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Boy uzunlugu +2 SD’den fazla (%97.5 Persentil) olan durumlarda
duasunuldr.
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Fetal Fazla Buyume

* Maternal diabetes mellitus

 Serebral gigantizm (Sotos Sendromu)

* Weaver sendromu

* Beckwith Wiedemann sendromu

* IGF-2 fazlaligi ile giden diger sendromlar




Cocukluk Caginda Uzun Boyluluk Nedenleri:

* Ailevi(yapisal) uzun boyluluk * McCune Albiright sendromu

* Eksojen obezite * Homosistinduri

e Puberte prekoks * Hipertiroizm

* Marfan sendromu * Fragile X sendromu

* Klinefelter sendromu * Weaver sendromu

e GH fazla salinimi (pituiter e Beckwith Wiedemann sendromu
gigantizm) ¢ XYY

e Serebral gigantizm




Yetiskin donemde uzun boyluluk nedenleri:

Familyal (yapisal) uzun boyluluk

GH salinim fazlalig

Marfan sendromu

Klinefelter sendromu

Testikuler feminizasyon

* Androjen ya da 6strojen eksikligi/ 6strojen direnci
e XYY




Asirt GH sekresyonu

* Cocuklarda nadir gorulen bir durumdur. 271,8 cm gibi uzunluklara erisebilirler.
 Siklikla neden hipofizer adenomdur.

* Bazal GH sekresyonu yuksek bulunur. GH fazlaligini gosteren altin standart
OGTT ile GH’'un (<5 ng/dl'den olmalidir) baskilanamamasidir.

* |GF-l ve IGFBP-3 duzeyleri ylksek bulunur.


Sunucu Notları
Sunum Notları
Other
tumors, particularly in the pancreas, have produced acromegaly
by secretion of large amounts of GHRH with resultant
hyperplasia of the somatotrophs.


Asirt GH sekresyonu

* Asri GH sekresyonu tespit edilirse MR ile adenom arastirilmahdir.

* Tedavi asiri GH salgilayan adenom gibi yapilarin trans-sfenolidal girisimle
citkarilmasidir. Basarili olmadiginda transkranial girisim gerekebilir.



Sunucu Notları
Sunum Notları
Other
tumors, particularly in the pancreas, have produced acromegaly
by secretion of large amounts of GHRH with resultant
hyperplasia of the somatotrophs.


Serebral gigantizm (Sotos send.)




OD gecisli olup, vakalarin %95’i yeni mutasyondur.
Insidans: 1/14.000 canli dogumdur.

Nedeni 5g35’deki nuclear receptor SET domain—containing gene—1
(NSD1) geninin delesyonudur (%50 vaka)

Dogumda boy ve kilo 97 persentilin Uzerindedir.
4-5 yasina kadar buyime hizi fazla olup daha sonra normale déne
Pubete hafif erkene kaymistir.

Adult boy genellikle normalin UGst sinirinda bulunur.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
İlgil gen epigentik mekanizmların regülasyonunda roiü olduğu düşünülmektedir. Ancak mekanizma tam olarak bilinmez. 


O O OO

El ve ayaklar normalden buyuktdr.

Makrosefali

Alin belirgin

Cene belirgindir.

Hipertellorizim vardir.

Antimongoloid goz yapisi vardir.

Hantal yuruyus ve sakarlik vardir.

Yiksek damak yapisi

MR vardir.

Kemik maturasyonu takvim yasi ile uyumludur.

Bazi malignensilerin olusum riski yuksektir.
Hepatik karsinoma
Wilms
Overian tm
Paratirioid tm
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Marfan sendromu

* Otozomal dominant konnektif doku (biyosentezinde defekt) hastaligidir.

* 15. kromozomda FBN1 (fibrillin-l)genindeki defekt sonucu mikrofibrillerin yapisal
glikoproteini olan fibrillin sentezinde kantitatif ve kalitatif bozukluklar ile karakterizedir.

* 1/5.000-10.000 dogumda bir gorulir.
e Kula¢ boyu orani artmistir.

Ust/alt segment orani azalmis bulunur.
* Araknodaktili,

* GOz anomalileri (lens subluksasyonu)

Kardiak anomaliler bulunabilir.
* Kardiyak kapak deformiteleri
* Aortik kok dilatasyonu

Aort yirtilmasi baslica 6lim nedenidir.
Diagnoz Ghent kriterlerine gore konur.

12



Marfan sendromu

 Steinberg isareti



Marfan sendromu

P “Wrist sign”: when the wrist is grasped by the contralateral hand, the
thumb overlaps the terminal phalanx of the 5th digit



Marfan sendromu

15



Klinefelter sendromu (47, XXY)

* Insidansi 1/500-1000 canli erkek dogum

* Uzun boy

* Ogrenme problemi

* Jinekomasti

e Kulac boyu artmis, Ust/alt orani azalmis bulunur

 Testisler ktictuk, anrojen uretimi distik-normal diizeyde , sertoli fonksiyonlari ise
defektif olup infetiliteden sorumludur.

 Fallus kicuk
* Hipospadia
* Kriptorsidizm olabilir.
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Beckwith—Wiedemann Sendromu

Dogumda overgrowth vardir.

Cocukluk yasi kanserleri artmistir.
* Wilms, hepatoblastoma, noéroblastoma, rabdomiyosarkoma

Makrosomu, makroglossia, hemihipertrofi
Omfolosel/umblikal herni
Viseromegali

Renal anomaliler

Minor kulak anomalileri
Yarik damak
Kardiyomiyopati

Macroglossia ~ Umbilical hernia  Omphalocele
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Sunucu Notları
Sunum Notları




Homosistinuri

* OR gecisli aminoasit metabolizma bozuklugudur.

e Cystathionine sentetaz enzim defekti vardir.

 Tedavi edilmez ise

* Entelektlel sorunlar
* Ozellikel gbzlerde marfan benzeri bulgular gérilir.




Uzun boylu cocuklarda genel tedavi

vaklasimi:

* Tedavi altta yatan nedene yoneliktir.

* Boy SD 3 den fazla olacagi 6ngoruliyorsa mudahale edilmelidir.
(Erkeklerde 198 cm, kizlarda 180 cm)

* Bu cocuklara psikolojik destek saglanmalidir.

* Seks steroidleri ile epifizyal kapanmanin hizlandirilmasi ...
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Height SDS = +250DS Height < +250S5
of but
Height-TH = +2803 typical dysmorphic features
1
Dysmorphic?

/

Mo
L
{Recent) growth acceleration?
Mo No
1 L
Height-TH > +23057 Puberty signs?
Mo Yes Mo Yes
l 1
Pituitary gig:_in_lism Precocious puberty
Hyperthyroidism Pseudoprecocious
1 1 puberty
Familial tall stature Obesity Constitutional
Estrogen deficiency/insensitivity advance in puberty

\,,

Yes
w
Disproportionate?
Mo Yes
r

Overgrowth syndromes Overgrowth syndromes

Sotos syndrome Klinefelter syndrome

Weaver syndrome Marfan syndrome

Mevo syndrome Marfan type || syndromes

Beckwith-Wiedemann syndrome CCA/Beals syndrome

Simpson-Golabi-Behmel syndrome Homocystinuria
PTEM-hamaroma syndrome Lujan-Fryns syndrome
Other
Estrogen deficiency or
insensitivity

Figure 560-1 Diagnostic flow chart for the differential diagnosis of tall stature and overgrowth syndromes. Height-TH, current height percentile
=2 5DS from target height percentile, the latter based on midparental height calculation; SDS, standard deviation score. (From Neylon OM, Werther
GA, Sabin MA: Overgrowth syndromes. Curr Opin Pediatr 24:505-511, 2012, Fig. 1, p. 507.)
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