
Mental gerilik (MG) kiflinin yaflam› boyunca engelli olmas›na yol açan, ö¤renme ve adaptasyon güçlü¤ü ile karakterize bir durumdur. 
MG'li kiflilerin intellektüel ifllevleri azalm›flt›r. Afla¤›da belirtilen uyumsal yeteneklerden en az ikisinin s›n›rl› olmas› MG tan›s›n› dü-

flündürmelidir.
1- ‹letiflim yetene¤i, 2- Öz bak›m, 3- Ev yaflam›na uyum, 4-Sosyal beceri, 5- Toplumsal faaliyetlere kat›lma, 6- Kendini yönetebilme,

7- Akademik ifllevler, 8- Bofl zamanlar›n de¤erlendirilmesi, 9- ‹fl yaflam›na uyum. 
Bebeklik ve okul öncesi ça¤lar›nda MG deyimi yerine Geliflimsel Gerilik (GG) sözcü¤ü daha uygundur. Çünkü baz› nöromuskuler bo-

zukluklar veya konuflma güçlükleri daha sonra düzelebilir. Yine de geliflimsel gerili¤i olan her çocu¤un izlenmesi ve incelenmesi gerekir.
Ça¤›m›z›n bafllang›c›nda yap›lan çal›flmalarda bat›da MG prevalans› yaklafl›k %3 bulunmufltur. Okul ça¤›nda (6-17 yafl) >% 1.14) Genetik

polikliniklerine pediatri yada di¤er disiplinlerden incelenmek üzere gönderilen hastalar aras›nda MG/GG'li hastalar en baflta gelmektedir.
MMGG ttaann››ss›› aallaann ççooccuukkllaarr aayyrr››nntt››ll›› oollaarraakk iinncceelleennmmeelliiddiirr
MG'nin nedenleri çok çeflitli, incelemeleri zaman al›c›, karmafl›k ve maddi yükü de oldukça a¤›rd›r. Bilimsel yaklafl›m d›fl›nda bu

hastalar›n ayr›nt›l› olarak incelenmelerini gerektiren bafll›ca nedenler:
1-Ailenin sorular›na yan›t vermek 2- Tedavi program›n› kararlaflt›rmak 3-‹lerde oluflabilecek komplikasyonlar› belirlemek 4- Bak›m

seçeneklerini planlamak 5-‹lgili kurulufllarla iflbirli¤ini sa¤lamak.
Ailenin bafll›ca sorular›: 

a- Neden ve nas›l oldu?
b.- ‹lerde beklenen komplikasyonlar nelerdir? 
c- Tedavi olanaklar›? 
d- Bir dahaki gebelikte tekrarlama riski / erken/prenatal tan› için neler yap›labilir?
e- Yeni bir gebelik için seçenekler nelerdir?
f- Bu durumun gelecek kuflaklara etkisi ne olacakd›r?
*Bu sorular MG/GG saptanan ve kesin bir tan› verilemiyen her çocu¤un incelenmesini gerektirecek derecede önemlidir. Bu soru-

lar ancak çeflitli incelemeler sonucunda spesifik bir tan› konabilen durumlarda yan›tlanabilir.
Spesifik tan› olanakl› oldu¤unca erken bir evrede sa¤lanmal›d›r. Çünkü; 
- Farkl› nedenler yineleme riskini de¤ifltirir
- Baz› spesifik durumlarda kesin tedavi olana¤› vard›r.
- Erken ve do¤ru tan› ile gereksiz ve pahal› birçok inceleme önlenebilir
- Spesifik tan› ve prognozun belirlenmesi tedavi kurumlar›n›n tutumlar›n› belirler.
- Aileler bilinmiyenden kurtulman›n psikolojik rahatl›¤›n› duyarlar.
TTüümm bbuu nneeddeennlleerr ggöözz öönnüünnee aall››nndd››¤¤››nnddaa eettyyoolloojjiikk bbiirr ttaann››ss›› oollmmaayyaann MMGG vveeyyaa GGGG llii hheerr ççooccuu¤¤uunn iinncceelleennmmeessii ggeerree¤¤ii aaçç››kktt››rr..

MG Etyolojisinin Belirlenmesi (Spesifik Tan›) 

Nedenler çok çeflitlidir ve yap›lan tüm incelemelere karfl›n olgular›n yaklafl›k % 40-60 ›nda etyoloji belirlenememektedir (Tablo 1).
Etyololojinin belirlenmesinde afla¤›daki etmenler önemlidir:
• Ailenin tan› iste¤i ve iflbirli¤i
• ‹ncelemelere erken yaflta bafllanmas›
• Efllik eden anomalilerin olmas› 
• Yak›n akrabalar›n muayene edilebilmesi
• ‹zleme ( zamanla geliflen spesifik fiziksel veya davran›fl fenotipleri ve yeni testler) 
* Yanl›fl tan› koymaktansa spesifik tan›y› geciktirmek daha do¤rudur 
* Yanl›fl tan› yanl›fl stigmatizasyona ve etiketlenmeye yol açar. Daha sonra do¤ru tan› konsa bile eski tan› y›llarca sürebilir.*Yan-

l›fl tan› yanl›fl stigmatizasyona ve etiketlenme¤e yol açar. Daha sonra do¤ru tan› konsa bile eski tan› y›llarca sürebilir.
* Inceleme sonucu spesifik tan› konamasa bile hasar›n ne zaman olufltu¤u ve yineleme riski belirlenebilir. 

TTaabblloo 11:: MMeennttaall GGeerriilliikk NNeeddeennlleerrii

%%
Kromozom Anomalileri 4-28
Tek Gen Hastaliklari Ve Sendromlar 7-21
SSS Yapisal Anomalileri 7-17
Prematürite Komplikasyonlar› 2-10
Çevresel/Teratojenik 5-13
Kültürel/Ailevi 3-12
Metabolik/ Endokrin 1-5
Bilinmiyen 30-50

Mental Gerili¤i Olan Çocu¤a Genetik Yaklafl›m
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MG’li Çocukta ‹nceleme 

KKlliinniikk ‹‹nncceelleemmee
Öykü ve aile a¤ac›
Fizik muayene
Disiplinler aras› iflbirli¤i ve konsultasyon 
LLaabboorraattuuvvaarr ‹‹nncceelleemmee
Genetik testler (Kromozom, DNA)
Metabolik testler 
Görüntüleme yöntemleri
Klinik ‹nceleme 

ÖÖyykküü:: 
Ayr›nt›l› pre ve postnatal öykü al›nmal›d›r. Hastaya ve akrabalar›na ait eski t›bb› kay›tlar›n incelenmesi özellikle nörodegeneratif

bir hastal›¤›n belirlenmesinde, perinatal komplikasyonlar›n aç›¤a ç›kmas›nda önemlidir.
AAiillee aa¤¤aacc››::
Ö¤renme güçlü¤ü, psikiatrik bozukluk, otizm ve MG yönünden üç kufla¤› soruflturan bir aile a¤ac› ç›kar›lmal›d›r.
FFiizziikk mmuuaayyeennee::
Kafadan ayak parma¤›na kadar dikkatle yap›lmal› ve özellikle yüzle ilgili ve spesifik sendromlar için yol gösterici olabilen dismor-

fik bulgulara dikkat edilmelidir.
Deneyimli bir klinikçinin yapt›¤› fizik ve nörolojik muayene genetik de¤erlendirmede en önemli basamakd›r. Fizik muayenenin ye-

rini hiçbir laboratuvar incelemesi yada tarama testi alamaz.
- Olanakl› ise eski ve yeni fizik ölçümler (bafl çevresi,büyüme parametreleri) al›nmal› ve normal de¤erlerle karfl›laflt›r›lmal›d›r.
- Nörolojik muayene tam ve ayr›nt›l› olarak yap›lmal›d›r.
- Fizik muayenede saptanan tüm anormal bulgular kaydedilmeli ve  foto¤raflarla belgelendirilmelidir.
- Dikkatli ölçümlerle belgelendirilmezlerse hipertelorizm, ince üst dudak, veya mikrognati gibi tan›lar inand›r›c› olmaz. Pratikte

bu ölçümleri almak her zaman kolay olmayabilir. Bunun yerine minor anomalilerin anne ,baba ve kardefllerle karfl›laflt›rlmas› daha
pratik bir yaklafl›md›r. Çocu¤un fiziksel olarak aile bireylerine benzemedi¤i ço¤u kez anne-baba taraf›ndanda da doktora ifade edilir.
Hastada saptanan minor varyantlar ve anomalilerin yak›n akrabalar›nda görülmemesi incelemeleri yönlendirebilir. 

- Davran›fl fenotipinin de¤erlendirilmesi baz› sendromlar›n tan›nmas›na olanak verebilir.Davran›fl fenotipinin, yürüme fleklinin, ha-
reketlerin de¤erlendirilmesinde video kay›tlar› yararl› olabilir( Frajil X S, Angelman S, Rett S. v.b..)

- Odyolojik, oftalmolojik ve psikometrik de¤erlendirme ilk baflvuruda yap›lmal› ve belirli aralarla yinelenmelidir

Laboratuvar ‹ncelemeleri

MG'li bir çocu¤un incelenmesi s›ras›nda çok say›da test seçene¤i varsa da bu testler her hasta için selektif ve amaca yönelik ola-
rak ve s›ra ile yap›lmal›d›r.

1. KROMOZOM analizi (Sitogenetik)
2. FRAJ‹L X testi (moleküler)
3. METABOL‹K testler (aminoasit ve organik asitler)
4. GÖRÜNTÜLEME ( US, BBT ve MRI ve di¤er)
5.SPES‹F‹K TANIYA YÖNEL‹K TESTLER
FISH, DNA, enzim testleri, kas biyopsisi ve iskelet grafileri 

KKrroommoozzoomm aannaalliizzii ((kkaarryyoottiippii))
*MG lerde kromozom anomalisi bulma oran› %4-28 aras›nda de¤iflir.
*MG nin derecesi a¤›r ve efllik eden konjenital anomalilerin (minor veya major) varsa kromozom patolojisi oran› artar. Görünürde

minor yada major anomali olmasa bile kesin bir tan›s› olmayan tüm MG lerde karyotip önerilmelidir.
YYöönntteemmlleerr
1.RUT‹N bantlama (500 bant düzeyinde) karyotip ( trizomi veya monozomiler, büyük yap›sal anomaliler)
2.HRBT(Yüksek rezolüsyonlu bantlama ) karyotip ( baz› minor yap›sal anomaliler) 3.FISH (sitogenetik+moleküler yöntemler) (minor

yap›sal anomaliler)
FFRRAAJJ‹‹LL XX tteessttii ((mmoolleekküülleerr))
MMeettaabboolliikk tteessttlleerr ((aammiinnooaassiitt vvee oorrggaanniikk aassiittlleerr))
GGöörrüünnttüülleemmee (( UUSS,, BBBBTT vvee MMRRII vvee ddii¤¤eerr))
SSppeessiiffiikk DDuurruummllaarr::
Enzimler, FISH ve DNA testleri , kas biyopsisi ve iskelet grafileri 
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