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Boy uzunluğu +2 SD’den fazla (%97.5 Persentil) olan durumlarda 
düşünülür. 
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Fetal Fazla Büyüme

• Maternal diabetes mellitus
• Serebral gigantizm (Sotos Sendromu)
• Weaver sendromu
• Beckwith Wiedemann sendromu
• IGF-2 fazlalığı ile giden diğer sendromlar
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Çocukluk Çağında Uzun Boyluluk Nedenleri:

• Ailevi(yapısal) uzun boyluluk
• Eksojen obezite
• Puberte prekoks
• Marfan sendromu
• Klinefelter sendromu
• GH fazla salınımı (pituiter

gigantizm)
• Serebral gigantizm

• McCune Albiright sendromu
• Homosistinüri
• Hipertiroizm
• Fragile X sendromu
• Weaver sendromu
• Beckwith Wiedemann sendromu
• XYY
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Yetişkin dönemde uzun boyluluk nedenleri:

• Familyal (yapısal) uzun boyluluk
• GH salınım fazlalığı
• Marfan sendromu
• Klinefelter sendromu
• Testiküler feminizasyon
• Androjen ya da östrojen eksikliği/ östrojen direnci
• XYY
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Aşırı GH sekresyonu

• Çocuklarda nadir görülen bir durumdur. 271,8 cm gibi uzunluklara erişebilirler. 

• Sıklıkla neden hipofizer adenomdur. 

• Bazal GH sekresyonu yüksek bulunur. GH fazlalığını gösteren altın standart 
OGTT ile GH’un (<5 ng/dl’den olmalıdır) baskılanamamasıdır. 

• IGF-I ve IGFBP-3 düzeyleri yüksek bulunur. 
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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.



Aşırı GH sekresyonu

• Aşrı GH sekresyonu tespit edilirse MR ile adenom araştırılmalıdır. 

• Tedavi aşırı GH salgılayan adenom gibi yapıların trans-sfenolidal girişimle 
çıkarılmasıdır. Başarılı olmadığında transkranial girişim gerekebilir.
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• OD geçişli olup, vakaların %95’i yeni mutasyondur. 
• İnsidans: 1/14.000 canlı doğumdur. 
• Nedeni 5q35’deki nuclear receptor SET domain–containing gene–1 

(NSD1) geninin delesyonudur (%50 vaka)
• Doğumda boy ve kilo 97 persentilin üzerindedir. 
• 4-5 yaşına kadar büyüme hızı fazla olup daha sonra normale döner. 
• Pubete hafif erkene kaymıştır. 
• Adult boy genellikle normalin üst sınırında bulunur. 

10

Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
İlgil gen epigentik mekanizmların regülasyonunda roiü olduğu düşünülmektedir. Ancak mekanizma tam olarak bilinmez. 



• El ve ayaklar normalden büyüktür.
• Makrosefali 
• Alın belirgin
• Çene belirgindir. 
• Hipertellörizim vardır.
• Antimongoloid göz yapısı vardır. 
• Hantal yürüyüş ve sakarlık vardır. 
• Yüksek damak yapısı
• MR vardır. 
• Kemik maturasyonu takvim yaşı ile uyumludur.
• Bazı malignensilerin oluşum riski yüksektir.
o Hepatik karsinoma
o Wilms
o Overian tm
o Paratirioid tm

11

Doç. Dr. A
li ATAŞ



Marfan sendromu

• Otozomal dominant konnektif doku (biyosentezinde defekt) hastalığıdır. 
• 15. kromozomda FBN1 (fibrillin-1) genindeki defekt sonucu mikrofibrillerin yapısal 

glikoproteini olan fibrillin sentezinde kantitatif ve kalitatif bozukluklar ile karakterizedir. 
• 1/5.000-10.000 doğumda bir görülür.
• Kulaç boyu oranı artmıştır. 
• Üst/alt seğment oranı azalmış bulunur. 
• Araknodaktili,
• Göz anomalileri (lens subluksasyonu)
• Kardiak anomaliler bulunabilir. 

• Kardiyak kapak deformiteleri
• Aortik kök dilatasyonu

• Aort yırtılması başlıca ölüm nedenidir. 
• Diagnoz Ghent kriterlerine göre konur. 
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• Steinberg işareti
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 “Wrist sign”: when the wrist is grasped by the contralateral hand, the 
thumb overlaps the terminal phalanx of the 5th digit
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Klinefelter sendromu (47, XXY)

• İnsidansı 1/500-1000 canlı erkek doğum
• Uzun boy
• Öğrenme problemi
• Jinekomasti
• Kulaç boyu artmış, üst/alt oranı azalmış bulunur
• Testisler küçük,  anrojen üretimi düşük-normal düzeyde , sertoli fonksiyonları ise 

defektif olup infetiliteden sorumludur. 
• Fallus küçük
• Hipospadia
• Kriptorşidizm olabilir. 

16

Doç. Dr. A
li ATAŞ



Beckwith–Wiedemann Sendromu

• Doğumda overgrowth vardır. 
• Çocukluk yaşı kanserleri artmıştır. 

• Wilms, hepatoblastoma, nöroblastoma, rabdomiyosarkoma
• Makrosomu, makroglossia, hemihipertrofi
• Omfolosel/umblikal herni
• Viseromegali
• Renal anomaliler 
• Minör kulak anomalileri 
• Yarık damak
• Kardiyomiyopati
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Homosistinüri

• OR geçişli aminoasit metabolizma bozukluğudur. 
• Cystathionine sentetaz enzim defekti vardır. 
• Tedavi edilmez ise

• Entelektüel sorunlar
• Özellikel gözlerde marfan benzeri bulgular görülür. 
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Uzun boylu çocuklarda genel tedavi 
yaklaşımı:
• Tedavi altta yatan nedene yöneliktir. 

• Boy SD 3 den fazla olacağı öngörülüyorsa müdahale edilmelidir. 
(Erkeklerde 198 cm, kızlarda 180 cm)

• Bu çocuklara psikolojik destek sağlanmalıdır.

• Seks steroidleri ile epifizyal kapanmanın hızlandırılması …
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