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1. GIRIS VE AMAC

Toplumun %?2-3" iinii etkileyen boy kisaliklari, ¢ocuk endokrinoloji

polikliniklerine bagvuru nedenlerinin de basinda gelen ciddi bir sorundur (1).

Boyun yas ve cinse gore 3. persantilin altinda olmasi ya da yas ve cinse gore
ortalamadan 2 standart sapma diisiik olmas1 boy kisalig1 olarak tanimlanir. Patolojik
boy kisaligin1 normalin varyantlarindan ayiran biiytime hizidir. Biiylime hiz1 normal
olan bireyler normalin varyanti; diisiik olanlar ise patolojik boy kisaligidir (1).
Kronik hastalig1 ya da beslenme bozuklugu olan ¢ocuklarda da lineer biiylime geridir
ve bu grupta tipik olarak yetersiz tart1 alimi tabloya eslik eder. Aksine endokrin
bozukluklara bagli boy kisaliklarinda tartt alimi normal ya da normalin tstiindedir
(1). Boy, cocuklarda biiylimenin en Onemli gostergelerinden oldugundan boy
kisaliklari tanisi ile ayirici tanist degerlendirilmesinin yapilmasi dncelikle biiytimenin

degerlendirilmesi ile olasidir.

Biiylimeyi degerlendirmede ilk is, biiylime egrisinde g¢ocugun yerinin
belirlenmesidir. Tart1 — boy egrilerinde 7 biiylime ¢izgisi vardir ( 3—10-25-50-75-90-
97. persantiller ) (sekil 1). Her biri kendi ¢izgisinin altinda kalan ¢ocuk ytizdesini
gosterir. 3-97. persantiller arasinda kalan c¢ocuklar normal biiylimekte olan
cocuklardir. Kisa boyun tanimi, yasa ve cinsiyete uyan 3. persantilin altinda olmaktir.
Bu nedenle dogaldir ki, her yiiz ¢ocugun iicii kisadir. Ancak 3. persantilin altinda
kalan her ¢ocuk biiylime agisindan patoloji gostermez, bunlarin biiyiik bir bolimii

normalin varyanti olarak adlandirilan saglikli ¢ocuklar grubudur (2).
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Sekil 1: 2-18 yas Tiirk ¢ocuklarinda boy persantil egrileri



Agir boy kisalig1 (ciicelik) ise boy degerinin ortalamadan 3 SD (0,4
persantil) veya daha geride olmasidir. Bu nedenle 1990°da hazirlanan ingiliz
cocuklariin biiyiime egrilerinde 0,4 ve 99,6 persantil ¢izgileri konulmustur (3). Bu
cizgilerin amaci, biiylime sorunu olan ¢ocuklarla normalin varyanti olan ¢ocuklari
ayirabilmektir. Ancak unutulmamasi gereken Onemli bir nokta, akiz gelisen bir
biiyiime sorununda ¢ocugun 25-50. persantiller de bile bulunabilecegidir. ingiltere
New Castle’ da yapilan bir ¢alismada 1960 yilinda dogan 5000 ¢ocuk on yasinda
Olciilmiis ve bunlarin 110’unun 3. persantilin altinda oldugu goriilmiistiir (%2,2). Bu
cocuklarin 16’sinda altta yatan ve onceden fark edilmemis organik bir nedenin
oldugu ve biiyiime geriligine bunun yol agtig1 bulunmustur (%14,4) (4). Bu calisma 3.
persantil altinda kalan c¢ocuklarin  dikkatle degerlendirilmesi gerektigini
gostermektedir. Ancak biiylime degerlendirmesinde referans olan endokrin
merkezlerine boy kisalig1 yakinmasi ile yapilan bagvurularin yaklasik 2/3’si normalin

varyanti olan ¢ocuklardan olugmaktadir (2).

Saglikli ¢ocuk, kendi genetik yapisina uyan persantil egrisine uygun olarak
bliylimesini slirdiiriir. Bununla birlikte yagamin iki doneminde persantil egrisinden
fizyolojik bir sapma gériilebilir. I1ki dogum sonras1 ilk 1 — 2 yildir. Dogumu izleyen
yil i¢ginde ¢ocuk intrauterin biiylime siirecinde etkili faktorlerin etkisinden ¢ikarak
genetik yapisina uygun persantil egrisine girer. Bu nedenle persantilden sapmalar bu
donemde siklikla karsimiza cikar ve g¢ocuklarin yaklagik iicte ikisinde, bdylesi
persantil sapmasi goriilebilir. Fizyolojik persantil sapmasinin goriilebildigi ikinci
donem, puberte donemidir. Puberteye daha erken veya ge¢ giren ¢ocuklar bu
donemde genel persantil egrisinden daha iist veya alt persantillere dogru bir gecis
gosterirler. Bu kosullar disinda goriilen persantil sapmasi bir patolojinin habercisi
olabilir. Yukarida sozii gecen fizyolojik olarak goriilebilen persantil sapmalari ise her
zaman mutlak bir fizyolojinin belirtisi olmayip patolojik bir durumun erken habercisi

de olabilirler (5).



Bir ¢ocukta goriilen persantil sapmalarinin iizerinde daima dikkatle
durulmalidir. Boy kisaliginin tanisal yaklagiminda c¢ocugun bulundugu persantil
kadar, biiylime hizinin bilinmesi de 6nem tagir. Biiylime hizinin yasina gére normal

sinirlar icinde olmasi 6nemli bir patoloji bulunmadigini diistindiiriir (5).

En sik nedenin genetik boy kisaliklarini da igeren normalin varyanti boy
kisaliklar1 olusu boy kisaliklarinda genetik faktorlerin roliiniin dikkatle incelenmesini

gerektirmektedir.

Boy uzamasinda genetik etkiler birden fazla genle iliskilidir. Bir ¢ocugun
boyunu belirleyen genler anne ve babadan gecerler. Anne, baba ve kardesler ile
cocugun genleri arasinda %350, biiylikk anne, biiyliik baba, amca-hala, dayi-teyze
ile %25, kuzenler ile ise %12,5 oraninda benzerlik vardir. Ailede kisa boylu

bireylerin ¢ocuga yakinligr arttikca ¢ocugun kisa boylu erigskin olma olasiligi artar

(6).

Bu calismada erigskin boyuna ikinci derece akraba boylarinin etkisinin ne

diizeyde oldugunun arastirilmasi amaglanmistir.



2. GENEL BIiLGILER

Boy, bir insanin veya hayvanin dikey dogrultudaki dogal uzunlugudur (7).
Insan boyu, hem genetik hem de ¢evre faktorlerinin kontrolii altindaki karmasik bir
ozelliktir. Genetik faktorler, intrauterin kosullar ve sonrasinda ¢ocugun yetistirildigi
cevre, beslenme, endokrin faktdrler, hastaliklar, sosyoekonomik durum ve psikolojik
durum gibi birgok unsur erigskin boyunu etkilemektedir (8). Genel olarak boyun
kalitilabilirligi % 50°nin istiindedir ve ¢alisilmis kompleks insan 6zellikleri arasinda

kalitilabilirlik oran1 en yiiksek olanidir (9, 10).
2.1. insan Boyunu Etkileyen Faktorler

Insan boyu, maternal ve intrauterin c¢evre, beslenme, endokrin 6zellikler,
hastaliklar, sosyoekonomik durum, psikolojik durum ve genetik yap1 tarafindan
etkilenmektedir. Son yillarda, bireyin biliyiime-gelisme siirecinde kritik veya ortam
etkilerine duyarli donemler olarak nitelendirilen siireler olabilecegini ortaya koyan
calismalar yaymlanmustir. Ozellikle antenatal ve erken siit cocuklugu gibi kritik
donemlerde olumsuz bir ortam etkisi ile karsilagsma, epigenomda ve dolayli olarak
gen yapisinda kalitsal olabilecek bir fenotipik varyasyon ya da hastalik ile
sonuglanan degisikliklere yol agabilmektedir (11, 12).

2.1.1. Maternal ve Intrauterin Cevre: Zigotun saghkli bir yenidogan
olabilmesi i¢in gebede c¢ocugu zararli durumlar olmamasi, uterus ve plasenta
islevlerinin normal olmasi1 gerekmektedir. Gebenin beslenme durumunun yetersiz
olmasi ile dogum agirliginin diistiigii, 6lii dogum ve abort oranlarinin arttig1, yasayan
cocuklarin ise ilk 6 ayda infeksiyonlara direngsiz olduklar1 bildirilmistir. Annenin
gebelik boyunca gegirdigi hastaliklar, kullandigi ilaglar ve gebelikte hormon
bozukluklar fetiislin biiylimesini olumsuz etkileyebilir (8). Plasenta bozukluklari ise

intrauterin gelisme geriligi etiyolojisinde 6nemli rol alir. Rantakallio’nun yaptig



caligmada tiimii kuzey Finlandiya’da 1966 yilinda dogan ve gebeligi siiresince sigara
icen annelerin ¢ocuklar1 14 yaslarina kadar takip edilmistir. Arastirmaci, sigara icen
annelerin ¢ocuklariin respiratuvar hastaliklara digerlerinden daha egilimli, daha kisa
boylu oldugunu ve kontrollerle kiyaslandiginda okuldaki ortalama bagarilarinin daha
diisiik oldugunu gozlemlemistir. Bununla beraber annenin sigara i¢mesinin diger
bircok sosyo-biyolojik faktérden daha az 6nemli ve babanin sigara igmesinden daha
fazla onemli olmadigr da belirtilmektedir (13). Kusin ve arkadaslarimin yapmis
oldugu diger bir calismada ise, hamile bayanlara hamileliklerinin son {i¢ ayinda
ylksek enerji (YE) olarak adlandirilan 1950 kj (465 kcal) veya diisiik enerji (DE)
olarak adlandirilan 218 kj (52 kcal) enerji destegi verilmistir. Bu destegin ¢ocuklarin
biiyiimesi iizerindeki etkisi yasamlarinin ilk 5 yili igin degerlendirilmistir. Infantlar
calismaya dogumlarindan itibaren alinmis ve 12 aylik olana dek dorder haftalik
araliklarla, daha sonra her 3 ayda bir dlgiilmiistiir. 24 aylik olduklarinda YE verilen
cocuklarin DE verilenlere goére daha agir olduklar1 bulunmustur. YE verilen

cocuklarin ayrica ilk 5 y1l boyunca daha uzun boylu olduklar1 gézlenmistir (14).

Epidemiyolojik ¢alismalar ¢cocuklar, gencler ve yetiskinlerde dogum kilosu
ve boyu ile ulagilan boy arasinda pozitif bir iliski oldugunu gostermistir. Ljzerman ve
arkadaglarinin yaptiklar1 bir ikiz caligmasinda, bu birlikteligin genetik faktorlerden
mi yoksa genetik olmayan intrauterin faktorlerden mi kaynaklandig: arastirilmistir.
Sonucgta, dogum kilosu ve boyu ile yasamin sonraki doneminde ulasilan boy
arasindaki iligkinin hem genetik olmayan intrauterin faktorlerden hem de genetik

faktorlerden etkilendigini bulmuslardir (15).

2.1.2.Beslenme: Yeterli besin, normal biiyiime i¢in vazgecilmezdir. insanin
yetersiz beslenmesi sadece kalori eksikligini degil spesifik besin maddelerinin
eksikligini de ifade etmektedir(8). Ozellikle ilk {i¢ yasta biiyiimeyi etkileyen en
agirlikli unsur ¢ocugun beslenme durumudur. Ulkemizde 5 yas altindaki ¢ocuklarm
yaklasik %12’ sinde boyun yasa gore kisa olmasiyla belirlenen orta — hafif derecede
beslenme yetersizligi vardir. Bu durumun 2003 tarihli Tiirkiye Niifus ve Saglik

Aragtirmas1 verilerine gore ilk aylardan sonra giderek arttigi izlenmektedir. Yasa



gore kisalik orani, yasla belirgin bigimde artarken; yasa gore agirligin az olusu orani,
cocugun enerji gereksinimini gorece kapatabilmesi nedeni ile iki yasindan sonra
azalmaktadir. Bagka bir deyisle ¢ocuk biiyiidiik¢e viicut agirli§i boyuna uyan agirliga
erismekte ve tartt / boy oram diizelmekte, ancak bebeklikteki beslenme
yetersizliginin sonucu olarak boy biiyiimesi hizlanamamaktadir (16). Insanlar
gelisimin farkli evrelerinde degiskenlik gdsteren kalori miktarlarina gereksinim
duymaktadirlar. Yasaminin ilk yilinda bir bebek, agir islerde calisan yetiskin bir
erkegin yaklasik 2 kati kadar kaloriye ve adolesan doneme girmek {izere olan okula
giden bir cocuk, giinde yaklasik 3000 kilokaloriye ihtiyag duymaktadir. Ayrica boyle
bir ¢ocuk eriskin donem baslamadan ihtiya¢ duydugu kalsiyum, nitrojen ve D
vitamininin yaklasik % 50 kadar fazlasina ihtiyag¢ duymaktadir (10). Enerji ve
protein eksikliginin yami sira D vitamini, demir eksikligi anemisi ve iyot eksikligi
ozellikle gelismekte olan iilkelerde biiylimeyi etkileyen ciddi beslenme sorunlaridir.
Bu nedenle ¢ocuklarin biiyiime-gelismesinin izlenmesi ile beslenme durumlari
stirekli degerlendirilmeli; saglik ¢alisanlar1 cocuk beslenmesi konusunda net mesajlar

vermelidir (17).

2.1.3. Hormonlar ve Biiyiime Faktorleri: Prenatal donemde biiyiimede en
onemli rolii tiroit hormonlar1 iistlenmektedir. Ancak hiicre c¢ogalmasini ve
farklilasmasini uyaran IGF’ lerin fetal biiylime {izerinde énemli etkileri vardir. Bu
faktorlerden IGF 2, IGF1¢ e gore fetal biiyiime iizerine daha etkilidir. Plasental
somatotropinlerin de (plasental laktojenler) IGF 1 ve 2 sentezini uyardigi
bilinmektedir. Prenatal donemde BH’ unun IGF-1 iizerine etkisi yok gibidir. IGF’
lerin biyolojik etkileri IGFBP’ lerce diizenlenir (8).

IGFBP-1 ve 2 diizeyleri fetal kanda ve amnios sivisinda yiiksektir. Ek
olarak epidermal biiylime faktorii, sinir biiytime faktorii, fibroblast pnodmonist faktor,
fibroblast biiylime faktorii ve endotelin gibi maddelerin de fetal biliyiimede rolii
oldugu bilinmektedir. insiilin de fetal lipojenik - anabolik etkileri ve fetal dokulardan
bliylime faktorlerinin salinmimini artirmasi ile fetal biiyiimede etkindir. Adipoz

dokudan salinan ve postnatal donemde istah1 diizenleyen bir hormon olan leptin de



fetusun biiyiimesi iizerine etkisi vardir. Dogum agirhig ve VKI ile leptin arasinda

gliclii bir iligki saptanmustir (8).

Ikinci trimesterde fetuste plazmada artmis diizeylerde saptanan testosteron,
ostradiol ve dihidroepiandrosteronun da fetal biiyiimede etkisi vardir. Ostrojen fetal
kemik olgunlagmasini saglarken androjenler 6strojenlere gore daha belirgin anabolik

etkileriyle erkek fetuslerin kizlardan daha agir olusunu agiklar (6).

Postnatal donemde ise BH 6zellikle hiicre c¢ogalmasi igin Snemlidir.

Hipofizden salinan BH, dokularda etkisini IGF-1 ve IGFBP-3 ile gosterir.

Son 10 yilda GH eksikligi olan insanlara ve hayvanlara IGF-1
uygulanmasinin kemiklerin uzamasimi da igeren doku gelisimini stimule ettigi
kanitlanmistir. Hem IGF-1 hem de GH’1n in vivo olarak kemik uzamasin1 uyarma
kapasitesine sahip oldugu ileri siiriilmektedir. IGF-1" 1 eksik olan farelerin, gozle
goriilebilir hale geldikleri embriyonik yagamlarinin 12. giliniinde boylariin ciddi
sekilde geri kalmis oldugu ve postnatal biiylimelerinin de siddetli olarak geri kaldigi
saptanmistir. Ayrica, IGF-1 geninde delesyon tastyan bir hastanin intrauterin gelisim
geriligi ve postnatal biiyiime basarisizlig1 gosterdigi belirtilmistir (17). IGF-1 diizeyi

tizerine insiilin, tiroit hormonu ve kortizolilin de etkisi vardir.

Pubertede artan cins steroidleri BH - IGF-1 eksenini uyararak hizli bir
bliylime saglar. Bunlara ek olarak parathormon, kemikler iizerine etki ederek kandaki
diisiik kalsiyum diizeyini normale yiikseltmektedir. Bir baska gorevi ise, bobregi
uyararak, kemik rezorbsiyonu ile iiretilmis olan fosfat fazlaliginin atilmasini saglayip,
kemik varligimin devamim temin etmektir. Kalsitonin, kanda ylikselmis olan

kalsiyum diizeyini azaltarak normale diistirmektedir. (8)

Bu iki hormon disinda, somatotropin genel biiylimeyi hizlandirdigi gibi,
ozellikle epifiz kikirdagr ve kemik iizerinde de etki yapmaktadir. Bu hormonun,
gelisme doneminde normalden fazla miktarda salgilanmasi, kemiklerin uzunlugunda

anormal artiglarla kendini gosteren gigantizme sebep olurken, bunun tersi, yoklugu



ya da normalden az salgilanmasi uzun kemiklerde biiylimenin durmasina neden
olmaktadir. Gelisme doneminde tiroid hormonunun yoklugu ya da onemli Slgiide
azlig1 da kemik biiylimesinin durmasina yol agmaktadir (18). Bunun nedeni tiroit

hormonunun hem dogrudan osteogenezi, hem de BH — IGF-1 eksenini uyarmasidir.

2.1.4. Kronik Hastahklar: Biiylimenin normal seyrini izlemesi ancak
saglikli bir viicut diizeni ile olasidir. Dogumsal veya edinsel hastaliklar kronik
seyirleri ya da sekelleri ile hipoksi, yetersiz beslenme, immun yetmezlige baglh sik
infeksiyonlar, tedavi yan etkileri sonucu diizeni bozar ve bliylimeyi olumsuz

etkilerler.

2.1.5. Sosyo-ekonomik Durum: Sosyo-ekonomik farkliliklar basit bir besin
alimi farklhiligr anlamma gelmemektedir. Yemeklerin diizenli, yeterli ve dengeli
oldugu ayrica uykuya yeterince énem verilip egzersizin ihmal edilmedigi bir ortamda

ekonomik faktorler daha az 6nemlidir (8).

Biiytik ailelerdeki ¢cocuklarin daha kisa ve hafif olmalari aile biiylikliigiiniin
onemli oldugunu diisiindiirmektedir. Bunun muhtemel sebebi; biiyiik ailelerde
cocuklarm daha az bakim ve dikkat gérmesidir. Ornegin; Britanya’da yiiksek sosyo-
ekonomik gruba mensup ailelerin ¢ocuklar1 3 yaslarina geldiklerinde digerlerine

kiyasla yaklasik 2,5 cm, adolesan donemde ise yaklasik 4,5 cm daha uzundurlar (10).

Maria Nystrom Peck ile Olle Lundberg’in Isveg¢’te yaptiklar1 bir calismada,
cocukluk cag1 siiresince ekonomik ve psiko-sosyal durumu ortaya koyan 4
gostergenin yetiskin boyundaki varyasyonla iligkili olup olmadigini ve bu faktorlerin
cocukluk cagini farkli siniflara mensup olarak gecirmis kadin ve erkekler arasindaki
boy varyasyonunu aciklaylp agiklayamayacagini arastirmislardir. Cocukluk
cagindaki sosyo-ekonomik grubu belirleyen bir faktor olarak baba meslegi disinda,
ekonomik ve psiko-sosyal durumu gosteren 4 farkli gosterge kullanmiglardir. Bunlar;
ekonomik sikinti, genis aile, ailedeki anlasmazlik ve cocukluk g¢aginda ayrilmis
ailelerdi. Kisa boy prevalansi bu 4 gostergenin 3 tanesinde onemli derecede farklilik

gostermistir. Kiginin ayrilmis bir ailede biiylimiis olmasinin olduk¢a yaygin oldugu



ancak bu etkinin 6nemli olmadig1 s6ylenmektedir. Kisa bireylerin oraninin ¢ocukluk
caginda mensup olunan sosyo-ekonomik grup ile Onemli derecede degistigi
belirtilmektedir.Sonug olarak yetiskin donemdeki kisa boyun, sadece beslenme ve
diger spesifik durumlardan kaynaklanmadigini, bu durumun cocukluk c¢agindaki
olumsuz durumlar1 yansitan bir sonu¢ olmayip, hem ekonomik hem de psikososyal
durumu ve bunlarin toplamini gosteren bir cocukluk ¢agi donemini yansitabilecegini

sOylemektedirler (19).

Silventoinen ve arkadaslar1 ise, Finli yetiskinlerin boylar1 ile sosyo-
ekonomik durum ve saglik iliskisini incelemislerdir. Calisma sonucunda boyun, uzun
stireli hastaliklarla ve 1yi olarak nitelendirilemeyecek bir saglik durumuyla iliskisi
oldugunu bulmuslardir. Arastirmaya gore kisa boylu erkeklerin daha sagliksiz, uzun
boylu erkeklerin ise daha saglikli olduklar1 goriilmiistiir. Kadinlar arasinda ise boy-
saglik iligkisinin erkeklerden daha farkli oldugu belirtilmistir. Uzun ve kisa boylu
kadinlarin uzun siireli hastaliklara daha yiiksek diizeyde maruz kaldiklari, bu
hastaliklarin 6zellikle de muskiilo-skeletal hastaliklar oldugu goriilmiistiir. Sosyal
altyap1 faktorlerinin ise boy - saglik arasindaki iliskinin sadece kiigiik bir kismini

acikladigini ileri stirmektedirler (20).

2.1.6. Psikolojik durum : Duygusal bozukluklara sahip olan yetiskinler GH
sekresyonunda anormallikler gdstermektedirler. Eger bu anormallikler ¢ocukluk
doneminde ortaya c¢ikarsa, biiyiimeyi etkileyebilmektedir. Genglikteki duygusal
bozukluklar ile erken yetigkinlikteki boy arasindaki iliskiyi ortaya koymak icin
yapilan bir calismada, ¢ocukluk doneminde anksiyete bozuklugu olan kadinlarin,
erken yetiskinlik doneminde nispeten kisa boya sahip olduklar1 ve bu durumun
yetiskin boyundaki varyansin % 5’inden fazlasimi acikladigi, bununla beraber bu

iliskinin erkekler arasinda bulunmadigi da belirtilmektedir (21).

2.1.7. Genetik Yapi: Genetik faktorler hem prenatal hem de postnatal

bliylime {izerinde etkilidir. Cocugun genetik yapist ve tasidigi genlerin etkilesimi

bliylime ve gelisme potansiyelini belirler. X ve Y kromozomlar1 {izerinde biliyiimeyi
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diizenleyen genler vardir. Ozellikle X kromozomunun biiyiime ile ilgili oldugunu
gosteren pek ¢ok calisma yapilmistir. Y kromozomu {istiindeki heterokromatik bant
Y (q12) uzunlugunun boyla iligkisi gosterilmistir. Son yillarda biiyiime {izerine etkili

SHOX geni gibi otozomal genler de bulunmustur.
Irk ve ailelere 6zgii farklar da kalitim ve genetik yapiyla ilgilidir.

Cok erken embriyonik donemde bile olumsuz etkilerle genetik programlama
ve gen ekpresyonlarinda olusabilen degisikliklerin ileriki donemlerde hipertansiyon,
kardiyovaskiiler hastalik, Tip 2 diabet gibi hastaliklarin gelisiminde etkili olabildigi
bilinmektedir (6). Boy uzamasi yasamin farkli evrelerinde farkli oranlardadir. En
ylksek oran dogumdan oOnce fetal yasamin dordiincii ayinda goriilmektedir. Fetiis
giinde yaklasik 1,5 mm uzamaktadir. Dogumdan sonraki ilk yil icinde boy uzunlugu
yaklasik % 50 oraninda artmaktadir. Disilerde ergenlik daha erken basladigindan
aym yastaki erkeklerden daha uzun olmaktadirlar. Boyun uzamasi kizlarda 18 yas

civarinda, erkeklerde ise 21 yas civarinda durmaktadir (8).

Boyun kalitilabilirligi kadinlar arasinda erkeklerden daha diisiiktiir. Bu
durum muhtemelen sadece kadinlara 6zel olan ve zaman igerisinde ve popiilasyonlar

arasinda degisebilen tanimlanmamis ¢evresel faktorlere baghdir (22).

Cinsiyete 0zgii genetik etkiler boya ¢ok az katkida bulunmaktadir. Yakin
tarihli ¢calismalar cinsiyete 0zgii etkilerin boydaki genetik cesitlilikte sadece kiigiik
bir rolii oldugunu ve Y kromozomundaki genlerin temel olarak ortalama boyu
etkiledigini ileri stirmektedir (8). Yq’ nun rekombine olmayan bolgesinde yer alan
bir RFLP ( Restriksiyon Parca Uzunluk Polimorfizmi )’ nin erkek boyu ile ilgili
oldugu oOne siiriilmiistiir. Ayrica, bu bolgenin delesyonu sendromik biiylime

hastaligina da sebep olmaktadir (22).

Genetik yap1 kalitsal bir 6zellik olmakla birlikte, son yillarda yiiriitiilmiis
epigenetik caligmalar, Ozellikle antenatal donemde genetik yapinin ortam

faktorlerinden etkilenebilecegini ortaya koymaktadir (11, 12).
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2.2. Tanim

Boy, bir insan veya hayvanin dikey dogrultudaki dogal uzunlugudur (7).
Insan boyu, hem genetik hem de ¢evre faktorlerinin kontrolii altindaki karmasik bir
ozelliktir. Genetik faktorler, intrauterin kosullar ve sonrasinda ¢ocugun yetistirildigi
cevre, beslenme, endokrin faktorler, hastaliklar, sosyoekonomik durum ve psikolojik

durum gibi bir¢ok unsur eriskin boyunu etkilemektedir (8).

2.2.1.Boy Kisahigi

Boyun yas ve cinse gore 3 persantilden daha kisa olmas1 ya da yas ve cinse
gore ortalamadan 2 standart sapma diisiik olmas1 boy kisaligi olarak tanimlanir.
Patolojik boy kisaligin1 normalin varyantlarindan ayiran biliyiime hizidir. Biiylime
hizi normal olan bireyler normalin varyanti; diisiik olanlar ise patolojik boy

kisaligidir (23).
2.2.1.1. Tam Kriterleri

Bir ¢ocukta boy kisaligi ya da biiyiime bozuklugu oldugunu sdylemek i¢in

asagidaki 6zelliklerden en az birinin olmas1 gereklidir:

1. Boy Ol¢iimiiniin yasa ve cinse gore 3. persantil veya -2SS’dan diislik

olmasi,
2. Boy uzama hizinin diisiik olmasi (25. persantilin alt1),
3. Ongériilen boyun hedef boydan 8.5 cm* den daha kisa olmast,

4. Yasa gore boy kisa olmamakla birlikte kemik yasinin kronolojik yasa

oranla 6nemli derecede ( >2SS ) ileri olmas1 ( biiylime potansiyelinde azalma ) (6).

Dogumdan itibaren 2 yasina dek hizli boy biiyiime dénemidir. Bu donemde
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genetik etkenlerin yani sira beslenme, 11k, cinsiyet, sosyoekonomik etkenler, kronik

hastaliklar, emosyonel ortam ve endokrin hormonlar biiylimeyi belirler.

Endokrin etkenler arasinda biiylime hormonu, tiroid hormonlari, insiilin ve
androjenler olumlu rol oynarlar. Ostrojenlerin fizyolojik dozda biiyiimeyi hizlandiric1
etkisi gozlenirken, farmakolojik dozda olumsuz etkiledigi gosterilmistir. Endojen

veya eksojen kaynakli kortikosteroidlerin biiyiimeyi olumsuz etkiledigi bilinmektedir

(8).

Biiylime hormonu ©6n hipofiz yan kanatlarinda yerlesmis somatotrop
hiicrelerden salgilanir. Biiylime hormonu salgis1 hipotalamik GHRH ile uyarilirken
somatostatin ile engellenir. Bir dizi etken ya GHRH artirarak ya da somatostatini
engelleyerek, biiylime hormonu salgilanmasini saglar. Ayrica hipotalamik kaynakli
GHRP(Growth hormon salgilatan peptitler) ler saptamistir. Son yillarda beslenme ile
birlikte mide mukozasindan salgilanan Ghrelin isimli peptitin de biiylime hormonu
salgilattirdigr anlasilmistir (Sekil 1). Ghrelin GH ekseni ve besin aliminin
regiilasyonu iizerine olan ikili etkisi ile enerji dengesi ve biiylime arasinda dnemli bir

iletisim diizenleyicidir (24-27).
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’ TRENDS in Endocrinology & Metaboiism ‘

Sekil 2: Mideden salinan Ghrelin, hipofizden GH salinimini artirmaktadir.
BH salgisini azaltanlar;

Uykunun REM fazi,

Obezite,

Serbest yag asitlerinde artma,
Seratonin antagonistleri,
Hiperglisemi,

Teofilin,

a ve P adrenerjik antagonistler,
ACTH,

Progesteron,

Melatonin,

Somatostatin,

Hipotiroidizm,
Glukokortikoidler,

IGF-I yiiksekligi,

AN N N NN Y N N N N D N N N
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Biiylime Hormonu degisik etkenlerle pulsatil sekilde salgilanir. Normal
kisilerde giinde 7-8 kez 5 ng/ml’ i asan pik degerlere ulasir. Salgilanan biiylime
hormonu baglayici proteinle tasinir (GHR ekstraseliiler bdliimii). Biiylime
hormonunun direkt etkileri lipid ve karbonhidrat metabolizmasina anti insiilin
yondedir. Boylece lipoliz artar, kan sekeri yiikselir. Ayrica serum fosfat diizeyini
artirir, bobrekte 1.25(OH),D; sentezini destekler, iiriner kalsiyum ve magnezyum

attmini hizlandirir.

Eritropoezi artirdig1 ve timik hormonlar yoluyla immuniteyi giiglendirdigi

bilinmektedir.

Biiylime hormonu indirekt etkilerini ise somatomedinler araciligiyla
gergeklestirir. Somatomedin C yeni adiyla IGF-I karaciger ve bobrekte yapilan bir
bliylime faktoriidiir. IGF-II ise biiyiime hormonuna pek bagimli degildir ve insiilin

benzeri etkileri 6n plandadir.

IGF-I biiyiime plag1 {izerinde kondrosit proliferasyonunu artirarak lineer
bliylimeyi hizlandirmaktadir. Bu etkisi tiroid hormonlari, ¢inko, A vitamini ve D
vitamini tarafindan desteklenir. IGF-I iskelet sistemi disinda ise dokularin glukoz ve

aminoasit transportunu artirir, protein sentezini ve hiicre proliferasyonunu hizlandirir

(28).
2.2.2. Pubertal Biiyiime

Pubertede biliylime hormonu yaninda cinsiyet hormonlarinin da katkisiyla
hizli biiylime periyodu gozlenir. Androjenlerin biiylime hormonu salgisini ve
etkilerini artirarak her iki cinste de biiyimeyi hizlandirdigi, ancak erkeklerde daha
etkin oldugu bilinmektedir. Pubertal donem kizlarda 10 erkeklerde 12 yasindan
itibaren baslar. Erkek cocuklarda yillik boy uzamasi yillik 9,4 cm ye ulasir.
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2.2.3.11k iki Yilda Boy Uzamasi

Yasamin ilk iki yili diger yaslara gore daha hizli biiyiimenin oldugu
donemdir. Tablo 1’ de ilk iki y1lda ortalama uzama hizlar1 belirtilmistir (28).

Tablo 1 : Yasamin ilk iki y1linda ortalama boy uzama oranlari

Yas Kiz Erkek
0-3 ay 9.90 cm 10.17 cm
3-6 ay 6.39 cm 5.94 cm
69 ay 4.23 cm 4.32 cm
9-12 ay 3.87 cm 4.05 cm
Ik 12 aylik toplam 24.39 cm 2448 cm
12-18 ay 6.30 cm 6.66 cm
18-24 ay 4.86 cm 5.58 cm
1-2 yas aras1 toplam 11.16 cm 12.24 cm

Erkeklerde 12—-16 yaslar1 arasinda ortalama 27,5 cm boy uzar. Erkek
cocuklarda biiyiime atagi ergenligin sonuna dogru, kizlarda ise menars Oncesi
gozlenir. Kizlarda pubertal biiyiime hiz1 8,3 cm / y1l’dir. Puberte doneminde ortalama
20,5 cm boy kazanirlar. Kemik yas1 erkeklerde 15; kizlarda 13 olunca son boyun %
95’ 1, erkeklerde 18 yasta, kizlarda ise 16 yasta son boyun % 98,5’ u kazanilmis

demektir.
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2.2.4.Tahmini (Ongoriilen) Boy: Ongoriilen boy hesabi igin takvim yas,
kemik yasi, boy, agirlik, biiyiime hizi1 ve midparental boy kullanilabilir. Hesaplama
icin Bayley-Pinneau, Tanner-Whitehouse, Roche-Wainer-Thissen metodlari

kullanilir.

Anne, baba ve kardesler ile ¢ocugun genleri arasinda %50, biiyiikanne,
bliyiikbaba, amca-hala, dayi-teyze ile %25, kuzenler ile ise %12,5 oraninda benzerlik
vardir. Ailede kisa boylu bireylerin ¢ocuga yakinligi arttikca ¢ocugun kisa boylu

erigskin olma olasilig1 artar (6).
2.2.5.SHOX Geni ( Short Stature Homeobox Containing Gene)

Biiylime, hem beslenme ve enfeksiyon hastaliklar1 gibi ¢cevresel faktorlerden
hem de hormonlar, biiylime faktorleri, bunlarin reseptorleri ve cesitli ek genetik
faktorler gibi igsel faktorlerce etkilenir. Bu liste son zamanlarda homeobox gen
SHOX’ un tanimlanmasi ile genislemistir (8). insan X kromozomunun kisa kolunun
ve Y kromozomunun kisa kolunun kii¢lik delesyonlarinin siirekli olarak kisa boy ile
birliktelik gosterdigi gézlemine dayali olarak, bliylimeyi olumlu yonde etkileyen bir
genin, cinsiyet kromozomlarinin psédootozomal 1 bolgesinde (PAR) yer aldig: ileri
stiriilmiistiir (29). Ogata ve Matsuto adl1 arastirmacilar, bu genin PAR1’in 700 kb’lik
distalinde lokalize oldugunu gostermistir ve iki grup daha sonra bu bolgede tek bir

homeobox geni tanimlamistir.

Bu gen Rao ve arkadaslarinca SHOX, Ellison ve arkadaslarinca ise PHOG
(Pseudoautosomal Homeoboxcontaining Osteogenic Gene) olarak adlandirilmistir
(30). 1997°de, SHOX geni, X ve Y kromozomlarinin kisa kol bdlgelerinin
psodootozomal bolgelerinden klonlanmis ve biiylimenin diizenlenmesinde aday bir

gen oldugu ileri striilmiustiir (31).

Kromozom 17q24.3-25.1 lokusunda bulunan SOX9 geninde var olan bir

mutasyon agir kemik bozuklugu ile giden kamptomelik ciicelige neden olmaktadir

(6).
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2.3.Epidemiyoloji

Boy kisaligi, genetik ve cevresel faktorlerin etkisi altinda olup genel

popiilasyonun % 2-3’{inii etkilemektedir (8).

Istanbul ili, Sile ilgesine bagli bir kdy okulunda 112, Igdir ili Karakoyunlu
ilgesine bagli 6 kdy okulunda 537 ve Mugla ili Gocek ilgesi ilkogretim okulunda 485
Ogrenci olmak iizere 3 ayr1 cografi bolgede yaslar1 5—15 arasinda degisen 581°1 kiz,
553’1 erkek toplam 1134 G6grenci arasina yapilan bir ¢alismada 63 kiz, 53 erkek
olmak tizere toplam 116 (%10,2) ¢ocugun boyunun yasina gore 3 persantilin altinda
oldugu goriilmiis olup; kisa boylu ¢ocuklarin sikligi Sile - Istanbul’ da %11,6,
Karakoyunlu-Igdir’da %16,2, Gocek-Mugla’da %3,3 olarak bildirilmistir. Sozi
gecen calismada, Igdir bolgesinde kisa boylu cocuklarin siklig1 diger iki bolgedeki
cocuklara gore istatistiksel olarak anlamli derecede fazla bulunmus ve boy kisaligi
acisindan cinsiyetler arasinda istatistiksel olarak anlamli fark olmadig: belirtilmistir

(32).

Literatiirde yas gruplari i¢in sayisal dagilim agisindan kiz ve erkek ¢ocuklar
arasinda boy kisalig1 oraninda belirgin fark gozlenmemektedir. Diinyada ve
tilkemizde yapilan pek ¢ok ¢alismada normalin varyanti boy kisaliklar1 en sik neden
olarak karsimiza ¢ikmaktadir (33,34). Erkeklerde yapisal, kizlarda ise ailevi boy
kisalig1 6n plandadir (33-35).

Genel olarak ele alindiginda ABD’den Lindsay ve ark (36) patolojik
nedenleri %18,9, Hindistan’dan Bhadada ve ark. (33) %63,9, iilkemizden Zafer ve
ark. (37) %34.,3; Topal ve ark. (34) %47,1 olarak bulduklarini belirtmektedir. Bu
bulgulardaki degiskenlik sosyoekonomik kosullarin farkliligindan kaynaklaniyor
olabilir. Sosyoekonomik diizey arttik¢a normalin varyanti boy kisalig1 olan olgularin
hastaneye basvuru siklig1 artmakta ve patolojik nedenler erken yakalanarak agir boy

kisalig1 ortaya ¢ikmadan tedavi edilebilmektedir (38).
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Patolojik boy kisaligina yol acan endokrin nedenler agisindan bakildiginda;
saptanan en sik neden BH eksikligi olup bu oran farkli ¢alismalarda %5 ile % 20,2
arasinda degismektedir (33, 36, 39).

Boy kisaligina neden olan diger énemli bir endokrin neden ise konjenital
hipotiroididir. Ulusal diizeyde yayginlasacak tarama programlar1 ile bu olgularin
erken yakalanmalari, zeka geriligi ve agir boy kisaligindan kurtulmalart miimkiin

olacaktir (38).

Sendromik boy kisaliklarindan en sik goriileni Turner sendromudur. Siklig1
tilkemizde, Hindistan’dan Bhada’da ve ark. nin (33) buldugu %7,4. Bu durum boyu -
2,5 SSS’nin altinda olan tiim kiz hastalardan Turner bulgularinin var olmasina

bakilmaksizin kromozom analizi yapilmasinin uygun olacagini gostermektedir.

Patolojik boy kisaliginin 6nemli bir nedeni olan Colyak hastaligi sikligi
popiilasyon calismalarinda %4,5 olarak bildirilmistir (40). Colyakl olgulardan %76’
sinda karm agris1 ve ishal semptomu olmayan asemptomatik olgulardan olusmasi
dikkat c¢ekicidir. Bu nedenle boy kisalig1 nedeniyle tetkik istenen ¢ocuklarda ¢dlyak
hastaliginin akilda tutulmasi gerekmektedir. Boy kisaligi nedeniyle arastirilan
cocuklarda demir eksikligi anemisi, ¢inko eksikligi, osteoporoz gibi boy kazanimini
olumsuz etkileyebilecek ek problemlerin azimsanamayacak kadar sik oldugu

bilinmektedir (38).

Turner sendromlu ve yapisal boy kisaligi olan olgularda ergenlik
gecikmesine bagli cins steroidlerindeki yetersizlik, kemik mineralizasyonunu
olumsuz etkileyerek osteoporoz ortaya c¢ikisina neden olmaktadir (41,42).
Vestergaard (43) ¢olyakli olgularda osteoporoz sikliginin %8-22 oldugunu, bunun
kalsiyum ve D vitamini malabsorpsiyonu ile iligkili olabilecegini belirtmektedir.
Cinko ise biiyiime ve gelismede etkin rolii olan ve 300’den fazla enzimatik
reaksiyona katilan onemli bir eser elementtir (44,45). Boy kisalig1 olan olgularda
cinko destegi ile boy kazaniminda artis oldugu bildirilmektedir (46,47). Yapisal boy

kisalig1 tanisi ile genellikle tedavi verilmeden izlenen ¢ocuklarda- dikkatlerden kacan
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demir eksikligi anemisi, ¢inko eksikligi ve osteoporoz gibi problemlerin son boyu ve

sagliklarini olumsuz etkileyecegi unutulmamalidir.

Biiylimenin izlenmesi, ¢ocuk hekimliginde en temel kavramlardan birisidir.
Boy kisaligi nedeniyle tetkik edilen ¢ocuklarda, patolojik nedenler arastirilirken, boy
kisaligina eslik eden ¢inko, demir gibi eser elementlerin eksikliginin ve osteoporozun
da akilda tutulmasi gereklidir. Saptanan eksikliklerin giderilmesi, hastanin boy
artisin1 olumlu etkilemesi yaninda, saglikli bir yasam siirmesi agisindan da 6nemli

goriinmektedir (38).
2.4.Etiyopatogenez

Boy, genetik ve cevresel faktorlerin etkilesimi ile belirlenir. Biiyiimenin
normal olmasi i¢in biliylime plagimin normal, biiyiimeyi uyaran faktorlerin yeterli,
ayrica organ sistemlerinin normal calisiyor olmasi gerekir. Biiylime plagim
ilgilendiren anormallikler boy kisaligina yol acar. Cocukluk ¢aginda yasamin ilk iki
yilindan sonra biiylimeyi uyaran endokrinolojik faktorler, bliyiime hormonu ve tiroit
hormonlaridir. Ergenlik doneminde seks steroidleri de bu silirece katilir. Bu
hormonlar ve bunlarin salininmin1 diizenleyen sistemlerdeki anormallikler boy
kisaligina yol agar. Ayrica biiylimenin gerceklesebilmesi icin organ sistemlerinin
homeostazi saglayacak bi¢cimde ¢alismasi gerekir. Bu nedenle kronik sistemik

hastaliklar biiylimeyi olumsuz yonde etkiler (23).
2.4.1.Etiyoloji

Boy kisaligina yol agan etmenler kabaca su basliklar altinda agiklanabilir

(23):
2.4.1.1.Boy Kisaligina Yol Acan Nedenler:

1. Normalin varyanti,
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a. Ailesel boy kisaligi,

b. Yapisal biiylime ve ergenlik gecikmesi,
2. Patolojik boy kisalig,

A. Orantil1 boy kisaligi,

1. Nutrisyonel:
a. Kronik inflamatuar barsak hastaligi,
b. Malabsorbsiyon,
c¢. Colyak hastalig,
d. Cinko eksikligi,
e. Demir eksikligi,

2. Kronik hastaliklar:
a. Kronik bobrek hastaligi,
b. Kronik karaciger hastaligi,
c. Konjenital kalp hastalig1 (siyanotik, konjestif kalp yetmezligi),
d. Kronik akciger hastalig1 (kistik fibroz, astim),
e. Kronik infeksiyonlar (HIV),
f. Kollajen vaskiiler hastaliklar,
g. Hematolojik hastaliklar (anemi, talassemi),

h. Malignansi,



3. Endokrin bozukluklar:
a. Hipotiroidizm,
b. izole biiyiime Hormonu (BH) eksikligi,
c. Genetik,
I. Otozomal dominant,
II. Otozomal resesif,
III. X’e bagl gegisli,
b. Edinsel
I. Dogum travmasi,
II. Kafa ici kitle (kraniyofaringioma),
I11. Infiltratif hastaliklar (Langerhans hiicreli histiositozis,
sarkoidozis),
IV. Kafa i¢i infeksiyonlar (tbc),
V. Kranial radyoterapi, cerrahi, travma,
c¢. Coklu hipofizer hormon eksikligi,
a. Genetik (PROP1, pit-1 vb),
b. Edinsel (tiimor, infiltratif hastaliklar, radyoterapi, cerrahi,
travma),

d. Bliyiime hormonuna duyarsizlik sendromu,
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a. BH reseptor eksikligi (Laron Sendromu),
b. Postreseptor bozukluklar,
e. IGF 1 (insulin benzeri biiylime faktorii 1) eksikligi,
f. Cushing hastaligi,
g. Puberte prekoks,
h. Konjenital adrenal hiperplazi,
I. Ps6dohipoparatiroidi,
j. Tip 1 diabetes mellitus,
4. Kromozom bozukluklari:
a. Turner sendromu,
b. Down sendromu,
c. Noonan sendromu,
5. Intrauterin bilyiime geriligi:
a. Sporadik,
b. Karakteristik goriiniim,
a. Russel Silver Sendromu,
b. Cornelia de Lange Sendromu,

c¢. Seckel Sendromu,



d. Dubowitz Sendromu,
e. Bloom Sendromu,
f. Johanson Blizzard Sendromu,
6. Psikososyal boy kisaligi,
7. Tlaglar (glukokortikoidler, yiiksek dozda dstrojenler ya da
androjenler),
8. Idiopatik boy kisalig1,
B. Orantisiz boy kisaligi,
1. Osteokondrodisplaziler (akondroplazi, hipokondroplazi, diger
iskelet bozukluklar1),

2. Rikets (HH)

1. Normalin Varyanti Boy Kisaliklari

A. Ailevi (Genetik) Boy Kisahgi

Giincel boylar diisiik persantilde olmakla birlikte 6ngdriilen boylar1 hedef
boylarina uygun olan ¢ocuklardir. Genetik boy kisalig1 olan ¢gocugun dogum agirlig
normal veya hafif diisiik olabilir. Biiyiime egrisi 3. Persantilin altindadir ancak
normal egriye paralel bir seyri vardir. Yillik biliylime hizi ¢ocugun yasina uygun
normal-alt sinirdadir. Ergenligin baslama yas1 gecikmez. Kemik yas1 takvim yasina
es ya da 1- 2 yil geride olabilir. Ancak ergenligin baslamasi ile kemik yas1 geriligi

hizla diizelir (6). Heterojen bir grup olup, bu olgularin bir kisminda tubuler kemik
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bliylimesine iliskin genetik bir iskelet bozuklugu bulunur. Bulgularda 5. metakarp
kisaligin1 bildiren yayinlar vardir. Ailesel boy kisalig1 olgularinda parsiyel biiylime
hormonu direnci, kismi biiylime hormonu yetersizligi veya salgi kusuru da

bildirilmistir (2).

Genetik yapilarina goére normal olan bu c¢ocuklarda uygulanabilecek bir
tedavi yontemi yoktur. Son yillarda genetik boy kisaligi olan ¢ocuklarin insan
bliyiime hormonu ile tedavisine iliskin ¢alismalar bildirilmekle birlikte sonuclar

celigkilidir (6).

B. Yapisal Bilyiime ve Ergenlik Gecikmesi

Dogumda ve yasamin ilk yilinda normal olmakla birlikte giderek boy
Olctimleri 3. Persantilin altinda kalir. Kemik yaslar1 2 yi1l veya daha geride,
cogunlukla da astenik yapilidirlar. Ergenlige spontan ancak yasitlarina gore geg
girmeleri en belirgin 6zellikleridir. Aile bireylerinde benzer boy kisalig1 dykiisii
genellikle mevcuttur. Bu ¢ocuklarda ergenlik belirtilerinin baglamasi ve gidisi kemik
yaslarina uygundur (5). Konstitusyonel biiylime gecikmesi olan ¢ocuklarda endokrin
sistem temelde normal olmakla birlikte, gecici sapmalar gosterir. Ergenlik yaslarinda
bu ¢ocuklarin uyan testlerinde biiyiime hormonu yanitlar1 diisiiktiir. Gonadotropin
diizeyleri de diisiik bulunur. Bu nedenle konstitiisyonel boy kisaliginin
hipogonadotropik hipogonadizmden ayrilmas1 oldukg¢a giictiir. Hipogonadizmli
cocuklarda boy biiylimesinin ergenlige kadar normal olup bu déonemde duraklamasi,
konstitiisyonel boy kisaliginda ise biiyiime yavaglamasinin ilk yagslardan baslamasi

onemli bir farkliliktir.

KBK’ da tedavi gereksizdir. Ancak sosyal ¢evrenin de etkisiyle ¢ocugun
boy konusundaki davranis ve yorumlar1 psikolojik soruna yol agcacak boyutta ise seks

steroidleri verilerek gonadostatin ergenligi baslatict uyari, uyariy1 verecek olgunluga
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eristirilmesi saglanabilir. Androjenler kullanilirken erigkin boyunda birakabilecegi

olumsuz etkiler dikkate alinmali, rastgele kullanimdan sakinilmalidir (6).
2. Patolojik boy Kisahigi

A. Orantili Boy Kisahg
1. Nutrisyonel Boy Kisaligi:

Malnutriisyon 6zellikle gelismekte olan iilkelerde yaygin ve 6nemli bir
saglik sorunudur. Ozellikle klinik belirtilerin belirgin olmadig: hafif malnutrisyon ve
buna bagli boy kisalig1 iilkemizde sik karsilagilan biiylime geriligi nedenidir. Bu
durumda boy kisaliginin nedeni biiyiime i¢in gerekli elemanlarin 6zellikle protein ve
kalorinin yeterince alinamamasidir. Bu g¢ocuklarda aglik biliyiime hormon diizeyi
siklikla yiiksektir. Buna karsin malnutrisyonda IGF - I yapimi bozulmustur. Bu
cocuklarin boylar1 ve kemik yaslar1 geridir, ancak genellikle boy kisaligi kemik

olgunlagsmasindaki gerilikten daha belirgindir.

Besin eksikligi kisa siireli ise diyetin diizeltilmesi ile catch—up miimkiin
olabilir. Besin eksikligi erken ve kronik ise boy kisalig1 kalic1 olur ve ¢cocuk beklenen

genetik yapisina erisemez.

a. Kronik inflamatuar Barsak Hastahg:: Crohn hastalign genellikle
ergenlik doneminde goriiliir. Hastalarin %20’ sinde ilk belirti bliylime geriligidir.
Cocuk sagliksiz goriiniimdedir. Periumblikal karin agrisi, sag alt kadranda agr1 ve
ardindan gelen ishal en belirgin yakinmalardir. Kronik perianal lezyonlar, artrit,
comak parmak goriilebilir. Tan1 bagirsaklarin radyolojik ve endoskopik tetkiki ile

konur.

b. Malabsorbsiyon: Yetersiz protein ve kalori absorbsiyonu normal
bliyiime i¢in gerekli besin ve minerallerin saglanamamasi biiyiime geriligine neden

olur (48).
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c. Colyak Hastalhigi: Cocugun glutenli diyete baslamasi ile ortaya cikar.
Kronik diyare, huzursuzluk, anoreksi, biiyiime geriligi en sik belirtileridir. Karinda
distansiyon ve tart1 diisiikliigii 6n plandadir. Tan1 ince barsak biyopsisi ve glutensiz

diyete yanit ile kesinlesir.

d. Cinko Eksikligi: Bazi minerallerin agir eksikligi durumunda biiylime
geriligi goriilebilir. Hipogonadizm, boy kisaligi, hepatosplenomegali, pika ve ¢inko

eksikligi sonucu ortaya ¢ikan ‘Prasad sendromu’ bunun bir 6rnegidir (6).

e. Demir eksikligi: Demir eksikligi anemiye yol actifinda dokulara oksijen
saglanmasinda ve hiicre i¢i reaksiyonlarin katalizasyonunda yetersizlik ile biiylime-

gelismeyi aksatmaktadir.

2. Kronik Hastaliklar

a. Kronik Bobrek Hastah@i: Kronik bobrek hastaligi olan g¢ocuklarin
onemli bir boliimiinde boy 3. persantilin altindadir. Glomeriiler hastaliklara kiyasla
interstisyumu ve tubuliisleri ilgilendiren hastaliklarin; edinsel glomeriil hastaliklarina
kiyasla renal agenezi, sistinoz gibi enzim defektine bagli hastaliklarin biiyiime
tizerine olumsuz etkileri daha belirgindir. Hastaligin baslama yas1 Onemlidir.
Biiylime bozuklugu, protein kaybi, somatomedin sentez kusuru, somatomedin
inhibitorleri, kronik asidoz, kronik anemi, elektrolit kaybi gibi ¢esitli nedenlere

baghdir (6).

b. Kronik Karaciger Hastahgi: Kronik karaciger hastaliklar1 ¢ocuklarda agir
bliylime geriligine yol agar. Neden BH/IGF sistemindeki bozulma, yag ve yagda
eriyen vitaminlerin yeterli alinamamasi, eser element eksikligi, azalmis kalori alimi
gibi sorunlardir. Biiyiime hormonu artmis, IGF- I, IGF-II ve IGFBP-3 azalmis
bulunur. Edinsel bir biiyiime hormonu direnci olusmustur. Transplantasyon sonrasi
da lineer biiytime geriligi siirer. Kullanilan glukokortikoidler ve immiinosupresif
ilaglarin bu geriligin siirmesinde etkisi vardir. Bu asamada biiytime hormonu ve IGF-

I yapimi normaldir. Ancak artmig IGFBP-3 nedeni ile serbest IGF-I miktar1 diisiik
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bulunur. Glukokortikoidlerin alterne kullanimi kismen biiylimeyi diizeltir. Biiylime

hormonu kullanimi ile boy SDS’sinde 1-3 SD’ye varan bir artis bildirilmistir (49-53).

c¢. Konjenital Kalp Hastahigr (Siyanotik, Konjestif Kalp Yetmezligi):
Dogumsal kalp hastaliklar1 prenatal ve postnatal biiyiime geriligi nedeni olabilir.
Hastalarin yaklagik 1/3’tinde biiyiime geriligi bulunmustur. Bu oran siyanotik
olanlarda daha yiiksektir. Dogumsal kalp hastali§1 olan ¢ocuklarda dogum agirlig
genellikle diisiiktiir. Konjestif kalp yetersizligi olmayan siit ¢ocuklarinda diizeltici

cerrahi girisimden sonra biiylime hizlanarak biiylime yakalamasi catch-up goriilebilir

(6).

d. Kronik Akciger Hastahg (Kistik Fibroz, Astim): Kronik akciger
hastaliklarinda siiregelen ya da yineleyen hipoksi biiylime geriliginin en 6nemli
nedenidir. Ayrica astimda hastaligin kendisi oldugu gibi tedavide kullanilan

prednisolon da bliyiimeyi olumsuz etkiler.

e. Kronik Infeksiyonlar (HIV): Kronik infeksiyonlarda goriilen boy
kisalig1, bilyiime yetersizligi inflamatuar sitokinlere bagli olabilir. Ornegin IL6 ‘nin
serum IGF1 diizeylerini azaltti§i gosterilmistir. Diinya genelinde biiylime
yetersizligine en sik neden olan iki kronik hastalik olan AIDS ve tbc ‘da boy kisalig

ilk belirti olabilir (48).

f. Kollajen Vaskiiler Hastalhiklar: Romatolojik hastaliklarda (Juvenil
Idiopatik Artrit, Sistemik Lupus Eritematosus gibi) 6zellikle alevlenme doneminde
artan inflamatuvar sitokinler, kontrolsliz — tedaviye yanitsiz hastalik durumu ya da
tedavinin olumsuz bir takim etkileri (steroidler vb) biiylimenin geri kalmasina yol

acar.

g. Hematolojik Hastaliklar (Anemi, Talassemi): Agir kronik hemolitik
anemi (orak hiicreli anemi veya talassemi gibi) hemen daima subnormal biiylime ve
ergenlik gecikmesi ile birliktedir. Selasyon tedavisi diizenli uygulanmamis

talassemili cocuklarda, 6zellikle ikinci on yilda biiylime belirgin sekilde geri kalir ve
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ergenlik gecikir. Bunun 6nemli bir nedeni de hipofiz, karaciger gibi dokularda demir

birikmesidir (6).

h. Malignansi: Pek cok calismada yetiskin boyunun kanser insidansi ile
pozitif bir iliskisi oldugu gosterilmistir (54-57). Ug yiizden fazla makaleden olusan
bir derlemede bu iliskinin ger¢ek oldugu sonucuna varilmistir (8). Uzun boylu
insanlarin kisa boylu insanlara oranla % 20 ila % 60 daha fazla kanser oldugu

bulunmustur (55).
3. Endokrin Bozukluklar

a. Hipotiroidizm: Boy biiylimesinde yavaslama hipotiroidinin sabit bir
bulgusudur. Geg tan1 ve tedavi alan bir tiroid hormon eksikligi agir boy kisaligina,
zeka geriligine, birgok metabolik ve morfolojik bozukluklara néromotor gecikme,
kabizlik, deri kurulugu, fontanellerin kapanmasinda ve dis ¢ikmasinda gecikme
bunlardan bazilaridir. Tiroid hormon 6zellikle uzun kemiklerin biiylimesinde etkin
hormon oldugu i¢in ge¢ tan1 alan hastalarda viicut oranlar1 gévde lehine bozulmus
olabilir. Biiyiime hizinin azalmasimin yani sira kemik yasi belirgin bicimde geridir.
Tani klinik bulgular yaninda kemik yas1 ve kanda tiroid hormonlarmin diizeylerine
bakilarak konur. Tedavi diizenli olarak tiroid hormon replasmanidir. Tedaviye yanit

iyidir (6).

b. izole Biiyiime Hormonu (BH) Eksikligi: Cok nadir olmayan bir boy
kisalig1 nedenidir. Vakalarin ¢ogu dogumsal, hipotalamik kokenli ve idiopatiktir.
Cocuklarda en sik neden idiopatik BH eksikligi olup siklig1 yaklasik 1: 4000° dir (1).
Dogum agirligt ve boyu genelde normaldir, ancak c¢oklu hipofizer hormon
eksikliklerinde ve GH1 ya da GHR genleri ile ilgili genetik defektlerde dogum
boylar1 ortalamanin yaklasik 1SD altinda olabilir (58). Bu da intrauterine donemde
bliylime hormonu etkisinin minimal oldugunu diisiindiirmektedir. Baslangic yas1 ve
eksikligin nedeninden bagimsiz olarak bu ¢ocuklarda BH eksikliginin ilk bulgusu
bliylime hizinin azalmasidir. Biliyiime yavaslamasi siit ¢cocuklugu déneminin sonuna

dogru baslar. Bas cevresi normal, yiiz kemiklerinin gelisimi geridir. Burun kiigiik,
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incedir. BH lipolizi hizlandirict etki yaptigindan ¢ogu ¢ocukta trunkal obezite vardir.
Kemik yaslar1 geridir. Ergenlik genellikle gecikir. BH direncinin klinik tablosu BH
eksikligine benzer fakat bu hastalarda boy kisalig1 siklikla agir olup BH tedavisine
yanit az ya da hi¢ yoktur (1). Tan1 farmakolojik uyar1 testlerine biiylime hormonu
salgis1 yanitina bakilarak konur. BH salinimi pulsatile oldugundan rastgele alinan
ornekte bakilmasinin klinik anlami1 yoktur (1). Yeterli beslenen ¢ocuklarda IGF-1 ve
IGFBP-3’ iin serum diizeyleri BH salinim ve etkinligi ile ilgili fikir vermekte ve
siklikla BH eksikliginin degerlendirilmesinde ilk adimi olusturmaktadir. Organik
beyin lezyonlarini ortaya ¢ikarmak amaciyla lateral sella grafisi, kranial BT veya MR

incelemeleri gerekebilir.

Tedavi i¢in ergenlik doneminin sonuna dek biiylime hormonunun giinliik
enjeksiyonlar bigiminde uygulanmasi gerekir. Erken tani alan ve tedavinin diizenli

yapildig1 vakalarda erigkin boyu normal sinirlara erisebilir (6).

a. Genetik,

I. Otozomal Dominant,

I1. Otozomal Resesif,

II1. X°e Bagh Gegisli,

b. Edinsel,

I. Dogum Travmasi: Presentasyon anomalisi gibi distosilerde
intrakranial kanama ya da hipoksik iskemik beyin hasar1 sonucunda hipotalamo
hipofizer aksin etkilenmesi ile olusan biiyiime hormonu eksikligi boy kisalig1 nedeni

olabilmektedir.
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II. Kafa Ici Kitle (kraniyofaringioma): Dogumsal olmayan biiyiime

hormonu eksikligi nedenleri arasinda ilk sirada kraniofaringioma bulunur (6).

III. infiltratif Hastahklar (Langerhans Hiicreli Histiositozis,

Sarkoidozis),
IV. Kafa I¢i infeksiyonlar (tbc),

V. Kranial Radyoterapi, Cerrahi, Travma: Kraniyal irradiasyon alan
hastalarda hipotalamik norosekretuar disfonksiyon gelisebilir. Bu ¢ocuklarin uzama
hiz1 4cm / yiI’dan az, kemik yas1 geridir. Farmakolojik uyarilara biiyiime hormonu
yanit1 normal olmasina karsin, uykuda biliylime hormon salinimi diisiik, serum IGF

diizeyi dustiktiir (6).

c. Coklu Hipofizer Hormon Eksikligi: Bu hastalarda yenidogan
doneminde eslik eden diger hipofizer hormon eksikliklerine bagli olarak hipoglisemi,

apne, siyanoz, mikrofallus ve uzamis sarilik gibi sorunlara rastlanabilir (58).

a. Genetik ( PROP1, pit-1 vb ): Cesitli transkripsiyon faktorleri 6n hipofiz
hiicrelerinin diferansiyasyon ve proliferasyonundan sorumludur. Bu proteinker
homeobox genlere benzer, DNA baglayan protein ailesindendir. HESX1, LHX3,
LHX4 ve PITX2 genleri hipofiz bezi gelisiminin erken doneminde rol alir. Bu genler
diger organlarda da bulundugundan mutasyonlarinda hipopituitarizm disinda

bulgular da goriiliir.

b. Edinsel (Tiimor, Infiltratif Hastaliklar, Radyoterapi, Cerrahi,
Travma): 1500 rad ve iizerindeki radyasyon dozlari biiyiime kikirdagini geri
donilistimstliz olarak harap eder. Bu nedenle medulla spinalis 1sinlamasi yapilan
bliylime cagindaki akut lenfoblastik losemili c¢ocuklarda daha sonra govde

bliylimesinin durdugu gézlenmis ve bu uygulamadan vazgegilmistir.
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d. Biiyiime Hormonuna Duyarsizhik Sendromu

a. BH Reseptor Eksikligi ( Laron sendromu ):

Laron Sendromu (primer biiylime hormon duyarsizlifi), BH reseptoriinde
mutasyonlar sonucu olusan ve biiyiime hormonuna duyarsizlik ile belirlenen bir
hastaliktir. Bu ¢ocuklarda dogum boyu kisadir, ilk yillarda agir boy kisaligi gézlenir.
BH diizeyleri yiiksek, IGF diizeyleri diistiktiir.

BH reseptoriiniin i baglayict bolgesi vardir. Ekstraseliiler baglaci
bolgesindeki mutasyonlarda BHBP diisiiktiir. Transmembran ‘domain’ ile ilgili
mutasyonlarda reseptoriin plazma membranina baglanmasinda bozukluk vardir.
Intraseliiler ‘domain’ ile iliskili mutasyonlar da goriilebilir ve buna baglh olarak
JAK/STAT sinyalizasyonu bozulur. JAK (Janus kinaz) ailesi JAK1, JAK2, JAK3 ve

tirozin kinaz enzimlerini igerir. BH’ ye duyarsizlik tam ve kismi olabilir (59).

b. Postreseptor Bozukluklar: Bu formlarda BH yiiksek, IGF diisiik,
BHBP normaldir. Ozellikle STAT5b mutasyonu olabilir. Bu hastalarda ek olarak
pulmoner infeksiyonlar goriiliir. STATSb interlokin ve sitokin sinyalizasyonundan

sorumludur (6).

e. IGF 1 (insulin benzeri bilyiime faktoriil) Eksikligi: IGF 1 ve IGF-1R
gen mutasyonlarinda prenatal ve postnatal agir boy kisaligi goriiliir. Mikrosefali,
mental retardasyon ve sagirlik olabilir (6). 2011 yilinda Italyan bir ailede yapilan
‘boy kisalig1 ve bozulmus karbonhidrat homeostaz ile iliskili IGF-1R mutasyonu
‘baglikl1 bir ¢alismada indeks vakada ve halalarinda bozulmus glukoz intoleransi ve

boy kisaligina rastlanmistir (60).

f. Cushing Hastahgi: Glukokortikoid hormon fazlalifinda olusan Cushing
sendromunda aydede yiizii, killanma, obezite, hipertansiyon gibi belirtilerden once

ilk belirti, biiyiimede duraklamadir. Boy uzamasi normal olan sisman bir ¢ocukta
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Cushing sendromu olasilig1 ¢ok zayiftir. Cocuklarda nedenler surrenal bezin
hiperplazisi, karsinomu, adenoma veya tedavi amacli kortikosteroidlerin uzun siireli

kullanimidir. Tedavi nedene yoneliktir (6).

g. Puberte Prekoks: Ergenlige erken giren ¢ocuklarda boy erken donemde
yasitlarindan uzun olmasina karsin, epifiz plaklarinin erken kapanmasi ile eriskin

boyu kisa kalir (6).

h. Konjenital Adrenal Hiperplazi: Adrenal bezin agir gelisimsel kusuru

sonucu ortaya ¢ikar.

I. Psodohipoparatiroidi: Boy kisalig1 6nde gelen bir 6zelliktir. Tipik yiiz
yapisi, kisa parmaklar ve kan parathormon diizeyinin normal olmasina karsin serum
kalsiyum diizeyinin diisiik olmas1 ile karakterizedir. Boy kisaliginin tedavisi yoktur.

Yiiksek doz D vitamini ile hipokalsemi kontrol altina alinabilir (6).

j- Tip 1 Diabetes Mellitus: Insiilin bagli diabetli cocuklarda uygun tedavi
ve denetim ile biiylime genellikle normal seyreder. Ancak bir¢ok diyabetli ¢cocukta
bliytime ile ilgili sorunlar goriilebilmektedir. Insulin anabolik bir hormondur. Protein
metabolizmasimna ve mitoza uyarici etkisi vardir. Diyabette bliylime geriligi koti
kontrollii hastalarda ve kiiclik yasta baslayan diabetlilerde daha belirgindir. Diyabetli
cocuklarda biiylime hormon diizeyi normal, hatta yiliksektir. Somatomedin diizeyi
azalmig olabilir. Standart tedavi uygulamasi ile kontrol saglanamayan hastalarda
insiilinin pompa araciligi ile yogun ve diizenli uygulanmasi gibi yontemlerle biiyiime
hizlandirilabilir. Ayrica hipotiroidi ve Colyak hastali§i gibi baz1 durumlarin

diyabetik ¢ocuklarda daha sik goriildiigiinti de unutmamak gerekir (6).

4. Kromozom Bozukluklari: Klinefelter sendromu ve XYY sendromu
disindaki kromozom bozukluklarinin ¢ogu biiytime geriligi ile gider. Kromozom
bozukluklarinin bir¢ogu gebeligin erken doneminde diisiik ya da 6liimle sonlanir.
Kromozom anomalileri arasinda biiylime bozukluklarina yol agan ve klinikte en sik

rastlananlar Down ve Turner Sendromlaridir.
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a. Turner Sendromu (Gonadal Disgenezi): Disi cins kromozomlarindan
birinin bulunmamasi ile belirlenen bu sendromda klasik kromozom yapis1 45 X tir.
Karyotipinin 45,X / 46, XX seklinde oldugu mozaik tiplere, izokromozom, halka
kromozom gibi nadir sekillere de rastlanir. Bu sendromda dig goriiniis disidir, ancak
gonadlar hipoplazik, klasik vakalarda fibroz bant seklindedir. Turner sendromu,
bliylime geriligi nedenleri arasinda onemli bir yer alir ve boy kisalig1 saptanan her
kiz ¢cocugunda diisiiniilmelidir. Pterigium colli (yele boyun), kalkana benzer genis
gogls kafesi, dogumsal bobrek ve kalp anomalileri, ensede diisiikk sa¢ c¢izgisi,
birbirinden uzak meme baglari, kubitus valgus, goz ve kulak anomalileri degisik

derecede bulunabilir ve sendroma eslik edebilir.

Gonadal disgenezili ¢ocuklarin ekstremiteleri kisadir. Bir kiz ¢ocukta boy
kisalig1 nedeni belli degil ise ekstremite kisalig1 varsa ve iist / alt viicut segmenti
orant normalden biiyiikse hasta gonadal disgenezi yoOniinden arastirilmalidir. Bu
cocuklar genellikle diisiik agirlikla dogarlar. Dogumdan sonra el ve ayak sirtlarinda
lenfédeme bagh sislikler olabilir. Boy kisalig1 genellikle 6-8 yaslarinda belirgin olur.
Ergenlik gelismesi olmaz, ergenlik siirecine eslik eden boy uzamasi da goriilmez.
Erigkin boy 135-145cm arasindadir (58). Tedavisiz Turner Sendromunda ortalama
eriskin boyu ABD’de ve kuzey Avrupa llkelerinin ¢ogunda 143-144 cm, Arjantin’
de 140 cm ve Iskandinavya’ da 147 cm’ dir. Cocukluk déneminde kemik yast
kronolojik yasa yakin olmasima karsin, 12-13 yasindan baslayarak kemik yas1 geri
kalir(6).

Pubis killanmasi ve az oranda aksilla killanmasi olabilen bu ¢ocuklarda
meme gelismesi ve menstrual siklus olusmaz, infertilite vardir. Turner sendromunda,
kanda Ostrojen diizeyleri diisiik, gonadotroplar yiikselmistir. Baz1 vakalarda biiyiime

hormon diizeyi diisiik bulunmustur. Tan1 karyotip ile konur(6).

Turner sendromunda, sekonder seks karakterlerinin ortaya ¢ikmasi igin once

stirekli, ilk menstruasyonundan sonra ise siklik olarak dstrojen / progesteron tedavisi
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uygulanmas1 gereklidir. Boy kisaliginin tedavisi i¢in tek basina veya oksandrolon ile

birlikte biiylime hormonu verilmektedir (6).

b. Down Sendromu (Mongolismus): En sik olarak 21. kromozom c¢iftinin
iki yerine i¢ kromozomdan olugmasi, nadiren de translokasyon sonucu ortaya ¢ikar.
Zeka geriligi, tipik yliz gorliiniimii ve diger stigmatlarin yani sira boy kisaligi da
hastaligin sik goriilen bir 6zelligidir. Down sendromu yaklasik 800 canli dogumda
bir goriiliir. Siklik anne yas1 arttik¢a artar. Bu ¢cocuklarin ortalama dogum agirliklar
normal ¢ocuklara oranla 400 — 600 g daha az, boylar1 da 2-3 cm daha kisadir. Boy
kisaligi yasam boyu devam eder. Kemik yasi dogumda hafif ileri bulunabilir,

bliytidiik¢ce kemik olgunlasmasi geri kalir (6).

c. Noonan Sendromu: Kisa boy, mental gerilik, Turner sendromuna
benzer stigmatlar, 6n dislerin diizensizligi, diistik sag¢ ¢izgisi, pterigium colli, pektus
ekskavatus, kubitus valgus, dogumsal kalp anomalisi (pulmoner stenoz, septal
defekt), kiiciik penis, kriptoorsidizm, sinirsel tipte sagirlik, yiiksek damak ile

karakterizedir. Etiyoloji bilinmemektedir. Otozomal dominant gegis bildirilmistir (6).

5. Intrauterin Biiyiime Geriligi: Intrauterin biiyiime geriligi (SGA)
dogum agirlig1 gestasyon yasina gore -2SS’den diisiik olan ¢ocuklar i¢in kullanilan
bir terimdir. Diisiik dogum agirlikli yenidoganlarin ¢ogunlugunda boy uzunlugu
normaldir ve tarti azhigi, gebeligin doguma yakin haftalarinda etkili olan
bozukluklarla iligkilidir. Dogum boyunun kisa olmasi intrauterin yasamin erken
doneminde biiyiimeyi, baskilayici nedene isaret eder. Ancak preterm doganlar bu
kuralin disindadir. Erken dogum bebekte bir malformasyon veya bagka bir bozukluk
ile birlikte degilse, perinatal bir komplikasyon yoksa, dogumdan sonra optimal bir
bakim saglanmis ise preterm ¢ocuklar, dogumu izleyen aylarda, zamaninda
doganlara gore daha hizli biiyiirler ve boylar1 yaklasik iki yasinda normal persantil
degerleri yakalarlar (catch up) bu durum c¢ogul gebelik iiriinii olan ¢ocuklar i¢in de
cogunlukla gecerlidir. Belirgin boy kisalig1 ile birlikte olan I[UBG, embriyonal veya

erken fetal donemde hiicre c¢ogalmasinda yetersizlik sonucunda gelisir. Rubella
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toksoplazmoz gibi infeksiyonlar; alkol, kokain gibi toksik maddeler; hidantoin,
warfarin gibi ilaclar, boy kisalig1 ile birlikte olan IUBG’ nin bilinen nedenleridir. Bu
cocuklarda, dogumsal anomali siklig1 yiiksektir. Genelde dogumsal anomalili
cocuklar, ¢ogu kez ayni nedenle biiyiimeleri de etkilendigi i¢in {UBG ile dogarlar.
Belirgin boy kisalig1 birlikte olan IUBG gebeligin ilk trimasterinden sonra
ultrasonografi ile anlagilabilir. Dogumda boy kisa, bas c¢evresi kiicliktiir. Kalic
malformasyonlar goriilebilir. Zeka geriligi siktir. Dogumdan sonra da genellikle
bliylime yakalamasi olmaz ve agirlik, boy ve bas c¢evresi -2 SS’ nin altinda kalir.
Kemik yasi normal veya geri bulunabilir. Puberte yas1 6zellik gostermez. Boy
kisalig1 hiicre ¢ogalmasinin embriyonal donemdeki yetersizligine bagli oldugundan
bu ¢ocuklar agiklarmi hicbir zaman kapatamazlar ve hipoplazik eriskinler olurlar.

Biiytime hormon diizeyi ve diger hormon diizeyleri genellikle normaldir (6).

Intruterin biiyiime geriligi ile dogan bebeklerin ilk haftalarda agirlik, boy ve
bas ¢evresi dl¢iimleri yakindan izlenmelidir. {1k haftalarda bas cevresinin yasa gore
normal degerlere erisecek bir hizda artmasi, genellikle prognozun iyi olduguna isaret
eder. Biiylime geriligi disinda bir patoloji gostermeyen ve iyi kosullarda bakilan ve
beslenen TUBG olgularinin yaklasik %80’inde hizli biiyiime ile ¢ocugun zaman
icinde a¢igimi kapattig1 bildirilmektedir. Geri kalan vakalarda biiyiime hormonu ile
tedavi denemeleri basarili goriinmekle birlikte uzun siiren biliyiim hormonu tedavisi
ile karbonhidrat metabolizmasinda goriilebilecek bozukluklar goz ard1 edilmemelidir.
Zira baz1 IUBG olan ¢ocuklarda fetal dénemden baslayan bir insulin direnci artis1

olabilir. Tedaviye baslarken aile, tip 2 diyabet agisindan degerlendirilmelidir (6).
a. Sporadik

b. Karakteristik Goriiniim: Bu hastalarda sistemik bir hastalik bulgusu
yoktur. Hepsinde sendroma 6zgii tam1 koydurucu fenotipik o6zellikler dikkati ¢eker.
Kemik yas1 genellikle geri degildir, geri bulundugu hastalarda da boy kisalig1, kemik
yas1 geriliginden daha belirgindir. Bu hastaliklarin 6zgiil tedavisi yoktur ve bu

cocuklar erigkin yasta kisa boylu kalirlar (6).
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a. Russel Silver Sendromu:  Prenatal baglayan biiyiime geriligi,
ekstremitelerde asimetri, elde kiiclik ve ige kivrik 5. parmak, kiiciik iicgene benzer
yliz yapisi, biiyiik ve ge¢ kapanan, asagiya bakan agiz koseleri, siit ¢ocuklarinda
mavi sklera, siitlii kahve lekeler, asir1 terleme ile karakterizedir. Zeka genellikle
normaldir. Genellikle sporadik gorilmekle birlikte otozomal dominant gecen

sekilleri de bildirilmistir (6).

b. Cornelia de Lange Sendromu: Mental gerilik, prenatal boy kisalig1, orta
hatta birlesen belirgin ve giir kaslar, uzun kirpikler, silik ve uglar1 asagiya bakan
dudaklar, kii¢iik burun, acik burun delikleri, hirsutizm, mikromeli ile karakterizedir.

Etiyoloji bilinmez (6).

c. Seckel Sendromu: Prenatal baglayan biliyiime geriligi, zeka geriligi,
mikrosefali, suturlarin erken kapanmasi, biiyiikce burun, hipoplazik yiiz yapisi,
disiik kulaklar ile karakterizedir. Erkeklerde kriptoorsidi vardir. Gestasyon siiresi

uzamis olabilir. Biiyiik olasilikla otozomal resesiftir (6).

d. Dubowitz Sendromu: Prenatal biiyiime geriligi, kemik olgunlagsmasinda
gecikme, kiiciik yliz, orta derecede mikrosefali, pitoz ve blefarofimoz, basik burun
kokii, dolgun burun kanatlari, seyrek saglar ve kaslarin dis kisminda azalma, yiizde
ve kivrim yerlerinde egzamaya benzer deri lezyonlan ile karakterizedir. Gegisi

otozomal resesiftir. Rinore ve otitis mediaya sik rastlanir (6).

e. Bloom Sendromu: Prenatal biiylime geriligi, hafif mikrosefali ve
dolikosefali, yiizde kelebek tarzinda eritem, el ve ayaklarda telanjiektazi, hafif zeka
geriligi, list yan kesici diglerin yoklugu, belirgin kulaklar, hipertrikoz, sakral gamze,
siitlii kahve lekeler, kisa alt ekstremiteler, IgA ve Ig M yetersizligi, lenforetikiiler
habis hastaliklara egilim ile karakterizedir. Daha c¢ok Askenazi Yahudilerinde

goriliir. Gegisi otozomal resesiftir (6).

f. Johanson Blizzard Sendromu: Prenatal biiylime geriligi, mental gerilik,

orta ve agir mikrosefali, orta hatta sa¢ gelisim defekti, hipoplazik burun kanatlari,
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hipoplastik siitdisleri, kalic1 dislerin yoklugu, bobrek tasi, hidronefroz, imperfore
aniis, primer hipotiroidi, malabsorbsiyon ile karakterizedir. Otozomal resesif gectigi

diistiniilmektedir (6).

6. Psiko-sosyal boy kisahigi (Duygusal Achik Sendromu) : Cevresel
psikolojik kosullarin iyi olmadigi ¢ocuklarda biiytimenin durakladig: iyi bilinir. Ev
ici iliskilerin saglikli olmamasi sonucu ¢ocukta biiylime yavaglamasi goriilebilir. Hig
bir neden bulunamayan boy kisaliklarinda bu durum aranmalidir. Bu ¢ocuklarda
anne ve babanin ¢ocuga davranisi kusurludur. Cogu hirpalanan, doviilen ¢ocuklardir.
Bu ¢ocuklar daha siit ¢ocuklugu doneminde hir¢in ve istahsizdir. Tarti alimlar
yetersizdir. iki yasindan sonra boy duraklamasi 6n plana geger. Cocuk ¢ogu kez igine
kapalidir. Asir1 su igme istegi, pis yerlerden su igme aliskanligi, yiyecek asirma gibi
davranmis bozukluklar1 gériilebilir. Oykii ile evdekilerin ¢cocuga davranisi konusunda
dogru bilgi almak cogunlukla olasi degildir. Genellikle beslenmesinde de hatalar
olan bu ¢ocuklarin bulunduklari ortamda beslenmeleri diizeltilse de biiytimedeki
bozuklugun diizeltilemedigi, buna karsin ortam degisikligi ile goreceli diizelme
olabilecegi bildirilmistir. Biiylime bozuklugunun patogenezi bilinmemektedir.
Biiylimenin kortikal inhibisyonla hipotalamus diizeyinde baskilanmis olmasi olasidir.
Biiylime hormon, ACTH hatta TSH salgisinin gegici olarak azaldigini bildiren
yayinlar vardir. En iyi tan1 ve tedavi yontemi ortam degisikligi ve ¢evresel kosullarin

diizeltilmesidir. (6)

7. llaclar (Glukokortikoidler, Yiiksek Dozda Ostrojenler ya da
Androjenler): Glukokortikoid hormonlarin astim gibi kronik hastaliklarda uzun
stireli kullanim1 Cushing sendromunda oldugu gibi biiylimeyi olumsuz etkiler. Seks
hormonlarina uzun stireli maruziyet de epifizlerin erken kapanmasina neden olarak

boy kisalig1 olusturur.

8. Idiopatik Boy Kisahgi: Boy kisaligi nedeni ile basvuran ve izlenen
cocuklarin biiyiik ¢ogunlugunda boy kisaliginin derecesi 1 — 3. Persantiller arasinda

ve normalin alt sinirindadir. Ancak altta yatan belirgin bir neden bulunamaz. Bu
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cocuklar genelde normalin varyant1 olarak adlandirilir. Bu konuda kaynaklarda da
tanimlamalar, giiniimiizde tam olarak netlesmis degildir. Normalin varyant1 olan bu
cocuklarin bir kisminda ailede boy kisalig1 dykiisii varken, bir béliimiinde bulunmaz.
Puberte gecikmesi ise yine bir grupta goriiliirken, digerlerinde yasitlarindan farkh
degildir. Bu nedenle ¢ogu kez genetik boy kisalig1 veya konstitiisyonel biiylime
gelisme gecikmesi ayrimi yapilabilmesine karsin ¢ocuklarin kii¢iik bir grubunda bu
ayrim yapilamaz. Bu grup ¢ocuklarda idiopatik boy kisalig1 tanimi daha uygun olur.
Rao ve arkadaslarinin bir ¢alismasinda, idiopatik kisa boya sahip 200 bireyden
sadece ikisinin SHOX geninde anlamsiz mutasyonlar tasidigi gosterilmistir (61).
Binder ve arkadaslar ise, mikrosatellit analizleriyle, idiopatik kisa boya sahip 68
hasta arastirmis ve sadece bir vakada SHOX delesyonu bulmuslardir (62). Buna
dayali olarak yazarlar, SHOX mutasyonlarinin idiopatik kisa boylu hastalarin

yaklasik %1’inde beklenebilecegini ileri siirmektedirler (61, 62).
Idiopatik boy kisalig1 tanisinda bulunmasi gereken ozellikler:

* Dogum agirhigi gestasyona gore normal olmali,
= Viicut oranlari normal bulunmali,

= Kronik hastalik bulgusu olmamali,

= Psikiyatrik veya duyusal bozukluk bulunmamali,
= Beslenme durumu normal olmali,

= Endokrin bir sorun olmamal,

= Biiylime hiz1 normal ya da normalin alt sinirinda olmals.

Idiopatik boy kisaliginin etiyoljisi, bugiin igin belirsizdir. Parsiyel biiyiime
hormon direnci, biliylime hormon salgi kusuru, nérosekretuar disfonksiyon, minimal
iskelet displazisi gibi olasiliklar lizerinde durulmaktadir. Bu ¢ocuklarda kemik yasi
kronolojik yasa uygun ya da hafif geri bulunabilir. Idiopatik boy kisalig1 tanisi
konulabilmesi i¢in patolojik nedenlerin dislanmis olmasi gerekir. Temel yaklasim,
boy uzamasina etki edebilecek beslenme bozuklugu, infeksiyon gibi olumsuz

faktorlerin ortadan kaldirilmasidir. Biiylimeyi hizlandiric1 tedaviye yonelik
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caligmalar bugiin i¢in az sayidadir ve bu konuda yorum yapmak i¢in yeterli veri

heniiz yoktur (6).
B. Orantisiz Boy Kisahgi

1. Osteokondrodisplaziler (Akondroplazi, Hipokondroplazi, Diger
Iskelet Bozukluklar1) : En sik rastlanan iskelet displazisi akondroplazidir. Epifiz
kikirdaklarinin gelisim kusuru sonucu olusan 6zellikle iist kol ve uylugun kisa olmasi
ile karakterize otozomal dominant bir hastaliktir. Vakalarin %80’ ni yeni mutasyon
sonucu saglam anne ve babalardan dogan g¢ocuklarda goriiliir. Hastalik dogumda
taninabilir. Viicut oranlar1 bozulmustur, oturma ytiksekligi normaldir, kula¢ kisadir.
Bas brakiosefalik olup alin 6ne dogru ¢cikiktir. Hidrosefali gelisebilir. Ust — alt viicut
orant infantil kalir. El ve ayak parmaklari kisa ve genis olup birbirinden ayri
duruslar1 yelpazeyi andirir. Lomber lordoz artmus, karin sistir. Zekaca normal olan bu
cocuklar eski donemlerin saray ciiceleridir. Radyolojik olarak uzun kemiklerin epifiz
uclariin diizensiz oldugu goriiliir. Foramen magnum dardir. Lomber vertebralarda
snterpedikiiler araliklarin daralmasi tipiktir. Etkin bir tedavi yoktur. Erigskin boyu
120-140 cm arasinda degisir.

Hipokondroplazi akondroplazinin hafif formuna bir¢ok yonii ile benzer.
Otozomal dominanttir. Akondroplaziden en 6nemli farki bas ve yliz goriiniimiiniin
normal olmasidir. Hipokondroplazik hastalar akondroplazililerden daha uzun
boyludurlar. Parmaklar kisadir, ancak yelpaze goriinlimii yoktur. Bu c¢ocuklarda
viicut oranindaki bozukluk puberte yaslarina kadar belirgin olmayabilir. Puberte
doneminde ise ekstremite biiylimesi olumsuz etkilendiginden oturma yiiksekligi /
boy oran1 normalden yiiksek bulunabilir. On arka lumbosakral vertebra grafisinde
L1-L5 arasinda interpedinkiiler araligin daralmast veya paralel kalmasi

hipokondroplazide saptanabilen 6nemli bir bulgudur (6).

Metafizer veya epifizer dizostozlar ise metafizde veye epifizde
mineralizasyon kusuru ile karakterize bozukluklardir. Lezyon vertebra cisimlerini de

tutabilir, bu durumda spondilometafizer ya da spondiloepifizer dizostoz adini alir. Bu
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gruba giren pek cok iskelet bozuklugu vardir. Metafiz degisiklikleri radyolojik olarak
rahitise benzer. Hastaligin lokalizasyonuna ve derecesine gore degismek iizere bir¢ok
alt gruplar1 vardir. Boy kisaliginin derecesi de hastaligin agirhigina gore hafif bir
kisaliktan agir bir biiylime geriligine kadar degisebilir. Bu bozukluklarin tedavisi

yoktur (6).

2. Rikets: Ozellikle tedavi gdrmemis D vitaminine direngli rahitis
vakalarinda alt ekstremite kisali§i goriilebilir. Radyolojik incelemede epifizlerde
mineralizasyon azalmistir. Biiylime kikirdagi genislemistir ve metafiz diizensiz

bulunur. Biyokimyasal bozukluklar da vardir (6).

2.5.Tedavi ve izlem

Boy kisalig1 olan vakalarda bulgular normalin varyantina (ailevi boy
kisalig1, yapisal biiyiime ve ergenlik gecikmesi) isaret ediyor ise hasta yillik boy

Olctimleri ile izlenir.

Oykii, fizik muayene ve laboratuar bulgular1 kronik sistemik hastaliga isaret
ediyor (0rn. Kistik fibrosis, bobrek yetmezligi, malabsorbsiyon, vb) ise primer

hastaliga yonelik tedavi gerekir.

Hormon eksikliklerinde (hipotiroidi, biiylime hormonu eksikligi) eksik olan

hormon (Na — L tiroksin, biiyiime hormonu) verilir (6).
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MATERYAL VE METOT

Calismamiz, 14. 11. 2011 — 28. 09. 2012 tarihleri arasinda Saglik Bakanligi,
Kanuni Sultan Siileyman EAH Cocuk Endokrinoloji ve Beslenme - Metabolizma
polikliniginde boy kisalig1 tanisi ile izlenen 101 hasta ve kontrol grubu olarak ele
aliman 43 saglikli cocukta gerceklestirildi. Calisma i¢in gerekli etik kurul onayi
alindi. Anne ve babaya calisma hakkinda bilgi verildi. Katilmay1 goniillii olarak

kabul edenlere aydinlatilmis hasta onam formu dolduruldu.

Hasta grubu, genetik boy kisaligi olan, idiopatik boy kisaligi olan, boy
kisalig1 olmayan ancak hedef boya gore asagi persantilde kalan, hala ve dayis1 olan
hastalardan olusturuldu. Biitiin hastalarin demografik 6zellikleri alindi. Yas, cinsiyet,
agirlik (kg), boy (cm), hedef boy, 6n goriilen boy, kemik yasi, puberte evrelemesi,
anne boyu, baba boyu, hala boyu, day1 boyu, anne mens yasi hasta bilgi formuna
kaydedildi. Basvuru anindaki klinik tablosu ve mevcut sikayetleri degerlendirildi.

Anne ve baba arasinda akraba evliligi varlig1 sorgulandi.

Bilinen ciddi veya kronik bir hastaligi bulunmayan, biiylime gelismesinin
izlenmesi acisindan genel cocuk poliklinigine basvuran, yaslar1 hasta grubu ile

benzer olan 43 saglikli cocuk da kontrol grubu olarak ele alindi.

Calismaya alinan 101 boy kisalig1 vakasi, boy, tarti, kemik yasi, hedef boy,

ongoriilen boy, hala-day1 boylar1 agisindan karsilastirildi.

Demografik 6zellikler ve aile bilgileri agisindan her iki grup karsilastirmali

olarak degerlendirildi.

Calismaya dahil edilen bireylerin boy ve tarti degerleri ayni personel
tarafindan Harpenden Stadiometresi kullanilarak ol¢iildii. Normal degerleri yasa

uyan persantil egrileri ile degerlendirildi. Kemik yasi sol el bilek grafisi ile Greulich
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— Pyle tarafindan gelistilen el — bilek atlasi yardimi ile aym1 hekim tarafindan

belirlendi. On gériilen boy hesab1 Bayley - Pinneau metodlari kullanilarak yapildi.
Istatiksel Degerlendirme

Istatistiksel yontem: Verilerin tanimlayic1 istatistiklerinde ortalama,
standart sapma, oran ve frekans degerleri kullanilmistir. Verilerin dagilimina
Kolmogorov Simirnov test ile bakildi. Niceliksel verilerin bagimsiz érneklem t test
ve Mann-Whitney U test kullanilmistir. Niteliksel verilerin analizinde ki -kare test
kullanildi. Korelasyon analizinde Pearson korelasyon analizi kullanildi. Tiim veriler
ortalama ve standart sapma seklinde gosterildi. p<0.05 anlamli kabul edildi.

Analizlerde SPSS 20.0 programi kullanilmistir.
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BULGULAR

Vaka ve kontrol grubunda hastalarin cinsiyet dagilimi, yaslari, hasta boyu,
hasta tartisi, kemik yasi, hala boyu, dayr boyu, puberte orami karsilastirildiginda
arada anlamli (p > 0,05) farklilik bulunmamaktadir (Tablo 2).

Tablo 2: Vaka ve kontrol grubundaki hastalarin demografik

verileri
En dusik En yiksek n-% / Ort.ts.s

Vaka 101 70,1%
Grup

Kontrol 43 29,9%

L Kiz 67 46,5%

Cinsiyet

Erkek 77 53,5%
Yas 3 18 9,9 £3,7
Ongoérilen boy 138 189 162,0 £ 12,8
Hasta boyu 384 184 126,8 + 20,0
Hasta tartisi 12 78 30,2 £ 12,9
Kemik yasi 2 18 8,9 £3,9
Hedef boy 142 185 162,5 £ 9,0
Anne boyu 142 173 155,8 £ 6,4
Baba boyu 148 190 168,5 £ 7,8
Hala boyu 140 185 157,3 £ 7,9
Dayl boyu 153 186 170,3 £ 6,4
Anne mensturasyon yasi 10 18 13,2 £1,2

Yok 82 56,9%
Puberte

Var 62 43,1%
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Vaka ve kontrol gruplar karsilastirildiginda hasta yaslari, cinsiyetleri, kiz / erkek
oranlari, hasta oOzellikleri agisindan istatistiksel olarak benzer bulundu. Vaka
grubunda Ongoriilen boy kontrol grubunda anlamli (p < 0,05) olarak daha diisiik
Olciildii. Vaka grubunda hedef boy, anne boyu, baba boyu, anne mensturasyon yasi
kontrol grubundan anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek saptandi (Tablo 3).

Tablo 3: Vaka ve kontrol grubunun demografik o6zellikler acisindan

kiyaslanmasi
Vaka Grubu Kontrol Grubu p
n-% / Ort.1s.s n-% / Ort.1s.s
Cinsiyet Kiz 48 47,5% 19 44,2% 0,713
Erkek 53 52,5% 24 55,8%
Yas 10,06 + 3,77 9,60 + 3,45 0,498
Ongoriilen boy 159,79 + 12,70 166,72 + 11,70 0,007
Hasta boyu 124,88 + 19,13 131,40 £ 21,60 0,074
Hasta tartisi 29,03 + 11,85 32,95 + 15,02 0,096
Kemik yasi 8,71+ 3,91 9,21 + 3,88 0,486
Hedef boy 163,51 + 9,35 160,09 + 7,86 0,037
Anne boyu 156,72 + 6,65 153,60 + 5,26 0,007
Baba boyu 169,89 + 7,10 165,23 + 8,53 0,001
Hala boyu 157,75 £ 8,26 156,14 + 6,88 0,263
Dayi boyu 170,19 + 6,46 170,72 + 6,36 0,650
Anne mensturasyon yasl 13,30 + 1,14 12,81 + 1,30 0,027
Yok 58 57,4% 24 55,8%
Puberte 0,858
Var 43 42,6% 19 44,2%

Ki-kare test / Bagimisiz rneklem t test

Vaka grubu ile kontrol grubu kiyaslandiginda, vaka grubunda 6ngoriilen
boy hedef boydan anlamli olarak kisa iken kontrol grubunda 6ngoriilen boy hedef

boydan anlamli olarak uzun bulundu ( tablo 4 ).
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Tablo 4: Vaka ve kontrol grubunda ongoriilen boy — hedef boy karsilastirilmasi

Ongorilen boy Hedef boy
Ort.ts.s. Ort.s.s. P
Vaka Grubu 159,8 + 12,7 162,9 + 8,9 0,000
Kontrol Grubu 166,7 * 11,7 1604 + 7,8 0,000
Eslestirilmis drneklem t test
167,0
165,0
163,0 "
B Ongoriilen boy
161,0
BHedefboy
159,0
157,0

155,0

Vaka Grubu Kontrol Grubu

Sekil 3: Vaka ve kontrol grubunda ongoriilen boy — hedef boy karsilastirilmasi

Vaka grubunda 6ngoriilen boy ile hedef boy kiyaslandiginda her iki grup
arasinda anlamh farklilik vardi. Vaka grubunda hedef boy, 6ngoriilen boydan anlamli

(p <0,05) olarak daha yiiksek olciildii (Sekil 3).

Kontrol grubunda 6ngoériilen boy ile hedef boy arasinda anlamli farklilik
bulundu. Hedef boy 6ngoriilen boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha diisiik saptandi
(Sekil 3).

Biitiin gruplar ( vaka ve kontrol ) birlikte ele alindiginda kizlarin hedef boyu
ongoriilen boydan anlaml olarak daha yiiksek izlenmekte iken erkeklerde hedef boy

Ongoriilen boydan anlamli oranda geride saptandi (Tablo 5).
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Tablo S: Tiim bireylerin cinsiyetlere gore ongoriilen boy, hedef boy,

hala / day1 boylar1 karsilastirilmasi

0.B.dan farki
Ort.ts.s. P Ort.ts.s. P
Ongérilenboy 152,3 £7,9
Kiz Hedef boy 155,4 £ 5,6 0,004 3,3 £81 0.944
orm Hastal Hala boyu 156,1 * 6,7 0,020 3,3 +10,0 ’
um nastaiar Ongorilenboy 171,4 +9,0
Erkek Hedef boy 168,7 + 6,5 0,010 -3,1 +89 0.001
Dayi boyu 170,8 + 6,4 0,759 -0,3 £9,1 ’
Eslestirilmis 6rneklem t test
154,0 -
153,0 - /
152,0 -
151,0 -
150,0
Ongoriilen boy | Hedefboy Hala boyu
Kiz

Sekil 4: Tiim kiz bireylerde ongoriilen boy, hedef boy, hala boyu

karsilastirmasi

Biitiin grupta ( vaka ve kontrol ) kizlarin hedef boyu, 6ngoriilen boydan
anlamh (p < 0,05) olarak daha yiiksek izlenmekte idi. Halanin boyu 6ngdriilen
boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek saptandi. Hedef boy — O.B farki ve
Hala boyu- O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farklilia rastlanmadi (Sekil 4).
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172,0 -
170,0 -
1680 -
166,0 -
164,0 -

162,0 //

160,0

Ongoriilen boy Hedef boy Day1 boyu

Erkek

Sekil 5: Tim erkek bireylerde ongoriilen boy, hedef boy, dayr boyu

karsilastirmasi

Biitiin grupta ( vaka ve kontrol ) erkeklerin hedef boyu 6ngoriilen boydan
anlamh (p < 0,05) olarak daha diisiik bulundu. Daymin boyu 6ngoriilen boydan
anlaml1 (p > 0,05) olarak farkli degil idi. Hedef boy —O.B farki daymm boyu - O.B
farkinda anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek saptandi (Sekil 5).

Vaka grubu kizlarinda hedef boy ve hala boyu degerleri benzer olup her iki

0zellik de 6ngoriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 6).

Vaka grubu erkekleri ele alindiginda hedef boy ve day1 boyu benzer olup her

iki 6l¢iit arasinda ongoriilen boydan anlamli fark izlenmedi (Tablo 6).

Kontrol grubu kizlarinda hedef boy ve hala boyu benzer olup ongdriilen

boydan anlamli olarak fark saptanmadi (Tablo 6).

Kontrol grubu erkeklerinde hedef boy ve dayr boyu Ongoriilen boydan
anlamli olarak daha kisa bulundu (Tablo 6).
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Tablo-6: Vaka ve kontrol gruplarinda ongoriilen boya benzerlik agisindan

hedef boyun ve akraba boylarinin karsilastirilmasi

0.B.dan farki
Ort.ts.s. P Ort.%s.s.
Ongorilen boy 150,1 + 7,3
Kiz Hedef boy 156,0 £ 5,5 0,000 5,9 £8,0 0955
Vak Hala boyu 156,0 + 7,4 0,001 6,0 £9,9 ’
aka ~
Ongorilenboy 169,4 +9,1
Erkek Hedefboy 169,7 + 5,6 0,821 0,3 +7,8 -
Dayi boyu 170,9 £ 6,2 0,312 1,7 £9,1 !
Ongérulenboy 157,2 £ 7,0
Kiz Hedef boy 154,7 £ 5,5 0,056 -2,5 £5,0 P
Hala boyu 154,5 + 6,0 0,150 2,7 +74 ’
Kontrol =
Ongorilenboy 175,2 +7,8
Erkek Hedef boy 165,4 £5,9 0,000 -9,8 £6,9 0.001
Dayi boyu 171,1 +4,4 0,043 -4,2 +8,2 Y
Eslestirilmis 6rneklem t test
152 -
151 -
150 -
149 -
148 -
147
Ongoriilen boy | Hedefboy Hala boyu
Kiz (Vaka)

Sekil 6: Vaka grubu kizlarinda ongoriilen boy, hedef boy, hala boyu

karsilastirmasi
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Vaka grubunda kizlarin hedef boyu, éngoriilen boydan anlamli (p < 0,05)
olarak daha bulundu. Halanin boyu, 6ngoriilen boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha
olgiildii. Hedef boy — O.B farki ve hala boyu- O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05)
farkliliga rastlanmadi (Sekil 6).

165 -
160 -
155 -
150
Ongoriilen boy Hedefboy Day1 boyu
Erkek (Vaka)

Sekil 7: Vaka grubu erkeklerinde ongoriilen boy, hedef boy, day1 boyu

karsilastirmasi

Vaka grubunda erkeklerin hedef boyu, 6ngoriilen boydan anlamli (p > 0,05)
olarak farkli bulunmadi. Daymin boyu, 6ngdriilen boydan anlamli (p > 0,05) olarak
farkl1 degil idi. Hedef boy — O.B farki ve daymin boyu - O.B farki arasinda anlaml
(p > 0,05) farkliliga rastlanmadi (Sekil 7).
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151 -

149 -
147 -
145
Ongoriilen boy Hedefboy Hala boyu
Kiz (Kontrol)

Sekil 8: Kontrol grubu kizlarinda ongériilen boy, hedef boy, hala boyu

karsilastirmasi

Kontrol grubunda kizlarin hedef boyu, 6ngoriilen boydan anlamli anlamli (p
> (,05) olarak farklilik gostermemekte idi. Halanin boyu, dngoriilen boydan anlamli
anlaml1 (p > 0,05) olarak farkli bulunmadi. Hedef boy — O.B farki ve hala boyu-O.B
farki arasinda anlamli (p > 0,05) farklilik izlenmedi (Sekil 8).
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176 -
174 -
172 -
170 -
168 -
166 -
164 -
162 -
160 +

Ongoriilen boy Hedef boy Day1 boyu

Erkek (Kontrol)

Sekil 9: Kontrol grubu erkeklerinde ongoriilen boy, hedef boy, dayi

boyu karsilastirmasi

Kontrol grubunda erkeklerin hedef boyu, ongoriilen boydan anlamlh (p <
0,05) olarak daha yiiksek Olciildii. Dayinin boyu, ongoriilen boydan anlamh (p <
0,05) olarak daha yiiksek bulundu. Hedef boy —O.B farki, daymm boyu - O.B
farkindan anlamli (p < 0,05) olarak daha ytiksek saptandi (Sekil 9).

Akraba evliligi olmayan vaka grubunda kizlarda hedef boy ve hala boyu

degerleri benzer olup 6ngoriilen boydan anlamli olarak bulunmadi ( Tablo 7).

Akraba evliligi olmayan vaka grubunda erkeklerde hedef boy dayr boyu

benzer olup 6ngoriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 7).

Akraba evliligi olmayan kontrol grubunda kizlarda hedef boy ve hala boyu

degerleri benzer olup 6ngoriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 7).

Akraba evliligi olmayan kontrol grubunda erkeklerde hedef boy day1 boyu

benzer olup day1 boyu 6ngoriilen boya anlamli olarak benzer bulundu (Tablo 7)
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Tablo-7: Akraba evliligi olmayan vaka ve kontrol gruplarinda hedef

boyun ve akraba boylarimin oOngoriilen boya benzerligi acisindan
karsilastirilmasi
0.B.dan farki
Ort.ts.s. Ort.%s.s. P
Ongorilenboy 149,9 + 6,0
Kiz Hedef boy 155,0 £ 5,0 0,002 5181 0,643
vaka Ijala boyu 155,7 £ 7,0 0,011 58 11,1
Ongorilen boy 169,2 +9,4
Akraba Erkek Hedef boy 169,9 + 6,0 0,642 0,6 £7,5 0,203
Evliligi l?ayl boyu 171,2 + 6,8 0,297 2,0 +9,7
Yok Ongorilen boy 158,2 +7,2
Kiz Hedef boy 155,4 £ 5,8 0,067 -2,7 £5,2 0,778
Hala boyu 155,0 £ 5,9 0,113 3,271
Kontrol =
Ongorilen boy 176,7 £6,5
Erkek Hedef boy 166,5 £ 6,1 0,000 -10,2 £ 6,1 0.003
Dayi boyu 171,8 +4,0 0,002 -5,0 +4,9 7
Eslestirilmis 6rneklem t test
151
149
147
145
Ongoriilen boy Hedefboy Hala boyu
Kiz (Vaka)

Sekil 10: Akraba evliligi olmayan vaka grubu kizlarinda 6ngoriilen boy,

hedef boy, hala boyu karsilastirmasi
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Akraba evliligi olmayan grupta vaka grubunda kizlarin hedef boyu,
ongoriilen boydan anlamhi (p < 0,05) olarak daha yiiksek bulundu. Halanin boyu,
ongoriilen boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek dl¢iildii. Hedef boy — O.B
fark1 ve hala boyu - O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farklihiga rastlanmadi
( Sekil 10).

165
160
155
150
145
Ongoriilen boy Hedef'boy Dayi boyu
Erkek (Vaka)

Sekil 11: Akraba evliligi olmayan vaka grubu erkeklerinde 6ngoriilen
boy, hedef boy, day1 boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olmayan vaka grubunda erkeklerin hedef boyu, ongoriilen
boydan anlamli (p > 0,05) olarak farkli izlenmedi. Daymin boyu 6ngoriilen boydan
anlaml1 (p > 0,05) olarak farkli bulunmadi. Hedef boy —O.B farki ve daymin boyu -
O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farkliliga rastlanmadi (Sekil 11).
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153
151
149
147
145
Ongoriilen boy Hedefboy Hala boyu
Kiz (Kontrol)

Sekil 12: Akraba evliligi olmayan vaka grubu kizlarinda dngoriilen boy,

hedef boy, hala boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olmayan kontrol grubunda kizlarin hedef boyu ongoriilen
boydan anlamli anlaml1 (p > 0,05) olarak farkli bulunmadi. Halanin boyu, dngoriilen
boydan anlamli (p > 0,05) olarak farklilik gostermemekte idi. Hedef boy — O.B farki
ve hala boyu - O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farklilik izlenmedi (Sekil 12).
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170
165

160

Ongoriilen boy Hedefboy Dayiboyu

Erkek (Kontrol)

Sekil 13:Akraba evliligi olmayan kontrol grubu erkeklerinde 6ngoriilen

boy, hedef boy, day1 boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olmayan kontrol grubunda erkeklerin hedef boyu, 6ngoriilen
boydan anlamhi (p < 0,05) olarak daha o6l¢iildii. Daymnin boyu, 6ngoriilen boydan
anlaml1 (p < 0,05) olarak daha yiiksek saptandi. Hedef boy —O.B farki daymin boyu -
O.B farki da anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek izlendi (Sekil 13).

Akraba evliligi olan vaka grubunda kizlarda hedef boy ve hala boyu benzer

olup 6ngoriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 8).

Akraba evliligi olan vaka grubunda erkeklerde hedef boy day1 boyu benzer

olup 6ngoriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 8).

Akraba evliligi olan kontrol grubunda kizlarda hedef boy ve hala boyu

benzer olup 6ngdriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi (Tablo 8).

Akraba evliligi olan kontrol grubunda erkeklerde hedef boy dayi boyu

benzer olup 6ngdriilen boydan anlamli olarak farkli bulunmadi ( Tablo 8 ).
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Tablo-8: Akraba evliligi olan vaka ve kontrol gruplarinda hedef boyun

ve akraba boylarimin 6ngoriilen boya benzerligi acgisindan karsilastirilmasi

0.B.dan farki
Ort.ts.s. P Ort.%s.s.
Ongérilen boy 150,7 + 10,5
Kiz Hedef boy 158,8 + 6,4 0,008 82+*75 -
Vak Hala boyu 157,0 + 8,7 0,008 6,4 +5,9 ’
aka ~
Ongorilen boy 170,1 £ 8,5
Erkek Hedefboy 169,3 +4,5 0,773 -0,6 £9,0
Akraba 0,327
Evliligi Dayi boyu 170,3 £ 4,5 0,927 0,771
Var Ongorulenboy 152,7 +4,7
Kiz Hedef boy 151,3 £ 0,6 0,686 -1,3 £ 5,0 P
Hala boyu 152,3 +7,5 0,959 -0,3+99 ’
Kontrol —
Ongorilen boy 171,0 + 10,3
Erkek Hedef boy 162,4 +4,8 0,124 -8,7 £9,7 -
Dayi boyu 169,2 +5,5 0,797 -1,9 + 14,6 ’
Eslestirilmis 6rneklem t test
153
151
149
147
145
Ongoriilen boy Hedefboy Hala boyu
Kiz (Vaka)

Sekil 14: Akraba evliligi olan vaka grubu kizlarinda ongoriilen boy,
hedef boy, hala boyu karsilastirmasi
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Akraba evliligi olan grupta vaka grubunda kizlarin hedef boyu, ongoriilen
boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek bulundu. Halanin boyu, 6ngoriilen
boydan anlamli (p < 0,05) olarak daha yiiksek saptandi. Hedef boy — O.B farki ve
Hala boyu - O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farkliliga rastlanmadi (Sekil 14).

165
160
155
150
145
Ongoriilen boy Hedefboy Day1 boyu
Erkek (Vaka)

Sekil 15: Akraba evliligi olan vaka grubu erkeklerinde 6ngoriilen boy,

hedef boy, day1 boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olan vaka grubunda erkeklerin hedef boyu, Ongoriilen
boydan anlamli (p > 0,05) olarak farkli izlenmedi. Dayimin boyu, 6ngoriilen boydan
anlaml1 (p > 0,05) olarak farkl1 degil idi. Hedef boy — O.B farki ve daymnm boyu -
O.B farki arasinda anlaml1 (p > 0,05) farklilik bulunmads. (Sekil 15)
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150
149
148
147
146
145

Ongoriilen boy Hedefboy Hala boyu

Kiz (Kontrol)

Sekil 16: Akraba evliligi olan kontrol grubu kizlarinda 6ngoriilen boy,

hedef boy, hala boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olan kontrol grubunda kizlarin hedef boyu, Ongoriilen
boydan anlamli (p > 0,05) olarak farkli bulunmadi. Halanin boyu, 6ngoriilen boydan
anlaml1 (p > 0,05) olarak farklilik gdstermemekte idi. Hedef boy — O.B farki ve hala
boyu - O.B farki kiyaslandiginda, aralarmda anlamli (p > 0,05) farklilik izlenmedi
(Sekil 16).
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160

155
150
145
Ongoriilen boy Hedefboy Day1 boyu
Erkek (Kontrol)

Sekil 17: Akraba evliligi olan kontrol grubu erkeklerinde dngoriilen

boy, hedef boy, day1 boyu karsilastirmasi

Akraba evliligi olan kontrol grubunda erkeklerin hedef boyu, ongoriilen
boydan anlamli (p > 0,05) olarak farkli bulunmadi. Dayiin boyu 6ngoriilen boydan
anlaml (p > 0,05) olarak farklihk gdstermemekte idi. Hedef boy — O.B farki ve
daymin boyu - O.B farki arasinda anlamli (p > 0,05) farklilik izlenmedi (Sekil 17).

60



TARTISMA

Boy kisalig1 toplumun % 2-3’ {inii etkileyen bir saglik sorunu olmakla
birlikte, literatlirde yas gruplari i¢in sayisal dagilim agisindan kiz ve erkek cocuklar
arasinda boy kisalig1 oraninda belirgin fark goézlenmemektedir. Calismamiza alinan
101 boy kisaligr vakasinin da %48,5 ini kiz cocuklar (n=49), %51,5’ini erkek
cocuklar (n=52) olusturmaktaydi. Caligsma kapsamindaki ¢cocuklarin en kii¢iigii 3 yas,

en biiyiigli 18 yas olmak iizere ortalama tan1 yaslar1 9,9 olarak hesaplandi.

Boy degerlendirilmesinde ve on goriilen boyun tahmininde, hedef boy
hesabindan daha iistiin Olciitler olabilecegi fikri ¢alismamizin baslangic noktasini

olusturdu.

2010 tarihinde yapilan bir ¢calismada, boyun genetik potansiyele uyumunun
denetimi, Ozellikle hafif boy sapmasi olan olgularda uyarici bir Olgiit o6zelligi
gostermis olup hedef boyun giivenilirliginin her durumda ayni olmadigim
ongormektedir. S6zii gecen c¢alismada boydaki sapmanin derecesi arttikga boyun
genetik potansiyelle uyumsuzlugunun arttiginin kanitlanmis olmasi 6zellikle boy
kisalig1 olmasi durumunda hedef boya olan giiveni sarsmakta ve bu 06l¢iit disinda

degerlendirme yontemlerine gereksinim dogurmaktadir (63).

Cocuk endokrin poliklinik hastalarinda boy kisaligi dagilimlari, normal
popiilasyon i¢in verilen oranlara uygunluk gostermemektedir. Kisa ¢ocuklarin
yorumlanmasinda boy sapmasinin yani sira boyun genetige uyumu da ihmal
edilmemelidir. Biitiin idiyopatik kisalar normal varyant 6zellik géstermemektedir. Bu
yaklasim, onlarin daha ayrintili incelenmesi ve tedavi yaklasimlar1 bakimindan 6nem

gostermektedir (63).
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Diinya’da ve tlilkemizde yapilan pek cok ¢alismada normalin varyanti1 boy
kisaliklari, en sik neden olarak karsimiza ¢ikmaktadir (33,34). Calismamizda da en
stk neden % 60,3 ‘liikk oran ile normalin varyanti boy kisaliklarindan olusmaktadir.
Normalin varyanti boy kisaliklarinda hedef boyun, eriskin dénemde Ongoriilen
boydan anlamli farklilik gostermiyor olusu; c¢alismamiza alinan bireylerin
cogunlugunda nedenin normalin varyanti boy kisalig1 olmasi, istatistiksel sonuclarda
anlamlilik oranimi diisiiren bir unsur olusturmaktadir. Daha giiclii istatistiksel
sonuglar i¢in olgularin kesitsel olarak degerlendirildigi yeni ¢alismalara gereksinim

olabilir.

Literatiirde erkeklerde yapisal; kizlarda ise ailevi boy kisaliginin 6n planda
oldugu belirtilmektedir. Calismamizda ise erkeklerde ailesel boy kisaliklar1 %40,4°
likk oran ile (n=21) 6nde gelen neden iken; kizlarda idiopatik boy kisaliginin %46,9’
luk oran ile (n=23) en sik neden oldugu goriilmektedir. Bu durum c¢ocuk endokrin
poliklinigine yonlendirilen hastalarda boy kisaligi dagiliminin, normal popiilasyonla

farklilik gostermesinden ileri gelebilir.

Calismanin  konusu geregince, akraba evliligi varligimin hala — day1
benzerligini anlamli oranda artirmasi beklenmektedir. Calismamizda akraba evliligi
oranlar1 %25 ( vaka grubunda %27 — kontrol grubunda %20 ) olup iilkemiz i¢in
literatiirde belirtilen %20 (istanbul ve Izmir igin %17 — kdylerde %36)’ lik orana

benzer idi.

Akraba evliligi olan ve olmayan gruplar cinsiyet ayrimi yapilmaksizin
kiyaslandiginda benzerlik agisindan anlamli farklilik bulunmamistir. Ancak sadece
erkek cinsiyet ele alindiginda hem vaka hem kontrol grubunda dayir boyunun 6n
goriilen boya hedef boydan daha yakin oldugu sonucuna varilmistir. Kizlarda ise
akraba evliligi olan ve olmayan gruplar arasinda anlamli farkliliga rastlanmamaistir.
Bu durum akraba evliligi olan ailelerde anne boyunun, hala boyuna oldukca yakin

olmas1 ve kizlarda boyun kalitilabilirliginin erkeklerden az olmasi ile agiklanabilir
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(Tablo 2). Literatiirde benzer bir karsilastirma olmamasi, yeni c¢alismalar

gereksinimini dogurmaktadir.

Sadece vaka grubu ele alindiginda kizlarda hala boyu ‘hedef boy’ yerine
kullanilabilmekle birlikte, hedef boya herhangi bir iistiinliigii s6z konusu degildir.

Kontrol grubu kizlarina baktigimizda hala boyu ‘hedef boy’ yerine
kullanilabilmekle birlikte, hedef boya herhangi bir iistiinliigii s6z konusu degildir.

Akraba evliligi olan ve olmayan vaka gruplar1 arasinda kizlarda hala
boyunun ongoriilen boya benzerligi hedef boyun 6ngoriilen boya benzerliginden

anlaml olarak farkli degildi.

Akraba evliligi olan ve olmayan kontrol gruplari arasinda hala boyunun
ongoriilen boya benzerligi hedef boyun Ongoériilen boya benzerliginden anlamh

olarak farkli degildi.

Calismamizda, kizlarda hedef boy - Ongdriilen boy farki ve hala boyu-
ongoriilen boy farki arasinda anlamli farklilik olmamasi1 sonucuna ulasilmasi ile

2

kizlarda hala boyu ‘ hedef boy ’ yerine kullanilabilmekle birlikte hedef boya
herhangi bir {istlinliigli olmadig1 yargisina varildi. Boyun kalitilabilirliginin kadinlar
arasinda erkeklerden daha diisiik olmas1 kizlarda hala boyu, anne boyu iligkisinin
erkeklere gore zayif olmasini agiklayabilir. Ayrica ¢alismaya alinan ¢ocuklarin anne
boylar1 ile hala boylarinin benzer olmasi da sonucu etkilemektedir. Kizlarda en sik
rastlanan nedenin calismamizda idiopatik etmenler olusu da bu sonuca katkida
bulunmus olabilir. 2011 yilinda Italyan bir ailede yapilan ‘boy kisalig1 ve bozulmus
karbonhidrat homeostazi ile iligkili IGF-1R mutasyonu ‘baslikli bir calismada indeks
vakalarda ve halalarinda bozulmus glukoz intoleranst ve boy kisaligina
rastlanmistir(60). SOzl gecen calismada indeks vakalarin kiz kardesinde ayni oranda
halaya benzerlik bulunmayisinin da agiklanmasi i¢in yeni ¢alismalara gereksinim

duyulmaktadir. Ayrica kizlarda ongoriilen boyun dayi boyu ile korele olmasinin

aciklanabilmesi konu ile ilgili yeni arastirmalar yapilmasini gerektirmektedir.
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Vaka grubu erkeklerine bakildiginda, day1 boyunun 6ngoériilen boya hedef
boydan daha yakin oldugu goriilmektedir. Kontrol grubu erkeklerinde de dayi
boyunun 6ngdriilen boyu kestirmede hedef boydan anlamli oranda {istiin oldugu

goriildil.

Akraba evliliginin boy kisalig1 iizerine etkisi ac¢isindan bakildiginda
erkeklerde akraba evliligi olan ve olmayan vaka gruplart kiyaslandiginda dayi
boyunun Ongoriilen boya benzerligi akraba evliligi olan grupta hedef boyun

ongoriilen boya benzerliginden daha fazla bulundu.

Akraba evliligi olan ve olmayan kontrol gruplar1 kiyaslandiginda erkeklerde
day1 boyunun ongoriilen boya benzerligi akraba evliligi olan grupta hedef boyun
ongoriilen boya benzerliginden anlamli olarak daha fazla bulunmus olup

hipotezimizi destekler niteliktedir.

Biitiin olgular birlikte ele alindiginda, erkeklerde dayir boyu hedef boy
yerine kullanilabilmekle birlikte, dngdriilen boy tahmininde dayir boyunun degeri
hedef boy hesabindan iistlindiir. Literatiirde yerli ve yabanci benzer bir ¢alisma
olmamasi nedeni ile ¢alismamiz bu alanda ilk 6rnek olup yeni ve daha kapsamli

caligmalara gereksinim dogurmaktadir.
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SONUCLAR

1. Genel olarak bakildiginda kizlarda hedef boy - ongoriilen boy farki ve
hala boyu-6ngoriilen boy farki arasinda anlamli farklilik yoktu. Kizlarda hala boyu
‘ hedef boy ’ yerine kullanilabilmekle birlikte hedef boya herhangi bir iistiinliigii s6z

konusu degildir.

2. Biitlin olgular birlikte ele alindiginda erkeklerde dayr boyu hedef boy
yerine kullanilabilmekle birlikte, dngdriilen boy tahmininde dayir boyunun degeri

hedef boy hesabindan {istiindiir.

3. Sadece vaka grubu ele alindiginda kizlarda hala boyu ¢ hedef boy ’ yerine

kullanilabilmekle birlikte hedef boya herhangi bir iistiinliigii s6z konusu degildir.

4. Vaka grubu erkeklerine bakildiginda day1 boyunun 6ngoriilen boya hedef
boydan daha yakin oldugu goriilmektedir.

5. Kontrol grubu kizlarina baktigimizda hala boyu ‘hedef boy’ yerine

kullanilabilmekle birlikte hedef boya herhangi bir iistiinliigii s6z konusu degildir.

6. Kontrol grubu erkeklerinde ise day1 boyunun 6ngoriilen boyu kestirmede

hedef boydan anlamli oranda {istiin oldugu goriildi.

7. Calismamizda akraba evliligi oranlar1 %25 (vaka grubunda %27 — kontrol
grubunda %20) olup iilkemiz icin literatiirde belirtilen %20 (istanbul ve Izmir
icin %17 — kdylerde %36)’ lik orandan yiiksek idi.

8. Akraba evliliginin boy kisalig1 iizerine etkisi agisindan bakildiginda

akraba evliligi olan ve olmayan vaka gruplarn kiyaslandiginda dayr boyunun

65



ongoriilen boya benzerligi akraba evliligi olan grupta hedef boyun 6ngoriilen boya

benzerliginden daha fazla bulundu.

9. Akraba evliligi olan ve olmayan vaka gruplar1 arasinda hala boyunun
ongoriilen boya benzerligi hedef boyun Ongoériilen boya benzerliginden anlamlhi

olarak farkli degildi.

10. Akraba evliligi olan ve olmayan kontrol gruplar kiyaslandiginda day1
boyunun oOngoriilen boya benzerligi akraba evliligi olan grupta hedef boyun

ongoriilen boya benzerliginden anlamli olarak daha fazla bulundu.

11. Akraba evliligi olan ve olmayan kontrol gruplar1 arasinda hala boyunun
ongoriilen boya benzerligi hedef boyun oOngoriilen boya benzerliginden anlamhi

olarak farkli degildi.

12. Genel olarak bakildiginda calismamizda idiyopatik boy kisaliklar1 %
39,6 ( n=40 ), ailesel boy kisaliklar1 % 36,6 ( n=37 ), yapisal boy kisaliklar1 %23,7
(n=24 ) oraninda saptandi.

13. Sadece erkek olgular degerlendirildiginde ailesel boy kisaliklar1 %40,4
(n=21), idiopatik boy kisaliklar1 %32,6 (n=17), yapisal boy kisaliklar1 %26,9 (n=14)
olarak hesaplandi.

14. Sadece kiz vakalar ele alindiginda idiopatik boy kisaliklar1 %46,9 (n=
23), ailesel boy kisaliklar1 % 32,7 (n=16), yapisal boy kisaliklar1 %20,4 (n=10)

oraninda bulundu.
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OZET

Kisa boy, genetik ve cevre faktorlerinin kontrolii altinda olup genel
popiilasyonun % 2-3’ {inii etkileyen 6nemli bir sorundur. Boyun genetik potansiyele
uyumunun degerlendirilmesinde, 6zellikle boy kisaligi olan olgularda normalden
sapmanin derecesi arttikga hedef boyun gilivenilirliginin azalmasi; bu 6l¢iit disinda
degerlendirme Olgiitlerine gereksinim dogurmaktadir. S6z konusu Olgiitlerin
saptanmas1 amagli ¢alismalar, patolojik olmayan boy kisaliklarinin etiyolojisinin

aciklanmasinda yer alan klinik giicliigiin asilmasina da yardimci olabilir.

AMAC: Bu c¢alismada eriskin boyuna ikinci derece akraba boylarmin

etkisinin ne diizeyde oldugunun arastirilmasi amaglanmaistir.

HASTA SECIMI VE METOT: Hasta grubu genetik boy kisalig

olan, idiyopatik boy kisaligi olan, boy kisalig1 olmayan ancak hedef boya gore asagi
persantilde kalan hala ve dayisi olan 3 yas iizeri hastalardan olusturuldu. Yas,
cinsiyet, agirlik (kg), boy (cm), hedef boy, 6n goriilen boy, kemik yasi, puberte
evrelemesi, anne boyu, baba boyu, hala boyu, day1 boyu, anne mens yas1 hasta bilgi
formuna kaydedildi. Anne ve baba arasinda akraba evliligi varligi sorgulandi. Bilinen
ciddi veya kronik bir hastaligi bulunmayan, biiylime gelismesinin izlenmesi
acisindan genel ¢ocuk poliklinigine bagvuran, yaslar1 hasta grubu ile benzer olan 43
saglikli, ii¢ yas lizeri cocuk da kontrol grubu olarak ele alindi. Caligmaya alinan 101
boy kisalig1 vakasi; boy, tartr, kemik yasi, hedef boy, ongdriilen boy, hala-day1

boylar1 agisindan karsilastirildi.

Demografik 6zellikler ve aile bilgileri agisindan her iki grup karsilastirmali

olarak degerlendirildi.
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SONUC: Calismamizda literatiirle uyumlu olarak idiyopatik boy

kisaliklart % 39,6 (n=40), ailesel boy kisaliklar1 % 36,6 (n=37), yapisal boy
kisaliklar1 %23,7 (n= 24) oraninda saptandi. Calismaya alinan erkeklerde farkl
acilardan bakildiginda ( vaka, kontrol, akraba evliligi varlig1 ) day1 boyu 6ngdriilen
boya hedef boydan daha yakin ya da hedef boy ile esdeger bulundu. Kizlarda ise hala
boyu hedef boya gore ongdriilen boyu kestirmede iistiinliik gosteremese de hedef
boyla olumlu kestirim yapilamadig1 goriildii. Yine kizlarda hala boyu ve day1 boyu

da 6ngoriilen boyu kestirmede hedef boy yerine kullanilabilir.

TARTISMA: Boy kisalig1 durumunda ¢ hedef boy * él¢iitiiniin tek bagina
giivenilir olmadigi, 6ngdriilen boydan sapmanin yani sira genetige uyumlulugun
degerlendirilmesinde; 6ngoriilen boyun kizlarda hala ( ve day1 ) boyu, erkeklerde ise
day1 boyu ile korele oldugu istatistiksel olarak gosterildi. Akraba evliligi varliginda
korelasyonun erkeklerde daha belirgin olmak tizere arttig1 izlendi. Klinik ¢alismada
bu verilerle 6zellikle patolojik olmayan boy kisaligi durumunda ulasilacak erigkin
boy kestiriminde hedef boy 6l¢iitiine yardimci olarak ikinci derece akraba boylarmin

kullanilabilecegi diisiintilmiistiir.

ANAHTAR KELIMELER : Boy Kisalizi, Hedef Boy, Ailesel

Faktorler
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ABSTRACT

Short stature, affecting 2-3 % of general population, is an important subject
of pediatric endocrinology policlinics. It has shown that estimating the compatibility
to the genetics in particularly short statute cases, reliability of the mid-parental target
height decreases as the degree of deviation from normal increases. This fact requires
new measures at evaluating short stature. In this study, it is aimed to detect the effect
of second degree relatives’ heights to adult stature. In this study, 101 patients, aged
three or more years, with ISS, genetic SS and not short stature but lower stature to
target stature were scrutinized as case group. It has taken 43 healthy children, aged
three or more years, as control group. Two of the groups were compared with
demographic values. In this study, similar to the literature, it has shown that cases
have ISS % 39,6 (n=40), genetic SS % 36,6 (n=37), constitutional SS %23,7 (n= 24).
In the boys of the study, from different distances (case/control groups, presence of
consangineus marriage), maternal uncle height proven to be more valuable or
equivalent at predicting adult height. In the girls of the study whereas paternal aunt
height is not superior to target height at predicting adult height, it has shown that
mid-parental target height could not predict adult height exactly. Nevertheless in
girls, both paternal aunt and maternal uncle height could be used at predicting adult
height. For all cases, at the existence of consangineus marriage; especially in boys
the relation becomes more stronger. As a result of this, it is thought that second
degree relative heights could be used while predicting adult stature in addition to
mid-parental target stature, particularly in short stature cases except the pathologic

ones.

Further studies required to improve the clinical approach to diseases associated with

or think to be associated with short stature and to clarify the etiology of short stature.

KEY WORDS : Short stature, Mid- parental Target Height, Familial Factors
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