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NORMAL BÜYÜME 

• Yaşamda en hızlı büyüme intrauterin dönemde 
gerçekleşmekte, doğumdan sonra giderek yavaşlayıp puberte 
çağında tekrar hızlanmakta ve erişkin boyuna ulaşarak 
sonuçlanmaktadır. 

• Miadında doğan bir bebeğin normal doğum ağırlığı 2500-4000 
gram, boyu 50 + 2 cm ve baş çevresi 35 + 2 cm arasındadır.
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BÜYÜME

• Büyüme konsepsiyonla başlayan ve epifizlerin 
kapanmasına kadar geçen süreci tanımlar. Longitudinal kemik büyümesi, büyüme 

plağında, önce kıkırdağın oluştuğu ve 
ardından kemik dokusuna yeniden 
modellendiği endokondral ossifikasyon 
işlemi ile gerçekleşir.Doç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Zigot 0,1-0,15 mm boyutunda, 0.004 mg  4 mikrogram ağırlığındadır.  

Büyüme kondrositlerin proliferasyon ve diferansiyasyonu arasındaki denge sonucu gerçekleşir.






BÜYÜME

Büyüme plağının doğal olarak kapanması (Growth Plate Senescence), kondrosit 
proliferasyonunda işlevsel bir düşüşü ve ayrıca kondrosit sayısında azalma ve büyüme 
plağının yüksekliğinde bir azalma ile büyüme plağının kademeli olarak involüsyonunu 
içerir. 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Zigot 0,1-0,15 mm boyutunda, 0.004 mg  4 mikrogram ağırlığındadır.  


Büyüme kondrositlerin proliferasyon ve diferansiyasyonu arasındaki denge sonucu gerçekleşir.

Bu dengeye etki eden faktörler başlıcaları:
Büyüme hormonu
Östrojenler
Androjenler
Tiroid hormonları
Glukokortikoidler
Sitokinler


Östrojen, büyüme plağındaki yaşla birlikte doğrusal büyümenin ilerleyici yavaşlamasından sorumlu olan gelişim programı olan büyüme plağı yaşlanmasını Growth Plate Senescence) uyarır. Sonuç olarak, östrojen maruziyeti, büyüme plağının daha hızlı "yaşlanmasına", daha erken büyümenin durmasına ve daha erken epifiz füzyonuna yol açar.

Tümör nekroz faktörü-α (TNF-α), IL-1β ve IL-6 dahil olmak üzere çeşitli proinflamatuar sitokinler, kemik büyümesini baskılamak için doğrudan büyüme plağı kondrositleri üzerinde etki eder.
 Proinflamatuar sitokinler ayrıca, dolaşımdaki IGF-1, seks steroidi ve tiroid hormonu konsantrasyonlarını azaltarak da büyümeyi olumsuz yönde etkilerler. 




BÜYÜME

• Büyüme hormonu

• Östrojen

• Androjen

• Tiroid hormonu

• Glukokortikoidler

• Sitokinler ve diğer

GH Büyüme plağı üzerindeki yerel etkiler

Dinlenme bölgesi kondrositlerinin çoğalması

Yerel IGF-1 ekspresyonunu artırır.

IGF-1 İstirahat proliferasyonunu artırır ve

proliferatif kondrositler

Hipertrofik hücre boyutunu artırır

Glukokortikoid Kondrosit proliferasyonunu inhibe eder.

Büyüme plağı yaşlanmasını geciktirir.

Kondrosit apoptozu indükler.

Tiroid hormon Çoğalma ve farklılaşma için izin verici
Östrojen Proliferatif bölgede proliferasyonu inhibe 

eder.

Büyüme plağı yaşlanmasını hızlandırır.

Androjen Proliferasyonu, matris üretimini uyarır

IGF-1 ekspresyonunu artırır.
D Vitamini Hipertrofik kondrositlerin normal 

farklılaşmasına ve apoptozuna izin verir
Leptin Proliferasyonu ve farklılaşmayı uyarır.

Horm Res 2005;64:157–165
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Östrojen, büyüme plağındaki yaşla birlikte doğrusal büyümenin ilerleyici yavaşlamasından sorumlu olan gelişim programı olan büyüme plağı yaşlanmasını Growth Plate Senescence) uyarır. Sonuç olarak, östrojen maruziyeti, büyüme plağının daha hızlı "yaşlanmasına", daha erken büyümenin durmasına ve daha erken epifiz füzyonuna yol açar.

Östrojenler ise büyümeyi büyüme hormonu ve IGF-1 üzerinden kondrosit proliferasyonunu stimüle ederek yaparlar fakat aynı zamanda kondrositlerin yaşlanma sürecini de hızlandırdıkları için büyüme plaklarının hızlı kapanmasına ve büyümenin erkenden durmasına yol açarlar.[ Endocrinology. 2014 Aug;155(8):2892-9. ] 


Lineer büyüme, büyüme plaklarındaki kondrositlerin proliferasyonu ve yaşlanma süreci arasındaki dengenin bir sonucu olarak gerçekleşir:
Bu süreç birçok sistem tarafından regüle edilir. 


Proinflamatuar sitokinler – Bazı sitokinler, büyüme plaklarının fonksiyonunu negatif olarak etkilerler. Bu durum  kronik inflamatuar hastalıklarda niçin büyümenin yavaşladığını ve bu sürecin sonlanmasının büyüme hızını niçin artırdığını izah eder. �J Pediatr. 2005 Dec;147(6):843-6.�J Mol Endocrinol. 2014 Aug;53(1):T35-44.


Glukokortikoidler birkaç farklı yolla büyümeyi baskılar,
endojen büyüme hormonu salgılanması ve etkisi, kemik oluşumu, nitrojen retansiyonu ve kollajen oluşumu dahil olmak üzere mekanizmalar [Endocrinol Metab Clin North Am. 1996;25(3):699. ].

Crohn hastalığı olan çocukların yaklaşık yüzde 30'unda gastrointestinal semptomların başlamasından önce boy hızlarında azalma vardır [Nat Rev Gastroenterol Hepatol. 2014;11(10):601.]

Kronik böbrek hastalığı olan çocukların 1/3’de büyüme geriliği görülür. GH ve IGF-1 metabolizmasındaki değişiklikler sonucu bu oluşur. Diğer faktörler arasında metabolik asidoz, üremi,
diyet kısıtlamalarına ikincil zayıf beslenme, kronik hastalık anoreksi, anemi, kalsiyum ve fosfor dengesizliği, renal osteodistrofi veya yüksek doz glukokortikoid kullanımı.







Büyüme daha çok genetik bir bağlamda değerlendirilir ancak bir çok faktör 
tarafından etkilenir  ve bu etkiler genetik potansiyeli modifiye eder.

BÜYÜME
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• Normal bir büyüme çocuğun 
genel sağlık durumunun ve 

beslenmesinin iyi bir 
gösteresidir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
.



Büyümenin normalden sapması, birçok hastalığın  
ilk belirtisi olabilir. 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Dolayısı ile normal büyüme paterninin bilinmesi ve değerlendirilmesi, patolojik durumları erkenden fark etmemizi sağlar 





Büyüme doğrusal değil, pulsatildir. 60 güne kadar büyümenin olmadığı dönemler olabilir.  

Ann Hum Biol. 2001;28(4):403.
Science. 1992;258(5083):801
Arch Dis Child. 1996;75(5):427.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
.




Büyüme mevsimler ile değişkenlik gösterir.
• ilk bahar ve yaz aylarında daha yüksek büyüme hızı vardır.  

Acta Paediatr. 1994;83(12):1249.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Onun için büyüme hızı takibi üçer ay ara ile; ideal olarak 1 yıl izlenerek hiç değil ise 6 ay izlenerek hesaplanmalıdır. 




BÜYÜME

Miadında doğan bir bebeğin:
• Ağırlığı: 2500-4000 gram,
• Boyu: 50 + 2 cm,
• Baş çevresi: 35 + 2 cm

• Yaşamda en hızlı büyüme intrauterin 
dönemde gerçekleşmektedir.

Doğum anında ve yaşamın ilk aylarında 
büyüme parametrelerine maternal 
beslenme, intrauterin ortam ve plasentanın 
etkisi yansırken, genetik faktörlerin etkisi 
daha sonra ortaya çıkar*.

*J Pediatr. 2011;158(4):566.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
2 yaşından önce çocuğun büyümesinde genetik faktörlerden ziyade beslenme ve  intrauterin etkiler sorumludur.
Bir çocuk ancak 2 yaş civarında daha sonra ilerleyeceği genetik potansiyeline girer.

İntraüterin dönem total değerlendirildiğinde büyüme hızı 65-70 cm/yıl olup, büyüme dönemler arası 50-100 cm/yıl arasında değişir. 

Ağırlık artış hızı 35. haftada pik yapar[Am J Obstet Gynecol. 2018 Sep; 219(3): 285.e1–285.e36.].




Arch Dis Child. 1956;31(159):372. 
Tanner JM. Fetus into Man: Physical Growth from Conception to Maturity, Harvard University Press, Cambridge 1989.

BÜYÜME
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Prematüre bebeklerin boyu (ve ağırlığı), en azından ilk yıl için gebelik yaşına göre düzeltilmelidir.





Arch Dis Child. 1956;31(159):372. 
Tanner JM. Fetus into Man: Physical Growth from Conception to Maturity, Harvard University Press, Cambridge 1989.2 yaş

BÜYÜME
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Bir çocuk ancak 2 yaş civarında daha sonra ilerleyeceği genetik potansiyeline girer.




• 0-1 yaş: 25 cm 
• 1-2 yaş: 10 cm 
• 2-3 yaş: 8 cm 
• 3-4 yaş: 7 cm 
• > 5 yaş: 5-6 cm

25 
cm
/y

5-6 cm/yıl

10 
cm
/y

8 
cm
/y

7 
cm
/y

BÜYÜME
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Sunucu Notları
Sunum Notları





Boy Kısalığı

• Boy kısalığı çocuk doktorlarının sık karşılaştığı bir sorundur. 

• Boy kısalığı normalin bir varyantı olabileceği gibi altta yatan sistemik bir 
hastalık veya endokrin bir bozukluk gibi patolojik nedenlerin sonucunda 
da olabilir. 

• Boy kısalığına yaklaşımda önemli olan “normal” nedenlerin patolojik 
olanlardan ayırt edilmesi ve daha sonra patolojik nedenlerin ayırıcı 
tanısına gidilmesidir. 

15
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BOY KISALIĞINDA CEVAPLANMASI GEREKEN 
SORULAR

• Çocuğun boyu kısa mı? 
• Eğer kısa ise ciddiyeti/ne kadar kısa?
• Çocuğun büyüme hızı az mı?
• Çocuğun olası (öngörülen) yetişkin boyu nedir?
• Boyu kısa ise etiyoloji/patoloji ne?
• Tanı için hangi tetkikleri isteyelim?
• Tedavi/ÖneriDoç. Dr. A

li ATAŞ



Kimlik bilgileri, anemnezin kimden alındığı 
ve güvenirlilik düzeyi…
• Şikayet (Yakınma)
• Hikaye (Öykü)
• Öz Geçmiş
• Soy Geçmiş
• Fizik MuayeneDoç. Dr. A

li ATAŞ



Takvim (Kronolojik) yaşının hesaplanması

– Boy kısalığı ile gelen her çocuğun ‘’doğum tarihi’’nin sorulup 
kronolojik yaşının yıl ve ay olarak veya desimal olarak doğru 
hesaplanması gerekir. 

– Ancak bu şekilde hesaplandığında çocuğun boy uzunluğu doğru 
olarak  değerlendirilebilir. 
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Boy ölçümü:

19

Ayrıca boy ölçümünde hatayı en aza indirgemek için boy ölçümünün tercihen aynı kişi 
tarafından, günün aynı saatlerinde ve aynı boy ölçüm aleti kullanılarak ve birden çok kez 
yapılmasıdır. 

 Standart olarak boy ölçümü ilk 2 yaştaki çocuklarda yatar durumda boy ölçüm 
masasında yapılır. 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Ancak bu aletlerin yaygın kullanımına imkan yoktur



Boy ölçümü:
 Boy ölçüm aleti olarak mm’e duyarlı 

hassas “Harpenden stadiometer” gibi 
aletler önerilir.. 

 Ölçümün doğru şekilde yapılması:

 Başın en tepe noktası

 Baş, omuz, sırt, kalça ve 
topukların aynı düzlemde yer 
alması

20
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Ancak bu aletlerin yaygın kullanımına imkan yoktur



Kulaç Boyu, Üst-Alt Oranları

21

Orantılı ve orantısız boy kısalıkları açısından:
– Kulaç boyu
– Üst alt oranları (baş pubis/pubis ayak)  
– Oturma yükseklik ölçümleri de önemlidir. 
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FM-Vücut ölçümleri

• Tartı, boy, baş çevresi ölçümü, persentil ve SDS 
değerlendirmeleri,

22
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BOY KISALIĞI NEDİR?

• Yaşa göre boy uzunluğunun:
<-2 SD  (=2.3 Persentil)
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SDS  PERSENTİL?
Doç. Dr. A
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CDC, 2 yaşına kadar WHO çizelgelerinin, 2-19 yaş aralığında ise CDC/NCHS büyüme 
çizelgelerinin kullanılmasını önermektedir.

MMWR Recomm Rep . 2010 Sep 10;59(RR-9):1-15.

HANGİ REFERANSI KULLANALIM?
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Centers for Disease Control and Prevention
National rs [24]. 



FM-Vücut ölçümleri
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Tek ölçümden ziyade 
takip daha önemlidir. 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Tek ölçümden ziyade takip daha önemlidir. Herhangi bir sorun  olduğunu düşündüğünüzde izlemi sıklaştırmanız ve nedeni araştırmanız gerekir. 



Boy kısalığı nedir?

• Boy uzunluğunun -2 SD (standart deviasyon) değerinden daha düşük 
veya 3. persantilin altında olması boy kısalığı olarak yorumlanır. 

• 3. persantilin hemen altında olan çocukların boy kısalığının patolojik 
nedenlere bağlı olma oranı % 20 iken, konstitüsyonel (yapısal) veya ailevi 
nedenler gibi normalin varyantlarına bağlı olma oranı % 80'dir.

•  Boyları ortalamanın -3 SD veya 1. persantil altında olan çocukların ise 
boy kısalıklarının patolojik olma olasılığı daha yüksektir. 
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Boy kısalığı için en sık kimler başvuruyor ?
• Kısa boylu nedeniyle erkek çocuklar daha sık olarak bir merkeze refere 

edilmişlerdir.

• Erkek/Kız 1.9:1 

J Pediatr. 2005;146(2):212. 
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BOY KISALIĞI NE KADAR CİDDİ?

29

Boy uzunluğu -1.88 SD (3. Persentil) hemen altında olan çocukların boy 
kısalığının patolojik nedenlere bağlı olma oranı % 20 iken, konstitüsyonel 
(yapısal) veya ailevi nedenler gibi normalin varyantlarına bağlı olma oranı 
% 80'dir.

Boyları uzunluğu  3 SD (0.13 Persentil) altında olan çocukların ise boy 
kısalıklarının patolojik olma olasılığı çok daha yüksektir ve mutlaka ileri bir 
merkezde kapsamlı bir şekilde araştırılmalıdır.Doç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları





BÜYÜME HIZI NORMAL Mİ?

• 0-1 yaş: 25 cm 
• 1-2 yaş: 10 cm 
• 2-3 yaş: 8 cm 
• 3-4 yaş: 7 cm 
• > 5 yaş: 5-6 cm (<5 cm) 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
En az 6 ay izlenerek hespalanmalıdır. 




Children reach one-half of their adult height by 24 to 30 months [1]







The shift may be an increase or decrease from the percentiles in the first six months, during which growth is influenced primarily by the intrauterine environment. 




BÜYÜME HIZI

• 0-1 yaş: 25 cm 
• 1-2 yaş: 10 cm 
• 2-3 yaş: 8 cm 
• 3-4 yaş: 7 cm 
• > 5 yaş: 5-6 cm (<5 

cm) 
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Sunucu Notları
Sunum Notları

Children reach one-half of their adult height by 24 to 30 months 

The shift may be an increase or decrease from the percentiles in the first six months, during which growth is influenced primarily by the intrauterine environment. 




BÜYÜME HIZI NORMAL Mİ?

Büyüme hızı, boy kısalığına yaklaşımda mutlak boydan daha 
önemlidir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
En az 6 ay izlenerek hespalanmalıdır. 




Children reach one-half of their adult height by 24 to 30 months [1]







The shift may be an increase or decrease from the percentiles in the first six months, during which growth is influenced primarily by the intrauterine environment. 




BÜYÜME HIZI NORMAL Mİ?

 En az 6 ay, optimal 1 yıl izlenerek hesaplanmalıdır. 
 Persentil eğrisinde düşüş varsa (25P--->10P gibi)
 Büyüme hızı düşük ise:

o 2-4 yaş  <5.5 cm/yıl
o 4-6 yaş <5 cm/yıl
o 6 yaş- puberte :

o Erkek <4 cm/yıl
oKız <4.5 cm/yılDoç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları

Children reach one-half of their adult height by 24 to 30 months [1]

The shift may be an increase or decrease from the percentiles in the first six months, during which growth is influenced primarily by the intrauterine environment. 




BÜYÜME HIZI NE İÇİN ÖNEMLİ?

Boy kısalığı olan bir çocukta eğer büyüme hızı normal ise:
Ailevi boy kısalığı

Yapısal boy kısalığı gibi normalin varyantı büyüme gerilikleri olabilir. 

 Bu durumda ise ileri değerlendirme yapılması gerekmeyebilir. 

Büyüme hızı düşük (özellikle <10P) ise kapsamlı değerlendirme 
yapılması gerekir. 
Patolojik boy kısalığı olabilir…Doç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları





35J Pediatr. 2013 Oct;163(4):1045-51. 

Boy persentili  <3  olan, semptomu olmayan ve büyüme hızı normal olan 
hastaların %99’u normalin varyantı tanısı almıştı. 

Ailevi boy 
kısalığı

23%

Yapısal boy 
kısalığı 

41%

İdiopatik 
boy kısalığı

36%

BOY KISALIĞI

Doç. Dr. A
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Retrospective chart review of 1373 consecutive short stature referrals evaluated at the Cincinnati Children's Hospital Medical Center Pediatric Endocrinology Clinic between 2008 and 2011. We identified 235 patients with a height of<3rd percentile, negative history and review of systems, and normal physical examination. 



http://www.endoc.com.tr
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Yetişkin boyu tahmin etmek?

Arch Dis Child. 1956;31(159):372. 
Tanner JM. Fetus into Man: Physical Growth from Conception to Maturity, Harvard University Press, Cambridge 1989.2 yaş
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Sunucu Notları
Sunum Notları
2 yaşından önce çocuğun büyümesinde genetik faktörlerden ziyade beslenme ve  intrauterin etkiler sorumludur.
Bir çocuk ancak 2 yaş civarında daha sonra ilerleyeceği genetik potansiyeline girer.

Kemik yaşı geri veya ileri ise bu öngörüyü kemik yaşına göre yapmak daha uygun olur. 





Yetişkin boyu 
tahmin etmek???

±8.5 =3-97 persentili ifade eder.

http://www.endoc.com.tr
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Eğer anne veya baba boyu belirgin kısa ise bu durumda ebeveyni etkileyen büyüme ile ilgili bir soru olasılığı düşünülmelidir. 


Hedef boy hesaplama yöntemleri
Bayley Pinneau : Greulich Pyle referans alınır.
Tanner Whitehouse : TW2 ve RUS yöntemi referans alınır.
Roche Wainer Thissen : yatarak ölçülen boy referans alınır. 






Yetişkin boyu 
tahmin etmek???

http://www.endocweb.com

Bayley & Pinneau MetodDoç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları


Erişkin boy erkeklerde 160 cm’nin altında, kızlarda 150 cm’nin altında ise (˷ 2 SD’den düşüktür) erişkin boy kısalığı olduğu ifade edilebilir. 


Büyüme piki – atağı takvim yaşından ziyade pubertal gelişim düzeyi-kemik yaşı ile ilgilidir. 
Kızlarda Tanner E2
Erkeklerde Tanner E3’de büyüme piki oluşur. 
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Greulich-Pyle veya Tanner-Whitehouse yöntemi ile iskelet 
olgunlaşması değerlendirilir ve kemik yaşı olarak ifade edilir.
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16 yaş kız 18 yaş erkek

Büyümenin tamamlanması takvim yaşından ziyade kemik yaşı ile ilgili olduğu 
hatırlanmalıdır. 
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Büyümenin tamamlanması takvim yaşından ziyade kemik yaşı ile ilgili olduğu hatırlanmalıdır. 



KEMİK YAŞI İLERİ Mİ/GERİ Mİ?
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KEMİK YAŞI İLERİ Mİ/GERİ Mİ?

• 2-4 yaş arası ±12 ay
• 4-12 yaş arası ±18 ay
•  >12 yaş ±24  ay
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Büyümenin tamamlanması takvim yaşından ziyade kemik yaşı ile ilgili olduğu hatırlanmalıdır. 



KEMİK YAŞI BELİRGİN GERİ

• Patolojik boy kısalığı olasılığı yüksektir.
o Büyüme hormon eksikliği
o Hipotiroidi
o Sistemik hastalıklar
o Beslenme yetersizlikleri
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Büyümenin tamamlanması takvim yaşından ziyade kemik yaşı ile ilgili olduğu hatırlanmalıdır. 

Patolojik boy kısalıklarında büyüme hızının düşük olduğu ve altta yatan patoloji ile uyumlu anemnez ve fizik muayene bulgularının olacağı hatırlanmalıdır. 

Yetersiz besin alımı, dolaşımdaki IGF-1 konsantrasyonlarının azalması ve GH konsantrasyonlarının artması ile fonksiyonel GH duyarsızlığına neden olur.






KEMİK YAŞI

• Kemik yaşı normal ancak midparental boy kısa ise familyal 
boy kısalığı düşünülür.

• Kemik yaşı ileri ise ancak boy kısalığı var ise ACAN 
(aggrecan gen) heterozigot mutasyonu sonucu otozomal 
dominant boy kısalığı akla gelmelidir. Ke
m

ik
 y
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ı t

es
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ti

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Büyümenin tamamlanması takvim yaşından ziyade kemik yaşı ile ilgili olduğu hatırlanmalıdır. 

Patolojik boy kısalıklarında büyüme hızının düşük olduğu ve altta yatan patoloji ile uyumlu anemnez ve fizik muayene bulgularının olacağı hatırlanmalıdır. 



KY=BY<TY : Konstitusyonel boy kısalığı 

KY=TY>BY : Genetik (ailevi) boy kısalığı

KY<BY<TY : Patolojik Boy Kısalığı:

(Hipotiroidi, Nutrisyonel, BH Eks…)
46

Kemik Yaşı

Doç. Dr. A
li ATAŞ



– Kulaç boyu
• Erkeklerde 9  yaşından önce, kızlarda ise 12 yaşından önce kulaç boyu, boy 

uzunluğundan kısadır.
•  Erişkin dönemde ise erkeklerin  kulaç uzunluğu 5.3 cm; kızların ise 1.2 cm boy 

uzunluğundan fazladır. 
– Üst alt oranlarının 
– Oturma yükseklik ölçümleri de önemlidir. 

Orantılı ve orantısız boy kısalıkları:
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Kolun kısa olmasına rizomeli, ön-kolun kısa olmasına ise mezomeli denir ve her ikisi de iskelet displazisini destekleyen bulgulardır. 



İskelet Displazileri
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• Rizomelik: Humerus, femur kısadır. 

• Mezomelik: Tibia, fibula, radius, ulna kısadır. 

• Akromelik: El ve ayak künttür. 

Akondroplazi (Ekstremite kısalığı, short limbed dwarfism)

Morquio Sendromu (Gövde kısalığı, short trunked dwarfism)Doç. Dr. A
li ATAŞ



İskelet displazileri
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Vücut oran bozukluğu durumunda 
iskelet displazileri açısından iskelet 

grafileri çekilir. 

Doç. Dr. A
li ATAŞ



İskelet displazileri
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Vücut oran 
bozukluğu 

durumunda iskelet 
displazileri açısından 

iskelet grafileri 
çekilir. 

Skeletal survey:
• AP ve lateral kraniografi
• AP ve lateral vertebra grafileri
• AP pelvis grafisi
• Uzun kemik grafileri (AP)
o Humerus, radius-ulna
o Femur, tibia-fibula

• El ve ayak (AP)
• Lateral diz grafisi çekilmelidir. 

Not: Epifiz plakları kapandıktan sonra iskelet 
displazilerinde radyolojik tanı zorlaşır. Doç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Madelung Deformitesi
Radiusun distal ulna ile dorsal subluksasyonu ile birlikte kısalığı ve eğriliği; parsiyel ön kol anomalileri olmasıdır. Distal radial epifizin kondrodisplasizisi vardır. 
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İDİOPATİK BOY KISALIĞI
• Sistemik, endokrin, nutrisyonel veya kromozomal bir anormallik 

olmaksızın büyüme geriliğinin olması olarak tanımlanır. 

• Boy kısalığı vakalarının %60-80’ini oluşturduğu tahmin edilmektedir. 

• Hedef boyları parental hedef boyun genellikle altında kalır.

• Hinz ve ark. bir çalışmasında BH tedavisinin hedef boyda 1,3 SDS bir 
kazanç oluşturduğu tespit edilmiştir. 

• Birçok ülke ve ABD idiopatik boy kısalığında BH kullanımını 
onaylamıştır. 
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
İdiopatik boy kısalığı olan çocuklarda GH kullanımının psikolojik, sosyal, eğitim üzerine olumlu katkı yaptığına dair bir kanıt mevcut değildir. 
Hinz ve arkadaşlarının çalışmasında 42 mikrogram/kg/gün dozunda GH tedavisinin 2-10 yıl verilmesi ile hedef boyda -2,7 SDS’den -1,4’e düşüldüğü tespit edilmiştir. 




54Horm Res. 2005;64:157–165.

Yetersiz besin alımı, dolaşımdaki IGF-1 konsantrasyonlarının azalması ve GH 
konsantrasyonlarının artması ile fonksiyonel GH duyarsızlığına yol açarak boy 
kısalığına neden olur. 

Doç. Dr. A
li ATAŞ



KONSTİTÜSYONEL (YAPISAL) BOY KISALIĞI

• Normalin varyantı bir büyüme geriliğidir. 
• Ailede benzer öyküye sıklıkla rastlanır. 
• Erkek çocuklarda daha sık görülür. 
• Boyları genellikle 2-3 yaşından itibaren 5. persentil eğrisine yerleşir.
• Çocukluk döneminde büyüme hızı normal düzeydedir.
• Puberteye girmeleri gecikir. Bundan dolayı boyları 3. persentilin altına iner. 
• Puberteye girdikten sonra boy sıçraması yaparlar. 
• Normal erişkin boya erişir veya hedef boylarının biraz altında kalırlar.
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Kemik Yaşı=Boy Yaşı<Takvim YaşıDoç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Eğer ailenin de benzer öyküsü var ve boyları kısa ise bu durumda idopatik boy kısalığı düşünülebilir. Böyle bir durumda GH tedavisi düşünülebilir. 




KONSTİTÜSYONEL BOY KISALIĞINDA TEDAVİ

• 14 yaşını geçmiş, total testosteron seviyesi 100 ng/ml’nin altında ise testosteron 
enanthate 50-200 mg her 3 haftada bir, toplam 4 doz verilebilir. 

• Testosteron jel veya patch uygulanması çocukları enjeksiyondan kurtarabilir. Ancak 
pediatrik hastalarda deneyim yeterli değildir. 

• Bazı çalışmalar bu çocuklarda vitamin, çinko eksikliği göstermiş olduğundan bu açıdan 
gözden geçirilmelidir. 
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Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Eğer ailenin de benzer öyküsü var ve boyları kısa ise bu durumda idopatik boy kısalığı düşünülebilir. Böyle bir durumda GH tedavisi düşünülebilir. 
(en iyisi skrotuma uygulamaktır fakat kaşıntı yapabilir) 
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Doç. Dr. A
li ATAŞ



AİLEVİ BOY KISALIĞI  / YAPISAL (KONSTUTİSYONEL ) 
BOY KISALIĞI
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Doç. Dr. A
li ATAŞ



PSİKOSOSYAL CÜCELİK (EMOTİONAL DEPRİVATİON 
DWARFİZM, SEVGİ YOKSUNLUĞU)

• BH uyarı testlerine düşük yanıtı alınır. 

• Şartlar düzeldiğinde BH yanıtı da düzelir. 

• Bazı hastaların hiperkortizolemik olduğu görülmüştür. 

• Bazı hastalarda ise TSH aktivitesinin azaldığı görülmüştür. 
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Doç. Dr. A
li ATAŞ



•BH eksikliğinde trunkal obezite görülür. 

•Akiz büyüme duraklamasında mutlaka görme ve göz dibi 
muayenesi yapılmalıdır. 

•Görme alanında daralma ve papilödem optik veya 
hipotalamik tümörü düşündürür.

•Kemik yaşı geridir. 

•Akiz veya konjential nedenlerden dolayı olabilir. 
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IGF-1'in -2SD'nin altında olması, büyüme hormon eksikliğini göstermede sensivitesi %90'dır.
IGFBP-3'ün -2SD'nin altında olmasının büyüme hormon eksikliğini göstermedeki sensivitesi 
% 81 'dir.  (Kaynak Pituitary; 2008;11:113-)

Büyüme hormon eksikliği

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
BH eksikliği tak başına olabileceği gibi TSH, ACTH ve/veya gonadotropin eksikliği ile birlikte olabilir. 
Beyin travması
Radyasyon
PROP1, POUF1(PIT1) mutasyonları
Beyin ve/veya hipotalamusun tümörleri


PROP1:
GH
Prolaktin
TSH
FSH/LH
Nadiren de ACTH eksikliği görülür. 

POUF1(PIT1):
GH
Prolaktin
Ve değişen oranlarda TSH eksikliği görülür. 

3 haftanın üzerinde 3000 cGy radyasyon alanların %100’ünde 2-5 yıl içinde GH salınımı bozulur. 1800 cGy gibi düşük doz radyasyon alımı bile pubertal çocuklardda spontan GH salınımını bozduğu görülmüştür. 





◦ Laron sendromunda ve konjenital büyüme hormonu 
eksikliğinde yüz görünümü tipiktir
 Geniş ve çıkık alın, 
 At eyeri burun, 
 Küçük yüz, 
 Küçük mandibula, 
 Seyrek saç gibi
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Doç. Dr. A
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-Boy kısalığına ek olarak düşük saç çizgisi, kubutis valgus, 
yele boyun, göğüs başlarının birbirinden ayrık olması 
görülür. 

Puberal dönemde LH ve FSH yüksekse primer gonadal 
yetmezlikle giden Turner sendromu düşünülür ve 
karyotip analizi istenir(45, XO).

Orta çocukluk döneminde Turner sendromu gibi agonadal 
hastalarda da LH ve FSH'nın düşük olabileceğini akılda 
tutmak gerekir.

Doç. Dr. A
li ATAŞ



Turner Sendromu
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Turner sendromluların %5-8'inde Y-kromozom materyali mevcuttur. 
Y kromozomu mosaizmi taşıyan olgularda gonadal tümör riski %12-33 tür.  
Sıklıkla yaşamın geç dönemlerinde genellikle ikinci dekadan önce 
gonadoblastom riski vardır. 

Turner sendromunda büyüme hormon tedavisinde FDA onaylı doz olan 
(0,375 mg/kg/hafta=54 𝜇𝜇g/kg/gün) başlanır.

Pubertede seks steroid replesamn tedavisi gerekir. Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Turner sendromunda büyüme hormon tedavisinde FDA onaylı doz olan (0,375 mg/kg/hafta=0,054 mg/kg/gün) başlanır.
Günlük verilince en etkilidir, geleneksel olarak akşamları uygulanır. 
Bu doz hastaların büyüme cevabı ve IGF-1 düzeyinde göre adapte edilir.  0,068 mg/kg/gün üstüne çıkılması da çok anlamlı değildir. 
Bu doz hastanın büyüme cevabı ve IGF-1 düzeyine göre adapte edilebilir. 0,068 mg/kg/gün üstüne çıkılması da çok anlamlı değildir. 
Potansiyel uzun dönem yan etkilerden kaçınmak için yüksek IGF-1 düzeylerine maruziyetten kaçınılmalıdır. 
 
BH alanlarda 1 yıl 6.6 ve 2 yıl 5.4 cm






Turner Sendromu
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Özet olarak
FDA onaylı dozda (0,053 mg/kg/gün) büyüme hormonu başlanmalı
Cevaba göre gerekirse artırılmalı (0,067 mg/kg/gün)
Yaşı büyük olanlarda oxandrolone (0,05 mg/kg/gün) kullanılabilir.==>KC enzimleri ile takip edilmelidir. 

Turner sendromunda östrojen tedavisi
1.Kozmetik, psikolojik
2.Büyüme
3.Fertilite için uterus gelişimi
4.Osteoporoz
5.Kardiyovasküler fonksiyon
1.Beyin gelişimi 
2.Karaciğer fonksiyonu

Genç erişkin kadınlarda normal E2 düzeylerini sağlayan eşdeğer dozlar:
•Oral estradiol 2 mg/gün
•Transdermal estradiol 0,1 mg/gün
•Enjektabl estradiol cypionate 2,5 mg/ay

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları

BH + oxandralone alanlarda (0,0625/kg/gün) 1 yıl 9.8 ve 2 yıl 2,7 cm bulunmuştur. 
4 yılın sonunda boy kazanımı:
BH + oxandralone  26.2±6,7
Meme gelişimi BH+Ox alanlarda daha yavaş, menarş 1 yıl daha geç.
 
Östrojen: 
5-8 yaş 25 ng/kg/gün
8-12 yaş 50 ng/kg/gün
12-14 yaş 100 ng/kg/gün
14-15 yaş 200 ng/kg/gün
15-16 yaş 400 ng/kg/kg/gün
>16 yaş 800 ng/kg/gün




BOY KISALIĞINDA LABORATUVAR

• Tam kan sayımı
• Sedim
• CRP
• Elektrolitler
• Bikarbonat
• Kreatinin
• Kalsiyum
• Fosfat
• ALP

• Albumin
• Çölyak serolojisi
• Tiroid fonksiyon testleri
• IGF-1
• IGFBP3
• Büyüme hormon testleri
• Görüntüleme
• Genetik analiz
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Eğer boy kısalığı olan, büyüme hızı düşük, kemik yaşı geri olan ve IGF-1 ve IGFBP-3 düzeyleri düşük olanlarda büyüme 
hormon uyarı testleri yapılmalıdır. 

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
10 yaşın altında IGFBP3’ün büyüme hormon eksikliğini göstermede daha sensitif olduğu ifade ediliyor. 

Karyotip analizi ve kromozomal microarray:
Şiddetli büyüme hormonu eksikliği
Ciddi boy kısalığı (boyu -3 SD'nin altında) 
Çoklu hipofiz hormonu eksikliği
Kesin büyüme hormonu duyarsızlığı
Gebelik yaşına göre küçük doğan ve büyümeyi yakalayamayan çocuklar
Ek konjenital anomaliler veya dismorfik özellikler
İskelet displazisi kanıtı
İlişkili zihinsel engellilik veya mikrosefali




IGF-1
(Insülin like growth factor)

 IGF-I özellikle BH-eksikliğinde tarama testi olarak kullanılabilir. 

 IGF-I'in normal -2 SD' dan daha düşük olması BH eksikliğini % 
75 oranında düşündürür.

  IGF-I SD’nin – 1 ve – 2 arasında olması durumunda BH eksikliği 
kuşkuludur. 
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 IGF-I'in normal düzeyini değerlendirirken çocuğun yaşı ve puberte durumunu göz önüne almak gerekir. 

 Malnutrisyonda, hipotiroidide, Çöliak, Crohn gibi hastalıklarda IGF-I düşük düzeylerdedir.Doç. Dr. A
li ATAŞ



 Büyümede akiz bir duraklama varsa, 
kraniyofaringioma gibi bir beyin tümörünü düşünüp 
serum prolaktin (PRL) düzeyini istemek gerekir. 

 PRL yüksekliği sıklıkla hipofiz sapına bası olduğunu 
gösterir. 

 Ayrıca kraniyografi çekip sella tursikada harabiyet, 
kalsifikasyon varlığı aranır. 

 Kraniyofaringiomada % 80 oranında kalsifikasyon 
gözlenir. 

 Eğer beyin tümörü düşünülüyorsa, ileri tetkik olarak 
tomografi veya manyetik rezonans gibi görüntüleme 
yöntemlerine başvurulur.
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Doç. Dr. A
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• Büyüme hormonu eksikliği saptanırsa, merkezi sinir sistemini 
ilgilendiren bir malformasyon veya organik bir nedeni araştırmak 
için beyin görüntüleme yöntemleri (MRI) ile incelenir.
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Doç. Dr. A
li ATAŞ
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Tiroid hormonlarının büyüme üzerine etkisi, hem büyüme plağındaki kondrositler üzerinde hipertrofisi etkisinin, hem de 
büyüme hormonu üzerinden uyarıcı etkisinin sonucunda oluşur. 

Horm Res. 2005;64:157–165.

Doç. Dr. A
li ATAŞ



Cushing düşündüren bulgular varsa varsa bazal ve diürnal kortizol 
düzeyi bakılır ve ileri aşamada deksametazon supresyon testleri 

yapılır.
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Doç. Dr. A
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Büyüme hormonu eksikliği düşünülüyorsa 
bazal BH düzeyi bakmanın bir yararı yoktur.

 En az iki uyarı testi ile BH düzeyi 
değerlendirilir. 

• pubertesi başlamamış ve puberte yaşlarındaki çocuklarda büyüme hormon testlerini, test 
öncesi kızlara östradiol erkeklerde testosteron vererek "cins steroid uyarılı"  (priming) 
yapmak gerekir.Doç. Dr. A

li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Normal çocuklar­da da puberte başlamadan önceki dönemde büyüme hormon düzeyleri düşüktür.

Ergenlik başladıktan sonra büyüme hormonu düzeyi yükselir. 
Bu nedenle, 



BÜYÜME HORMON UYARI TESTİ
Büyüme Hormon Salınımını Uyaranlar:

– Uyku
– Egzersiz
– Fiziksel stres
– Travma
– Akut hastalık
– Puberte
– Açlık
– Hipoglisemi

Büyüme Hormon Salınımını Baskılayan Faktörler:
– Hiperglisemi
– Hipotiroidi
– Glukokortikoidler
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Yeni doğanlarda büyüme 
hormon eksikliği tanısı:

•Mikropenis, hipoglisemi, travmatik doğum 
ve ailede büyüme hormon eksikliği öyküsü 
varlığında rastgele bakılan büyüme hormon 
düzeyi 20 mikrogram/L ve altında olması 
BHE olarak kabul edilir.

Bu cut-off değerinin 7 mikrogram/L'ye 
indirilmesi büyüme hormon eksikliğini 
%100 sensitif ve %98 spesivite ile gösterir. 

Adultlarda büyüme hormon eksikliği için "cut off" değeri 3-5 ng/ml'dir.Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Somatrop hücreler hipofizin %50'sinden fazlasını oluşturur. 
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BOY İLE İLGİLİ AİLELERİN SIK SORDUĞU SORULAR
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Doç. Dr. A
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Kızım adet gördü? Boyu uzar mı?

• Menarş sonrası kız çocukları 5-7,5 cm uzarlar.
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Doç. Dr. A
li ATAŞ



Ergenlik döneminde çocuğum ne kadar uzar?

• Ergenlik döneminde:

– Kız çocukları 16-20 cm, 

– Erkekler 25-28 cm uzarlar.
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Doç. Dr. A
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Çocuğum kaç yaşına kadar uzar?

• Genellikle:

– Kızların 16 yaşında, erkeklerin ise 18 
yaşında büyümeleri tamamlanır. 

• Büyüme plaklarının kapanması 
takvim yaşından ziyade kemik yaşı 
ile ilgilidir. 
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Doç. Dr. A
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Çocuğum bu yaşta boyu ne kadarı olmalıdır?
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EKLER
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Height velocity by age for American females. The main set of curves (black lines) is centered on the population with average timing of peak growth velocity (around 11.5 years for females) and show an approximate trajectory for individual children with this average pubertal timing. The 2 other curves outline a trajectory (50th percentile) for a child with "early" (solid blue) or "late" (solid orange) timing of peak growth velocity.
Other height velocity curves have been developed that reflect population averages (eg, Kelly A, JCEM 2014, not shown here). Those curves are substantially flatter than the trajectory followed by any individual patient. They are based on data from a more recent and ethnically diverse population of children and are valuable for understanding overall growth patterns in the population but are less appropriate for evaluation of the growth of an individual patient.

İki ila dört yaş arası 5,5 ila 9 cm/yıl 
•Dört ila altı yaş arası 5 ila 8,5 cm/yıl 
Altı yaşından ergenliğe kadar:
Erkek çocuklar için 4 ila 6 cm/yıl 
Kızlar için 4,5 ila 6,5 cm/yıl 

●Ergenlik – Pubertal faz, artan gonadal steroidlerin ve büyüme hormonunun sinerjistik etkileri nedeniyle yılda 8 ila 14 cm'lik bir büyüme atağı ile karakterize edilir [Endocr Rev. 1992 May;13(2):281-98]. 

Kızlarda pubertal büyüme atağı tipik olarak 10 yaş civarında başlar, ancak erken olgunlaşan kızlar için 8 yaşına kadar erken başlayabilir. Erkeklerde pubertal büyüme atağı tipik olarak 12 yaş civarında başlar, ancak erken olgunlaşan erkeklerde 10 yaşına kadar erken başlayabilir [J Pediatr. 1985 Sep;107(3):317-29].
�



STANDART SAPMA SKORU 
(SDS = Z SKORU)
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Standart sapmanın avantajından bahsedilecek.

X eksi mü bölü sigma



KEMİK YAŞI

• Kemik maturasyonunda:
– Seks steroidleri (özellikler östrojen)
– Tiroid Hormonları
– Büyüme Hormonu
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Kemik Yaşı < Takvim Yaşı
• Konstitüsyonel boy kısalığında, 
• Malnutrisyonda, 
• Kronik hastalıklarda geridir.

Kemik Yaşı = Takvim Yaşı
• Ailevi boy kısalığı,
•  intrauterin büyüme geriliği, 
• iskelet displazileriDoç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
kronolojik yaşa göre 4 yaş-puberte arası ± 2 yıl, 
2-4 yaş arası ± 1 yıl, 
< 2 yaş da ±6 ay farklılık gösterebilir.




ORANTISIZ BOY KISALIKLARI
• X-Ray
• CBC
• Metabolik profil 
• Ca, P, ALP, PTH, Vit-D
• TFT
• IGF-1
• Sedimantasyon
• İdrar analizi 
• Plazma aminoasitleri 
• Organik asitler  + Diğer metabolik testler 
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OSTEOKONDROPLAZİLER

– Genetik geçişlidirler.

– Ekstremite, vertebra ve/veya kafa kemik büyüklüklerinde ve/veya 
yapısal anormallikler vardır. 

– 450’den fazla tipi tanımlanmıştır*. 

– Osteokondroplazilerde tanı problemli olup, tanı için dikkatli 
radyolojik değerlendirme sıklıkla gerekir.

– Kulaç boyu/Oturma yüksekliği/Üst-alt oranı ve baş çevresi 
değerlendirmeleri önemlidir. 
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*Am J Med Genet A . 2019 Dec;179(12):2393-2419. Doç. Dr. A
li ATAŞ



OSTEOKONDROPLAZİLER

Radyolojik değerlendirmede 
• Uzun kemikler
• Kafa kemikleri
• Vertebra görüntülemeleri yapılmalıdır. 
• Epifiz, metafiz ve diafizler değerlendirilir.

• En sık iki form: 
1. Akondroplazi 
2. Hipokondroplazi
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AKONDROPLAZİLER
• İskelet displazileri (Osteokondrodisplaziler) içinde en sık 

görülen formdur. 

• 1/26.000 canlı doğumda bir görülür. 

• Otozomal dominant geçişlidir(4p, bulunan FGF-R3 aktive edici 
mutasyonu) 

• Ortalama erkek boyu 131 cm, kızların boyu ise 124 cm’dir. 

• Megalosefali, 

• Burun kökü basıklığı, 

• Lumbar lordoz, 

• Rizomeli görülür. 
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Skeletal dysplasias (also called osteochondrodysplasia) 

İki yaşına kadar boy kısalığı dikkati çekmeyebilir. 
Yenidoğan döneminde kıssa toraxa bağlı 
, ancak vakaların %90 vaka yeni mutasyonlardır. 

Radyolojik olarak:
Vertebra cisimlerinin kısa-küboid  olması,
Kısa pedikül
İlerleyici interpediküler aralığın azalması
İliak kanatların küçük olması
Dar siyatik çentik
Foramen magnumun dar olması ve buna bağlı olarak hidrosefali, spinal kord veya kök basısı
Spinal kanalda darlık,
Kifoz,
Disk lezyonları oluşabilir. 
solunum problemi yaşarlar. 



FİBROBLAST BÜYÜME FAKTÖRÜ (FGF)

• FGF 7 adet tanımlanmıştır. 
• FGF’lerin 3 adet reseptörü vardır (FGF-R1, FGF-R2, FGF-R3). 
• ‘’FGF-R3’’ mutasyonlarında akondroplazi oluşur. Dolayısı ile:

– Kemiklerin normal büyümesi için FGF3 sinyali zorunludur.

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
En iyi tanımlanan FGF-1, FGF-2 ve FGF-7’dir.
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