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OZET

Boy kisaligi, ¢ocuk sagligi ve hastaliklari polikliniklerine basvuru
nedenleri arasinda ilk siralarda yer alan bir saglik sorunudur. Boy kisaligina
yaklasimda 6nemli olan normal nedenlerin patolojik olanlardan ayirt edilmesi
ve daha sonra patolojik nedenlerin ayirici tanisina gidilmesidir. Bunun igin
aileden iyi alinmig bir oyku, dikkatli bir fizik muayene, agirlik, boy, vucut
oranlari ve blyume temposu ile laboratuvar bulgulari arasindaki iligkiyi iyi
kurmak gerekir. Bu c¢alismanin amaci, boy kisaligi yakinmasi ile dguncu
basamak merkeze bagvuran ya da yonlendirilmis hastalarin ne kadarinin
normal veya normalin varyanti boy kisaligi olarak degerlendirilip, ne
kadarinin patolojik boy kisaligi tanisi ile takip edildigi ve bu hastalara tani
koyma agsamasinda planlanan testlerin gerekliliginin saptanmasidir.

Uludag Universitesi Tip Fakiltesi Genel Cocuk Polikliniklerine
1 Temmuz 2009 ile 31 Aralik 2009 tarihleri arasinda bagvuran 0-18 yas arasi
¢ocuk hastalardan, boy kisaligi sikayeti olan ve muayenesi yapilarak tetkik
edilmisg hastalarin poliklinik kayit ve dosyalari taranarak veriler toplanmigtir.
Calisma kapsaminda boy kisaligi nedeni ile basvuran 323 olgudan 276’sI
calismaya dahil edilmigtir. Agirlik, boy ve vucut kitle indeksleri, yas ve
cinsiyete uygun persentil egrilerine gore tekrar degerlendiriimistir. Anne ve
baba boylari dlgtlmis ve hedef boylari hesaplanmistir. Takvim yaslari, kemik
yaglar1 ve puberte durumlari gozden gegirilerek boy kisaligi sebebine yonelik
tekrar degerlendirmeler yapilmisgtir. Hastalardan istenen tiroid stimulan
hormon (TSH), serbest T3 (sT3), serbest T4 (sT4), folikll stimulan hormon
(FSH), luteinizan hormon (LH), 6stradiol (E), kalsiyum (Ca), fosfor (P),
alkalen fosfataz (ALP), ferritin, demir baglama kapasitesi (FeBK), folik asit,
B12 vitamini, tam idrar tahlili (TiT), hemogram, rutin biyokimya, akciger
grafisi, parazit testleri, ¢dlyak hastaligi icin serolojik testler, bliyime hormonu
uyari testleri, insulin benzeri buylime faktori-1 (IGF-1), insulin benzeri
blyime faktéri badlayici protein-3 (IGFBP-3) duzeyleri gibi testlerin

sonuglari incelenmig ve taniya goturmede yararlari degerlendirilmigtir.



Bu calismada genel cocuk polikliniklerine boy kisaligi ile bagvuran
hastalarin orani kizlarda %5,9, erkeklerde %8 ve toplamda %8,2 olarak
bulunmustur. Yapilan degerlendirmeler sonucunda c¢alismaya dahil edilen
olgularin %31,2’si (n=86) normal (boy kisaligi yok), %29’u (n=80) genetik boy
kisaligi %15,2'si (n=42) yapisal boy kisalgi olarak degerlendirilirken, %8,7
(n=24) cocukta ise hem yapisal hem genetik boy kisaligi birlikte saptanmistir.
Tum hastalarin %84’0 (n=232) normal ve normalin varyanti, %16’s1 (n=44)
ise patolojik boy kisaligi olarak degerlendirilmistir.

Yapilan tetkiklerin buyuk bir kisminin tani koyma asamasinda gerekli
olmadigi ve taniy1 degistirmedigi gortlmustir. Hastalarin blyutk kisminin yas
ve cinsiyete uygun boy persentil egrileriyle birlikte genetik boy potansiyelleri
de hesaba katilarak degerlendirilip, 6 ayda bir hesaplanan buylume hizlari ile
degerlendirildikten sonra gerekirse tetkik edilmelerinin yeterli olabileceqgi
kanisina variimigtir.

Bu calisma, boy kisaligi yakinmasi olan ¢ocuklarin, birinci basamak
saglik kurumlarinda da iyi bir oOykl, kapsamli fizik muayene, basit
antropometrik dlgumler ve persentil egrileri yardimi ile ilave pahali testlere
gerek kalmadan uygun bir sekilde takip edilebilecegini gostermesi agisindan
ornek olacaktir. Boy kisaligi yakinmasi olan g¢ocuklarin blaylk bir kisminin
normal ve normal varyanti boy kisaligina sahip olduklari unutulmamali,

gereksiz testler ve goruntileme yontemlerini istemekten kaginiimalidir.

Anahtar kelimeler: Boy kisaligi, genel poliklinik, antropometrik

Olcimler, etyoloji



SUMMARY

Evaluation of the Patients with Short Stature Presenting to General
Outpatient Clinics of Department of Pediatrics at Uludag University

Medical School Hospital

Short stature is a health concern which is one of the main reasons of
visits to pediatric clinics. One of the most important issues in approaching
short stature is to differentiate normal reasons from the pathological ones
and then to identify the pathological reasons. For that purpose, one would
need a good background story from the family, a detailed physical
examination, proper weight, height and other body measurements, a careful
follow-up for growth rate and then planning appropriate laboratory tests. The
aim of this study was to identify the percentage of healthy patients who visit
the tertiary centers with short stature, percentage of them who were
diagnosed with pathological short stature and to identify the necessity of tests
taken for the diagnoses.

Data were collected by reviewing the records and files of the patients
aged 0 to 18 years, who were followed at the general pediatric outpatient
clinics of Uludag University Medical School between July 1%, 2009 and
December 31%, 2009 with short stature. A total of 276 children with short
stature have been included in this study. The weights, heights and body
mass indices were reevaluated with respect to their percentiles. Weights and
heights of the mother and father were measured and target heights were
calculated. Taking into consideration of calendar age, bone age and puberty,
the reason behind the short stature was reevaluated. The tests of tiroid
stimulating hormone (TSH), free T3 (sT3), free T4 (sT4), follicle-stimulating
hormone (FSH), luteinizing hormone (LH), estradiol (E,), calcium (Ca),
phosphorus (P), alkaline phosphatase (ALP), ferritin, iron binding capacity,
folic acid, vitamin B12, urinalysis, complete blood count, routine biochemistry,

chest radiographs, parasite tests, tests for gluten enteropathy, growth



hormone (GH) stimulation tests, insulin-like growth factor-1 (IGF-1) and
insulin-like growth factor-binding protein-3 (IGFBP-3) levels were analyzed
and their benefits for the diagnosis were evaluated.

In this study, the ratio of short stature amongst pediatric patients
presenting to general pediatric outpatient clinics were found as 5.9% in girls,
8% in boys and 8.2% in total, respectively. After evaluation of the data,
31.2% (n=86) of the presentations were considered to be normal (no short
stature) whereas 29% (n=80) and 15.2% (n=42) of them were thought to be
genetic short stature and constitutional short stature, respectively. In addition,
8.7% (n=24) of the observations were considered to be both constitutional
and genetic short stature. Overall, 84% of all patients were assumed to be
normal or a variant of normal and 16% pathologic.

Most of the examinations were found to be unnecessary in coming
up with a diagnosis and did not change the diagnosis. It may be sufficient for
most of the patients presenting for short stature to be followed by percentile
curves with respect to their age and gender in every 6 months to be
evaluated for their growth rate and to be tested if necessary.

This study reveals that a detailed history and physical examination,
basic anthropometric measurements and percentile curves might be enough
to follow the medical status of the children with short stature properly in the
primary health care centers without any need for extra expensive tests. It
should be cautiously noted that most of the kids with short stature are
assumed to be normal or variants of normal and therefore unnecessary tests

and imaging methods should not be requested.

Key Words: Short stature, general outpatient clinic, anthropometric

measurements, etiology



GiRiS

Buyume cocukluk caginin en temel fizyolojik slreci olup, normal
blyime bir cocugun saglikli oldugunun en dnemli gostergelerinden biridir
(1,2). Bu nedenle buyumenin degerlendiriimesi ¢ocugun genel saglik
durumunun belirlenmesi igin bir tarama yontemi niteligindedir. Buyume,
genetik yapinin, beslenmenin, hormonal ve c¢evresel pek ¢ok faktorin
etkilesimi sonucunda gerceklesir (3,4).

BUyumenin degerlendiriimesi ile ilgili en dnemli parametrelerden biri
boydur. Boy, lineer uzunlugun olgtlerek o anda o kisi icin beklenen normal
degerlerle kargilastiriimasi ile yorumlanir. Bu normal degerler o toplumun
ayni yas ve cinsiyetteki saglikli ¢ocuklarinin boy ol¢umleri ile hazirlanan
baylime egrileridir (1).

Boy kisalidi tanisini koyabilmek icin dncelikle ¢ocugun boyunu
O0lcmek ve toplumun normallerine dayanarak tanimlanan boy kisaligi
kriterlerine gére tanimlamamiz gerekir (3,4). Toplum ortalamasinin o yas ve
cins i¢in normal olan boy degerinden 2 SD daha dusuk degerleri veya
degerlendirmede siklikla kullanilan boy persentil egrilerinde boyun 3 persentil
(3p) altinda olmasi boy kisaligi olarak tanimlanir. Cocugun hesaplanan olasi
eriskin boyunun hedef boyuna gére 7 cm kisa olmasi da boy kisaligi olarak
tanimlanir. Ayrica blyime hizinin 25 persentil veya 0,8 SD’den disuk olmasi
da boy kisaliginda énemlidir (2,3). Yas ve cinsiyet normallerine gbre boyun -3
SD altinda olmasi ise agir boy kisaligi olarak tanimlanmaktadir (2,3).

Normal buyume hizi yasa ve puberteye gore degiskenlik
gOstermektedir. Buyume hizinda asiri yavaslama ve buyume egdrisinde iki
buyuk persentil cizgisi kaybi ileri arastirmayi gerektirir. Bu sebeple tum
cocuklarin ve Ozellikle boy kisaligi sebebiyle bagvuran hastalarin boy
persentillerindeki takibi 6nemlidir. Turner Sendromu, Down Sendromu,
akondroplazi gibi buyume problemleri ile seyreden hastaliklar igin

hazirlanmis 6zel buyime egrileri de bulunmaktadir (1,2).



Blylime sabit hizli bir slre¢ degildir. Ornegin ilkbahar ve yaz
aylarinda buayume daha hizlidir. Saglikli bir gocuk 1-2 ay hi¢ buylimeyebilir
veya belli donemlerde bluylume ataklari yapabilir (1,2).

Bu sebeple uzama hizi en az 6 aylik ve uzman Kkigilerce ayni
saatlerde yapilmig dikkatli boy izlemleri ile degerlendirilmelidir. Ayni uzman
tarafindan tekrarlanan boy oOl¢cimlerinde bile 0,2 cm ye kadar farkhliklar
olabilir (1,2).

Cocugun boyu olgulirken duvara monte edilmis bir boy olger ile
¢ocuk ayakta dururken gluteus, topuk, sirt ve basi boy dOlgcere dedecek ve
gOzler horizantal ileri bakacak sekilde Olgim vyapilir. Harpenden
stadyometresi boyu 0,1 cm hassasiyette en uygun olarak 6lgen aragtir.
Ancak uygun teknikle diger boy olgerlerle de saglikli sonug alinabilir (1).

Yatarak boy olgumleri ise ilk yas igin uygundur. Bas kismi sabit ve
ayak kismi hareketli sert zemine monte edilen boy dlgerde iki kisinin yardimi
ile cocuk sabitlenerek boy olgullir. Yatarak dlgumlerde ayakta dlgime goére
boy yaklasik 2 cm uzun tespit edilir (1).

Antenatal blUylimede en dénemli hormon insulin ve bazi buylme
faktorleri iken, hayatin ilk iki yilinda beslenme durumu ve tiroid hormonlari,
daha sonra buyime hormonu ve tiroid hormonlari, ergenlik déneminde ise
cinsiyet hormonlari én plana ¢ikar (1).

Genellikle ilk 2 yildan sonra c¢ocuklar anne ve baba boylari ile
belirlenen genetik boy potansiyeline uygun olarak buylrler. Genetik boy
potansiyelini nihai boyun en énemli belirleyicisidir (1).

Buyume hizini degerlendirirken gocugun yasi ve puberte durumu ¢ok
dénem tasir. ilk bir yil icinde saglikli bir cocuk ortalama 25 cm, ikinci yil 10-12
cm, ucglncu yil 7 cm daha sonra 6 cm/yll hizinda uzar. Alti yasindan
puberteye kadar ise, 5 cm/yll hizinda uzamaya devam eder. Dort yasin
altinda 7 cmlyil, 6 yasindan énce 6 cm/yil ve 6 yas ile puberte arasinda 4,5
cm/yi’ldan daha dusuk blyame yetersiz olarak kabul edilmelidir. Puberte ile
buyime hizlanir. Kizlar meme gelisimi evre 2-3 iken en hizli buyumeyi
gOsterirken, erkeklerde zirve buyume hizina yaklagik 2 yil daha gec¢ ve testis

volimu yaklasik 12-15 ml oldugunda ulasilir. Kizlar puberte boyunca 16-20



cm, erkekler 25-28 cm uzar. Puberte sonunda her iki cinsiyette de buylimenin

%99’u tamamlanmigtir (1).

Boy Kisaligina Yaklasimda Kullanilan Degerlendirmeler

Boy kisaligi ile incelemeler yapilirken tani koyma asamasinda bize
yardimci olacak bazi dlgimler bulunmaktadir (3-5).

1. Takvim Yasinin Hesaplanmasi

Boy kisaligi ile gelen her ¢ocugun dogum tarihinin bilinip kronolojik
yasinin yil ve ay olarak dogru hesaplanmasi gerekir (3-5).

2. Olgiimlerin Alinmasi

Boy oOlgim aleti olarak mm’ ye duyarli hassas “Harpenden
stadyometresi” gibi aletler énerilir. Olciim aletinde dikkat edilecek nokta basa
temas eden dizlemin genis olmasidir. Bdylece her élgimde basin en tepe
noktasindan olgim yapmak mumkuin olur. Boy oOlgiminde hatayl en aza
indirgemek icin boy olcimunun tercihen ayni kisi tarafindan, ginun ayni
saatlerinde ve ayni boy oOl¢im aleti kullanilarak yapilmasi 6énerilmektedir.
Standart olarak boy oOlcimu ilk 2 yastaki ¢ocuklarda yatar durumda boy
O0lcim masasinda, 2 yasindan buyuklerde ise ayakta boy olgim aletlerinde
yapilir. Ayakta boy oOlgumunde kalga, omuzlar ve ayaklar arkadaki dikey
tahtaya dayali ve dis kulak yolu ile goz kuresinin alt kenari arasindaki hayali
gizginin yere paralel olmasi gerekir. Omuzlar hafif bastinlir ve ayaklar
duzlestirilerek dlgim yapilir (3-5).

Agirlik 2 vyasindan kuguk c¢ocuklarda bebek tarti aletlerinde,
buyuklerde 100 grama duyarl tarti aletlerinde dlgulur. Elektronik tartilarda
kullanilabilir. Kiguk gocuklar tamamiyla ¢iplak, buyuk cocuklar ise i¢ gamasiri
ile ve ayakkabisiz dlgllir. Gévde oranlarinin degerlendiriimesinde oturma
yuksekligi, oturma yuksekligi olcer aletle, bas-pubis ve pubis-ayak mesafesi
mezura ile Olgllerek vyapilir. Ust ekstremite igin kulag mesafesi
degerlendirilirken, gocugun 6n yuzUu duvara dayali ve kollari tam acgikken iki

elinin orta parmak ugclarinin arasindaki mesafe mezura ile Olgulir. Bas



gevresi Olgcumul ise, mezura basin arkasinda oksiput ve 6onde glabelladan
gegirilerek yapilir (3,5).

3. Boy Olgiimlerinin Degerlendirilmesi (Boy Persentil Egrisinin
Kullanilmasi)

Boy kisaligi olan c¢ocuklarda ve saglikli gocuklarda boyun en iyi
degerlendiriimesi persentil egrileri kullanilarak yapilir. Cocugun yasina ve
cinsine gore boyu uygun persentil egrilerinde isaretlenerek, ¢ocugun toplum
boy dagiliminda hangi ylzdenin igine girdigi saptanir. Kullanilan boy persentil
egrilerinin  degerlendirilen ¢ocuklarin toplumundan elde edilmis olmasi
gerekir. Bizim kullandigimiz Neyzi persentil egrileri Turk ¢ocuklarinin genetik

potansiyelini en iyi yansitan egriler olup 2008 yilinda guncellenmiglerdir (3-6).

Persentil egrileri disinda boy 6lgimu ortalamadan sapmayi gdsteren

standart deviasyon skor (SDS) hesaplanarak da degerlendirilir.

Boy i¢in SDS= Cocugun boyu- toplum ortalama degeri (yas ve cinsine uygun)

Toplum SDS degeri

(-2 SDS) ve (+2 SDS) normal c¢ocuk, (-2 SDS) ve (-3 SDS)
arasindaki c¢ocuklar normalin varyanti veya patolojik, (-3 SDS) ve alti
cocuklar ise; patolojik olarak degerlendiriimektedir ve 3. persentil yaklasik (-2
SDS) ‘ye esittir (2,5).

4. Buyume Hizinin Degerlendirilmesi

Boy kisaligina yaklagimda mutlak boydan daha dnemli olan buayume
hizidir. Boyu normal persentiller icinde oldugu halde, buyime hizinin disuk
olmasi dolayisiyla gocugun zaman iginde persentil kaybetmesi, altta yatan
patolojik nedenin ilk belirtisi olabilir. Blylime hizi, mevsimsel biylime
farkhliklar ve élgim hatalarina bagli yorum hatalarini ortadan kaldirmak igin,
bir yil zerinden degerlendiriimelidir. Ug ay ara ile yapilan boy &l¢iimlerine
dayanarak hesaplanan yillik bliyime hizlarinin yorumunda dikkatli olmak
gerekir (3,4).

Buyume hizi mutlak ortalama degerleri 0-6 ay arasi 16 cm, 6-12 ay
arasi 8 cm, 1-2 yas arasi 10-12 cm/yil; 2-4 yas arasi 7 cm/yil; 4 yastan
ergenlige kadar da 5-6 cm/yil civarindadir. Ergenlik dncesi bliyime hizi en



dusuk duzeylere duser ve 3-4 cm/yil gibi olur. Ergenlik doneminde kizlarda
meme tomurcuklanmasi ile beraber 7-8 cm/yil gibi, erkeklerde ise ergenlik
ortalarinda (testis volumu 10-12 ml iken) 9-10 cm/yil gibi buylime hizlanmasi
gorular (3,4).

Buylime hizi alt ve Ust degerler icin buyume hizi persentil egrileri
kullanilabilir. Buyume hizi persentil edrilerinde, buyume hizinin 25-
75.persentiller arasinda oynamasi gerekir (3,4).

Buylme hizinin normal olmasi bir cocugun saglikli oldugunun en iyi
goOstergesidir. Buyume hizi normal olan ¢ocuk boy persentil egrilerinde
sapma olmadan bulundugu persentil egrisini izler. Ancak 2 yasin altinda ve
puberte baslama yaslart olan 9-10 yaslarindan sonra egriden normal
sapmalar olabilir. Cocugun 2 yasindan 6nce, daha Ust veya daha dusuk bir
persentile geg¢mesi blyUume Uzerindeki intrauterin etkilerden genetik
potansiyeline gegmesine baghdir; yani bir gocuk ancak 2 yas civarinda daha
sonra ilerleyecegi genetik potansiyeline girer. Puberte caglarinda ise
pubertenin baglama yasina gére pubertedeki hizlanmasinin yasi degisebilir;
dolayisiyla bu yaglardaki boy persentilinin degerlendiriimesinde pubertenin
de birlikte degerlendirilmesi gerekir (3,4).

5. Ebeveynlerin Boy Olgiimii

Boy kisaligina yaklagsimda degerlendiriimesi gereken bir diger onemli
nokta anne-baba boyunun belirledigi hedef boydur. Bir ¢cocugun boyunun
belirlenmesinde en 6nemli faktér genetik etkendir. (3,4).

Persentil egrisinde boyunu izledigimiz her gocugun anne ve baba
boyunun persentil egrisinde igsaretlenmesi gerekir. Anne ve baba boylari 18
yas hizasina isaretlenir (3,4).

Matematiksel olarak da soyle 6zetlenebilir:

Kiz ¢ocuk i¢in hedef boy= Anne boy +(Baba boy-13) +7cm
2

Erkek ¢ocuk icin hedef boy= Baba boy +(Anne boy+13) +7cm
2



Boylece izledigimiz ¢ocugun persentilinin hedef boya uyan
persentiller icinde olup olmadigini saptayabiliriz (3,4).

6. Kemik Olgunlagmasi

Buylmeyi saglayan en dnemli faktor iskelet buyumesidir. Dolayisiyla,
boy kisaligina yaklasimda degerlendiriimesi gereken bir diger faktor kemik
olgunlasmasidir. Kemik olgunlasmasi standart olarak sadece sol el ve el
bilegi grafisi ¢cekilerek degerlendirilir. Sol el ve el bilegi grafisindeki epifizlerin
blayuklugu, sayisi, diyafizle olan iligkisi gibi degisik parametreler géz énline
alinarak Greulich-Pyle atlasi veya Tanner-Whitehouse atlasi gibi standart
atlaslara bakarak iskelet olgunlasmasi degerlendirilir ve kemik yasi olarak
ifade edilir (3,4,7).

Bir cocugun kemik yasi, blyumesinin ne kadar tamamlandidini ve
bundan sonra ne kadar buylyecegini gostererek bize blyume potansiyeli
hakkinda bilgi verir. Her kemik yas degerinde buyumenin ne kadar
tamamlandigi bellidir (3,4).

Kemik yas! tek basina tani koydurtmaz ancak blyume potansiyelini
g6sterdigi icin énemlidir. Ornegin, boyu kisa olan ve kemik yasi kronolojik
yasina es olan bir gocugun blyume potansiyeli azken, boyu kisa olan ve
kemik yas! geri olan bir gocugun blylume potansiyeli daha fazladir. (3,4).

Kemik yasi, kronolojik yasa gore 4 yas-puberte arasi 2 yil, 2-4 yas
arasi 1 yil, <2 yas da 6 ay farklilik gosterebilir (3,4).

Kemik yasi degeri, tani koydurtmamakla beraber hipotiroidide ¢ok
geridir. Ayrica yapisal boy kisaliginda, malnutrisyonda, kronik hastaliklarda
ve endokrin nedenli boy kisaliklarinda geridir. Ailevi boy kisaligi, intrauterin
blylime geriligi, iskelet displazileri ve Turner Sendromu gibi durumlarda
genellikle kronolojik yasla esittir. Hipertiroidi, seks steroidlerinin fazla oldugu
durumlarda ise kemik yasi ileridir (3,4).

7. Ergenlik Degerlendirmesi

Boy buyumesi ergenlik ile farkhlik goésterdiginden kiz ve erkek

cocuklarda Tanner evrelemesine gore ergenlik gelisimi degerlendirilir (5).



8. Diger Olgiimlerin Degerlendirilmesi

Vucut agirhigr agirhk persentil egrilerine isaretlenir. Agirlik ve boy
arasindaki iliski viicut kitle indeksi (VKI) ile degerlendirilir.

VKI = agirlik(kg)/boy(m?) ile hesaplanir (5).

Bu degerler Turk cocuklari igin hazirlanmis VKI persentil egrilerine
isaretlenerek degerlendirilir. Degerlendirmede 10. persentil ile 90. persentil
arasi normal olarak kabul edilir (5).

Oturma yuUksekligi/boy orani dogumda %70, U¢ yas civarinda %60,
okul cocuklugu doneminde %55 ve puberte doneminde %53 civarindadir (5).

Ik 7 yasta kulag boydan kisa olup aradaki fark 3 cm kadar, 8-12 yas
aras! kulag boya esit, 12 yastan sonra ise kulag boydan uzun olup kizlarda
fark 1 cm ve erkeklerde fark 4 cm kadardir (5).

Bas c¢evresi degerleri de saglikli c¢ocuklarin ortalamalar ile

kiyaslanarak persentil egrileri ile degerlendirilir (5).

Boy Kisaligina Genel Yaklagim

TUm hastaliklarda oldugu gibi dikkatli bir dyku ve fizik muayene boy
kisaligina yaklagimda, etyolojik nedenlerin ayirici tanisinda ve laboratuvar
tetkiklerinin akilci ve verimli kullaniimasi konusunda bize yardimci olabilir
1,2).

Boy kisaligina neden olabilecek durumlari bilmek bize tani koyma ve
planlama asamasinda yardimci olur. Cesitli kaynaklarda, boy kisaligi
nedenleri ile ilgili farkh yaklasimlar getiren siniflamalar ve tablolar
bulunmaktadir (Tablo-1-3).

Tablo-1: Boy kisaliginin siniflamasi (7)

I. Normalin Varyanti Boy Kisaliklari
1) Yapisal (konstitisyonel) puberte gecikmesi ve boy kisaligi
2) Genetik (ailesel) boy kisaligi

3) Kombine yapisal + ailesel boy kisaligi



Patolojik Boy Kisaliklari

1) Endokrin

Hipotiroidi

Izole biiyime hormonu eksikligi

Klasik buyime hormonu eksikligi

Norosekretuvar buyime hormonu eksikligi

Buylme hormon direnci (primler insulin benzeri

buyume faktoru eksikligi)

Hipopituitarizm

Glukokortikoid fazlaligi

— lyatrojenik

Cushing sendromu

Puberte prekoks

2) Nutrisyonel

3)

Mikronatrient eksikligi

Cinko eksikligi

Demir eksikligi
Makronutrient eksikligi: Alim azhgi

Dusuk kalorili diyet

Kwashiorkor

Anoreksiya nervosa ve diger yeme bozukluklari
Beslenmeye bagli cucelik (kilo alma korkusu,

hiperkolesterolemi korkusu)

Makronutrient eksikligi: Emilim azligi

Kronik inflamatuvar barsak hastaligi
Malabsorpsiyon

Colyak hastaligi

Kistik fibrozis

Kromozomal hastaliklar

Down sendromu

Turner sendromu



e Prader-Willi sendromu
4) Intrauterin biiyime geriligi
e Sporadik
e Dismorfik (sendromik)
— Russell-Silver sendromu
— DeLange sendromu
— Seckel sendromu
— Deubowitz sendromu
— Bloom sendromu
— Johanson-Blizzard sendromu
5) Kemik gelisim bozukluklar
e Akondroplazi, hipokondroplazi
e Kondrodistrofiler
e Diger iskelet displazileri
6) Metabolik
e Mukopolisakkaridozlar
e Diger depo hastaliklar
7) Kronik hastaliklar
e Kronik bdbrek hastaligi

Kronik karaciger hastaligi

Konjenital kalp hastaligi (Ozellikle siyanotik kalp

hastaliklari)

Kronik akciger hastaligi (kistik fibrozis, astim)

lyi kontrol ediimemis diabetes mellitus (Mauriac

sendorumu)

Mental retardasyon veya dogumsal anomalilerle
baglantili kronik enfeksiyonlar(HIV, TBC)
8) Psikososyal yoksunluk
9) Kronik ilag kullanimi
e Glukokortikoidler

e YUksek doz ostrojenler



e Yuksek doz androjenler
e Metilfenidat

e Dekstroamfetamin

Tablo-2: Boy Kisaligi Siniflandirmasi (2)

1.Normalin Varyanti Olanlar
e Yapisal (konstitisyonel) boy kisaligi
e Ailevi (genetik) boy kisaligi
e Yapisal ve ailesel kisaligi
2.Patolojik Olanlar
A. Orantisiz Boy Kisaliklari
o iskelet displazileri
e Rasitizm
e Radyoaktif isinlama
B. Orantili Boy Kisaliklari
e Endokrin nedenler
e Malndtrisyon
e Kronik hastaliklar
e Psikososyal nedenler
e intrauterin blyime geriligi (IUBG)
e Dismorfik sendromlar
e Kromozom anomalileri
e Metabolik hastaliklar

Tablo-3: Boy Kisaligi Nedenleri (ESPE Siniflamasi) (7,8)

A. Primer Buyume Hastaliklari
1. Klinik sendromlar
e Turner, Down, Noonan, Silver Russell Sendromu vb.
2. SGA olup yeterli yakalama yapamayanlar

e IGF eksikligi, IGF direnci, prenatal enfeksiyonlar vb.
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3. Iskelet displazileri
e Akondroplazi, mukopolisakkaridoz, osteogenezis
imperfekta vb.
4. Defektif mineralizasyonla giden displaziler
B. Sekonder Bliyume Hastaliklari
1. Malnitrisyon
2. Sistemik hastaliklar
3. Buyume hormonu eksikligi
« Idyopatik
* Genetik
Buylime hormonu-IGF aksinin diger hastaliklari
Diger endokrin hastaliklar
Metabolik hastaliklar
Psikososyal

N o o bk

8. lyatrojenik (ilag, radyoterapi)
C. idyopatik Boy Kisalig

1. Familyal (idyopatik) boy kisaligi

2. Non-familyal boy kisaligi

Oykii

Boy kisaligi nedeni ile degerlendirecegimiz hastadan iyi bir oyku
alinmasi bizi dogru taniya géttirmesi agisindan oldukg¢a dnemlidir (3).

Hastanin dogum agirhid1 ve boyu, gestasyon yasi sorulur (3). Dogum
agirhginin dusuk olmasi olayin intrauterin donemden itibaren basgladigini
dusundurur. Gebelik doneminde annenin kullandidi ilaglar, sigara veya toksik
maddeler, annenin hastaliklari, rubella, sifiliz toksoplazmosiz gibi
enfeksiyonlari gecirme durumlari da intrauterin gelisme geriligine vyol
acabilecegi icin O6zenle sorgulanmalidir. Dogum eylemi sirasindaki gelis
anomalileri, 0ozellikle makat gelis; dismorfik sendromlar, kromozom
anomalileri ve blyime hormonu eksikligi agisindan énemlidir. Dogum sekli

ve Ozellikle sezaryen dogumsa sebebi 6nemlidir (hipoksi, fetal stres vb.).
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Yine oOykude intrauterin blyume geriligi, dusuk dogum agirligi varsa
etyolojide bazi sendromik, kromozomal durumlar akla gelmelidir (1,3).

Cocugun boy uzama ve tarti alim dykusu sorulur. Boy kisaliginin ne
zamandan beri mevcut oldugu onemlidir. Ailelere bu zamani belirlemeye
yonelik olarak elbiselerinin ne zamandan beri kiculmedigi, yasitlar veya sinif
arkadaglarindan ne zamandan beri daha kisa oldugu ya da sinifinda
kendisinden kisalarin olup olmadigi sorulabilir. Buylme hizinin hesaplanmasi
agisindan gocugun eski boylari biliniyor ya da eski boy egrileri mevcutsa
mutlaka dykude sorgulanip not edilmelidir. Hastanin eski boy dlgumleri bize
boy kisaliginin konjenital veya akkiz oldugu konusunda fikir verebilir (1).

Buylme hormon eksikligine bagli boy kisahdi 2-3 yastan sonra
belirginlesir. Prepubertal donemde fizyolojik olarak buyume hizi yavaslar.
Bununla birlikte Ozellikle puberte doneminde belirginlesen boy kisaliklari
yapisal gecikmeleri, basindan beri var olan boy kisaliklari ise ailesel boy
kisaligi veya genetik hastaliklari dusundurmelidir (1).

Ailede benzer boy kisaligi 6yklsu sorulur. Ailesel boy kisaliklar
acisindan ailede kisa boylu olanlar, yapisal gecikmeler agisindan boyu
sonradan uzayan veya sakall biyigi1 ge¢ c¢ikanlar (6zellikle erkeklerde) ve son
boylari, biliniyorsa sebepleri sorgulanip kaydedilmelidir (1).

Cocugun puberte 6ykisu sorgulanmalidir. Kizlarda gégus gelisimi
baslangici, adet gorme yasi, pubik tuylenme baglama yasi, erkeklerde pubik
tiylenme durumu, ses kalinlagmasi zamani, sa¢ sakal ¢cikma yasi sorulur.
Anne ve babanin da puberte baslama yasi 6grenilmelidir (1).

Aile dykusunde Ozellikle akraba evliligi olup olmadigi sorgulanmalidir.
Ebeveynlerin nereli olduklari genetik gecisli boy kisaliklari ve ailesel boy
kisaliklar acisindan énemlidir. Gerekirse diger akrabalarda sorgulanmalidir
(2).

Hastanin kronik ilag kullanimi, 6zellikle steroid kullanimi mutlaka
sorgulanmalidir. Kortikosteroidlerin 25-30 mg/m?%giin hidrokortizon veya
esdegerinden daha yluksek dozda buyumeyi yavaglattigi bilinmektedir.

Cocugun kronik hastalik 6yklsu ve beslenme aligskanliklari detayl sekilde
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sorgulanmalidir. Norolojik, gastrointestinal, pulmoner, kardiyak ve urogenital
sistemlerle ilgili semptomu olup olmadigi ogrenilmelidir (1).

Kusma, karin agrisi, ishal, beslenme problemleri kronik
gastrointestinal hastaliklari veya natrisyonel boy kisaliklarini dagtndurebilir.
Kabizlik hipotiroidi agisindan énemlidir. Kanser hastalarinda alinan tedaviler
ve sureleri not edilmeli, 6zellikle spinal radyoterapi hikayesi mevcutsa
orantisiz boy kisaligi akla getirilmelidir. Gorme problemleri, sabah bulantilari,
akut baslayan buyume duraklamasi hipotalamo-hipofizer tumorleri
dusundudrar. Cocugun travma oykusu, (buylme hormonu eksikligi agisindan
Ozellikle kafa travmalari) ve operasyon oykusu de sorgulanmahdir (1).

Postnatal doénem igin, psikososyal durum ve c¢evre, ailenin

sosyoekonomik durumu arastirihr (1).

Fizik inceleme

Hastanin boyu ve agirhigi dikkatle olgulip persentil egrisine
isaretlenmeli, vicut oranlari ve ilk 5 yasta bas ¢evresi Ol¢ulip kaydedilmelidir
3).

Boy kisaligi ile basvuran her hastada bagvuruda ve takiplerinde yillik
olarak kulag, alt-Ust segment ve vyapilabiliyorsa oturma yuUksekliginin
hesaplanmasi Ozellikle orantisiz boy kisaligi ile seyreden iskelet displazileri,
kifoz-skolyoz gibi ortopedik problemler, rikets, radyoterapi
komplikasyonlarinin tanisinda ve buyume hormonu tedavisinin vucut
oranlarina etkisinin degerlendiriimesinde dnem tasimaktadir (1).

Vicut oranlarinin bozuk olmasi iskelet displazilerini digtindurtr (1).

Kulag dlgumu igin gocuk 6n yuzu duvara tam yapigik, kollar ile govde
arasi acl 90 derece yapacak sekilde gergin olarak dururken orta parmaklar
arasi mesafe Olgllerek hesaplanir. Kizlarda 10-11, erkeklerde 11-14
yaslarina kadar boy kulagtan uzun iken, daha sonra kula¢ daha uzun olur (1).

Alt segment igin cocuk ayakta dik olarak dururken ayaklar ¢ok az
aralanarak simfizis pubisin alt ucu ile yer arasi mesafe basit bir mezura

yardimi ile 6lculur. Ust segment ise boy degerinden alt segment dlgimi
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cikarilarak hesaplanir. Kabaca ust/alt segment oraninin 0,8'den kiuguk veya
1,2’den buyuk olmasi patolojiktir. Cocugun olcimlerine ek olarak anne baba
boyu oélgulip hedef boy hesaplanmalidir (1).

Muayenede tum sistemlerin kronik hastaliklar ve nutrisyonel
bozukluklar acgisindan dikkatlice muayenesi yapilmalidir ve tetkiklerin
yonlendiriimesi saglanmahdir (1).

Dismorfik bulgularin varligi degerlendiriimelidir. Ozellikle kizlarda
Turner Sendromu stigmatlari agisindan dikkatli olunmalidir (4.-5. metakarp
kisaligi, m-sign, yele boyun, disuk ense sag ¢izgisi, klinodaktili, ayrik meme
baslari vs.) (1).

Tanner siniflamasina goére puberte durumu tum boy kisaliklarinda
detayl olarak kaydedilmelidir. Puberte durumu; yapisal gecikmeler, Turner
Sendromu, bazi kromozomal ve genetik sendromlarin tanisi agisindan
onemli oldugu kadar nihai boy tahminlerinde de ¢ok yardimci olacaktir (1).

Tartinin boya gbére daha dusuk olmasi bir kronik hastalidi,
psikososyal nedenleri ve malnutrisyonu akla getirir. Blyume hormonu
eksikligi (BHE), Cushing sendromu, hipotiroidi gibi endokrin nedenlerde ve
iskelet displazilerinde tarti boya goére artmistir (3,4).

Bunun digsinda fizik muayenede dismorfik bir sendrom veya belirli bir
hastaliga iliskin 6zgil klinik bulgular saptanabilir. Ornegin Laron
Sendromunda ve konjenital biylime hormonu eksikliginde ylz goérinumu
tipiktir (genis ve cikik alin, at egeri burun, kiglk yuz, kigik mandibula,
seyrek sac gibi). Orta hat defektlerinde BHE olabilir (3,4).

Edinsel blylime duraklamasinda mutlaka goérme ve g6z dibi
muayenesi yapilmalidir. Goérme alaninda daralma ve papilédem optik veya

hipotalamik timaora dasundurtr (3,4).
Laboratuvar
Oyki ve fizik muayene ile taniya gotirecek yeterli bulgular elde

edilemeyebilir. Bu durumda laboratuvar tetkiklerden ve goruntileme

yontemlerinden yardim beklenir (3,4).

14



Oncelikle kemik yasi degerlendirilir (3). Kemik yas! tayini boy kisaligi
acisindan istenecek en 6nemli radyolojik tetkiktir. Kemik olgunlagsma derecesi
kemik yagi olarak ifade edilir (1).

Boyu kisa olan bir gocukta kemik yasinin kronolojik yasa es veya
normal sinirlar iginde olmasi, gocugun buylime potansiyelinin az oldugunu
gOsterir ve genetik boy kisaligi, iskelet displazileri, intrauterin buyume geriligi
(IUBG), sendromlar, kromozom bozukluklari gibi bayumede intrinsik bir kusur
oldugu dusunalir. Bu c¢ocuklarin (ailevi boy kisaligi hari¢) hedef boylarina
ulasma olasiligi yoktur (3).

Kemik yasi geri ise, yapisal boy kisaligi, malnutrisyon, psikososyal
nedenler, kronik hastaliklar veya endokrin nedenler akla gelmelidir. Bu
cocuklarin buyume potansiyeli daha iyidir ve uygun tedavi ile hedef boylarina
ulasma olasiligi vardir (3).

iskelet displazilerinde kemik yasi yanlis hesaplanabilir. Kemik yasi
grafileri ile nihai boy 6ngorulebilir ancak iskelet displazileri ve normal buyime
hizi olmayan cocuklarda nihai boy kemik yasina gore 6ngorilen boy ile
genelde uyumsuzdur (3,4).

Boy kisaliginda 6zellikle Turkiye'de istenecek ilk tetkikler kronik
hastalik arastirmasina yonelik tetkikler olmalidir. Yurdumuzda rutin saglik
muayeneleri sik yapilmadigindan ve ayrica bazi kronik hastaliklarin ilk
bulgusu boy kisaligi veya buyumede duraklama oldugu igin once kronik
hastaliklari ve beslenme problemlerini diglamaya yonelik tetkikler istenir.
Bunlar tam kan sayimi, tam idrar tahlili (TiT), eritrosit sedimentasyon hizi
(ESR), sodyum (Na), potasyum (K), ure, kalsiyum (Ca), fosfor (P), alkalen
fosfataz (ALP), albimin, karaciger fonksiyon testleri (KCFT), kan pH ‘dir.
Diski tetkiki, tiberkilin testi ve gerekirse akciger grafisi de istenebilir (3).
Tiroid hormonlarinin boy kisaliginda rutin olarak bakilmasi onerilir (1).
Ozellikle tartinin boya goére daha ileri oldugu boy kisaliklarinda veya zeka
geriligi olan boy kisaliklarinda mutlaka bakilmalidir (4). Crohn hastaliginda
%75 oraninda eritrosit sedimentasyon hizi yiksektir ve anemi vardir. Bazi
merkezlerde rutin taramalara antigliadin veya antiendomisium antikorlar da

eklenerek colyak hastaligi ve malnatrisyon problemleri ekarte edilmeye
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calisiir. Tekrarlayan brongit veya steatorede ter testi yapilir. Kronik
hastaliklar agisindan bir bulgu saptanmazsa daha ileri tetkikler planlanir
(3,9). Sebebi agiklanamayan boyu kisa her kiz gocugunda Turner Sendromu
ve mozaik formlari dislamak igin serum lUteinizan hormon (LH) ve folikul
stimulan hormon (FSH) dederlerine bakmak gerekir. LH ve FSH yuksekse
primer gonadal yetmezlikle giden Turner Sendromu dusunulir ve kromozom
tetkiki istenir. Orta cocukluk doneminde Turner Sendromu gibi agonadal
hastalarda da LH ve FSH degerlerinin dusuk olabilecegi unutulmamalidir
(1,3,9).

Buylmede akkiz bir duraklama varsa, kraniyofaringioma gibi bir
beyin timorinlu veya hipotalamo-hipofizier patolojileri dusunup serum
prolaktin (PRL) duzeyi bakmak gerekir. PRL yuksekligi siklikla hipofiz sapina
basi oldugunu gdsterir. Ayrica kraniyografi ¢ekip sella tursikada harabiyet,
kalsifikasyon varligi aranir. Kraniyofaringiomada %80 oraninda kalsifikasyon
gO6zlenir. Eger beyin tUmord dusunuliyorsa, ileri tetkik olarak tomografi veya
manyetik rezonans gibi goérunttleme yontemlerine bagvurulur (3).

Puberte evresi yasl ile uyumsuz olan hastalarda da cinsiyet
hormonlari istenmelidir (1).

Cushing dusundlUren bulgular varsa (blUyumede duraklama, tarti
alma, strialar, hipertansiyon gibi) veya sadece buylimede duraklama ve tarti
artisinda hizlanma varsa, bazal ve diurnal kortizol dizeyi bakilir ve ileri
asamada deksametazon supresyon testleri yapilir (4).

insilin biyime faktéri-1 (IGF-1) tayini de oldukca yararli ve bati
Ulkelerinde boy kisaliginda ilk istenecek tetkiklerdendir. TUrkiye’de de giderek
daha fazla kullanima girmektedir. Serum IGF-1 ve insilin bluyume faktoru
baglayici protein-3 (IGFBP-3) dlzeyleri ise pulsatil olmadigi igin, kararli
serum duzeyleri sebebi ile buylime hormonu eksikligi agisindan tarama testi
olarak kullanilabilir. IGF-1’in normal ortalama degerden 2 SD'den daha dlsuk
olmasi blyume hormon (BH) eksikligini %75 oraninda dusundurur. IGF-1
SD’nin (-1) ve (-2) arasinda olmasi durumunda BH eksikligi kuskuludur.
IGF-1'in normal duzeyini degerlendirirken gocugun yas, cinsiyet ve puberte

durumunu goz onune almak gerekir. Malnutrisyonda, hipotiroidide, ¢olyak,
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Crohn gibi hastaliklarda IGF-1 dusuk duzeylerdedir. Turk ¢ocuklari icin IGF-
1, IGFBP-3 duzeyleri igin referans degerleri bulunmaktadir (3,4).

BUyume hormonu eksikligi dusunuliyorsa bazal BH duzeyi bakmanin
bir yarari yoktur. Mutlaka insulin hipoglisemisi, L-dopa, klonidin ve glukagon
gibi BH uyaricilarini verip, uyarili BH diuzeylerine bakmak gerekir. En az iki
BH uyar testi ile BH duzeyi degerlendirilir. Normal ¢ocuklarda da puberte
baslamadan 6nceki ddnemde buyime hormon duzeyleri dusuktir ve bliyime
hormonu testlerine yanit alinmayabilir. Ergenlik basladiktan sonra buyume
hormonu duzeyi yukselir. Bu nedenle, pubertesi baslamamis ve puberte
yaslarindaki c¢ocuklarda blUyume hormon testlerini, test Oncesi kizlara
Ostradiol erkeklerde testosteron vererek "seks steroid uyaril" yapmak
gerekir. Buyime hormonu eksikligi saptandiginda ya da duasunuldigunde
merkezi sinir sistemini ilgilendiren bir malformasyon veya organik bir nedeni
arastirmak icin beyin goéruntuleme ydntemleri (manyetik rezonans) ile
incelenir. BH duzeylerinin artmis, IGF-1 dlzeyinin dusik oldugu durumlarda
Laron Sendromu gibi BH'a diren¢ durumlari disunalir (3,4).

Sonug olarak, boy kisaligi ile karsilasan bir hekimin dnce yapisal ve
ailevi boy kisaligini dusunup, daha sonra patolojik nedenleri uygun
laboratuvar testleri ve gorintileme yontemleri ile arastirmasi gerekir (3).

Yapisal boy kisaliginda tipik buyume egrisi, kemik yasi geriligi,
siklikla beraberinde puberte gecikmesi olmasi ve aile oykusu tani koydurtur
3).

Ailevi boy kisaliginda kisa ebeveynler, normal buyume hizi, normal

kemik yasi taniy1 disundurtr (3).

A) Normalin Varyanti Boy Kisaliklari

1. Genetik (Ailesel) Boy Kisaligi: Ailesel boy kisaligi polijenik bir
durum olup anne ve baba kisa boyludur ya da ailede kisa boylu baska
bireyler mevcuttur (1,2).

Hastalarin dogumda veya ilk iki yilda boy ve agirliklari genellikle

normaldir. ilk 6 aylik biyimeleri de normal olup 6-18 aydan sonra blyiimeleri
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normal egriden sapma gosterir. 2-3 yas arasinda boy persentili gocuklarin
genel sadliklari normal oldugu ve beslenmelerinde bir problem olmadigi
halde 3’'Un altina diser ve normal egrinin altina iner, puberteye kadar normal
egrinin altinda ve ona paralel seyreder. TUm buylime periyodu boyunca boy
kisa ve genelde boy 2-3 SD arasindadir. Daha sonraki yillarda baylime kendi
cizgisinde devam eder. Agirlik genellikle normaldir. Kemik yaslari takvim yagi
ile uyumlu, boy yaslarindan buyuktar. Puberteye giris yaslari normaldir.
Cocugun boyu anne baba boyunu yakalar ama final boyu kisadir (1,2).

Heterojen bir grup olmakla birlikte bazi olgularda kismi blyume
hormonu eksikligi ya da direnci, buyime hormonu ndrosekretuvar
disfonksiyonu bildirilmistir (1,2).

Ailesel boy kisaligi tanisinda anne-baba boylari ¢cok énemli olmakla
birlikte ailedeki kisaligin da sebebinin arastiriimasi énemlidir. Hasta birey ile
birlikte ailedeki kisa bireyin de segmentlerinin Olgliimesi iskelet displazileri
acisindan onemlidir. Ozellikle akraba evliligi varhginda genetik gegisli
hastaliklar (buylme hormonu direnci, hipofizer transkripsiyon faktoru
mutasyonlarina bagl ailesel buyime hormonu eksiklikleri gibi) da géz énine
alinmalidir (1,2).

Ailesel boy kisaliginda bliyume hormonu eksikligi dusunudlmuiyorsa
tedavi yapilmamaktadir, izlem vyapilip ailenin endigeleri gideriimeye
calisiimalidir. Ailenin kendi istegi ve imkanlari ile buyUme hormonu verilen
ailesel boy kisaligi olgularinda nihai boy agisindan tedavi basarisi sinirli olup
tartismalidir. Genelde tedavi basarisi altta yatan neden ile iligkilidir (1,2).

2. Yapisal (Konstitlisyonel) Gelisme Geriligi (Boy Kisaligi):
Yapisal buyume geriligi ve puberte gecikmesi gcocuklarda gorulen boy kisaligi
ve puberte gecikmelerinin en sik nedenidir (7). Blydmenin normal bir
varyanti olup, buyume hizi normale yakin ancak boylari kisa ve puberteleri
gecikmig; pubertede gorulen buyume hamlesini ge¢ yapan ancak normal
eriskin boya ulasan ¢ocuklar icin kullanilan bir tanimlamadir (7,10). Hastalar
genellikle normal boy ve tartida dogar ve ailesel boy kisaliginda oldugu gibi
hayatin ilk yillarinda buyumede yavaslama gosterirler. Ancak bu yavaslama

ailesel boy kisaligindan farkli olarak hem boy hem agirhk da goralir.
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Genelde hayatin ilk 3 yilinda ortaya ¢ikar ve 3-6 aydan itibaren baylime hizi
yavaglar, 2-3 yasina geldiginde boy 3 persentilin altina iner. Boy buyume
egrisine paralel olarak seyrederken buyime hizi normaldir (1,10).

Boy persentilindeki gerileme puberte doneminde daha da
belirginlesir. Bunun sebebi biyolojik olgunlasma temposundaki yavaslama ve
cinsiyet hormonlarinin blyime hormonunu potansiyalize edici etkisinin bu
hastalarda gecikmesidir. Hastalarin puberteleri gecikmistir. Pubertal boy
sigramalari ge¢ baslar. Bu durumun yetersiz viucut kitle indeksi ile ilgili
olabileceg@i de dusunulmektedir (1).

Hastalarin kemik yasi takvim yagina gore 2-4 yil geridir (1).

Bu cocuklarin anne ve babalari da ayni bluyUme paternini gosterir
yani aile dykusu mevcuttur. Hastalar genellikle erkek olup ¢ogunun ailesinde
ergenligi ve blyume sigramasi daha ge¢ olan bireyler vardir. Puberte ile
birlikte hizlanan biylime sonucunda ulasilan erigkin boy normal ve genellikle
ailesel hedef boy ile uyumludur. IGF-1, IGFBP-3 degerleri yaslarina gore
dusuk ancak kemik yaslarina gore genellikle normaldir (1).

Cinsiyet hormonu verildikten sonra yapilan blyime hormonu uyari
testlerine yanit normaldir. Bu hastalarda, blyime hormonu eksikligi ve
endokrinolojik herhangi bir bozukluk gosterilememigtir (1).

Yapisal buylime gecikmesi olgularinin ayirici tanisinda ozellikle
hipofizer yetmezlikler, hipogonadizm ve kiz ¢ocuklarda Turner Sendromu
unutulmamalidir (1).

Yapisal buyume gecikmelerinde sistemik patolojiler dislandiktan
sonra enerji, makro ve mikroniitrientlerin replasmani en temel prensiptir. ilag
tedavisi olarak duguk doz seks steroidlerinin verilmesi hastalarin hem
ergenliklerinin baglamasi ile psikolojik olarak kendilerini iyi hissetmelerini hem
de buyumenin hizlanmasini saglayabilir. Bu amacla erkeklerde testosteron
sipionat (sustanon) 50-100 mg/ay 3-6 ay sure ile verilebilir. Ancak nihai
boyun olumsuz etkilenmemesi icin kemik yasi yakin takip edilmeli ve hizl
ilerlemesinden sakinilmalidir. Boy prognozu (kemik yasina gére nihai boy

tahmin) cok koétl olan hastalarda biyime hormonu tedavisi denenebilir (1,2).
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3. Yapisal ve Genetik Boy Kisaligi: Yapisal puberte gecikmesi ile

beraber genetik boy kisaliginin birlikte goéruldugu tablodur.

B) Patolojik Boy Kisaliklari

1. Orantisiz Boy Kisaliklar::

a) Iiskelet Displazileri: iskelet sistemindeki kemik, kikirdak ve
hdcrelerin gelisim, buyime ve devamliiginda goérllen aksamalar iskelet
displazilerine yol acgar.
iskelet displazileri 5 grupta toplanir (2,11).

1. Osteokondrodisplaziler: Kemik veya kikirdagin blylime veya
gelismesinde bozukluklara bagli olanlar

2. Dizostozlar: Kemiklerin tek veya birlikte malformasyonu

3. Idyopatik osteolizis: Kemigin multifokal rezorbsiyonu ile giden
hastaliklar

4.  Kromozomal kusurlarla birlikte gorulen iskelet bozukluklari

5.  Primer metabolik hastaliklar ile birlikte gorilen iskelet

bozukluklari

Osteokondrodisplaziler, kemik, kikirdak veya her iki dokunun intrinsik
bozuklugu sonucu ortaya gikan klinik ve genetik olarak heterojen genis bir
hastalik grubudur. Kemiklerin boyunun ve seklinin bozulmasi ile gider.
Ekstremiteleri, gdvde ve kafatasi kemiklerini tutabilir. iskelet displazilerinin
sikligi tek tek az goriimekle birlikte yaklasik 200 farkl tipi vardir.

Osteokondroplazilerin tanisinda klinik ve radyolojik degerlendirme
tani igin esastir. Klinik bulgular genelde karakteristiktir. Tani dogumda ve
bazen prenatal olarak konulabilir. Aile oykusunun iyi alinmasi oldukcga
onemlidir. Ailede oturma yuksekligi, boy oranlari, ortopedik sorunlar, gdérme
ve isitme problemleri, fitik, eklem kisithhgi, ince seyrek sag, kiglik tirnak,
yuksek damak gibi 6zellikler sorgulanmalidir. Vucut bolumlerinin dlgulmesi ve

oranlanmasi displazi tanisinda onem tasir. Kula¢g uzunlugu, oturma
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yuksekligi, alt ve Ust vlcut oranlari, bas ¢evresi vb. alt-Ust vicut orani sit
gocugunda 1,7°dir, 7-10 yaslari arasinda 1,0 olur ve erigkin yasta 0,95’e iner.

Antropometrik dl¢gimlerle tanida olduk¢a yardimci olmakla beraber
radyolojik degerlendirmeler daha dnemlidir ve iskelet sistemi ile ilgili ¢esitli
grafilere intiya¢ duyulur (kafatasi, boyun, lomber vertebralar, pelvis, toraks, el
ve ayak grafileri uzun kemik grafileri).

Displazilerde gesitli gen kusurlari da rol oynamaktadir. En énemilileri
COL2A1 ve FGFR3'tur.

iskelet displazileri yasamin erken dénemlerinden baslayarak yavas
lineer buyume ile karakterizedir. Vlicut oranlari bozuktur, belirleyici fiziksel ve
radyolojik Ozellikleri vardir. Kemik yaglari kronolojik yasa yakindir. Puberte
normal zamanda baslar (2,11).

Akondroplazi: En sik gorulen iskelet displazisi olup sikhgi
1/26000°dir. Otozomal dominant gecmekle beraber %901 yeni gen
mutasyonudur. Dogum boyu normalin alt sinirlarinda olup ekstremite kisaligi
ve bas buyukligu dogumda fark edilir. Yavas blUyume hizi aylar iginde
belirginlesir. Ekstremitelerin  6zellikle proksimal kisimlarindaki kisalik
belirgindir. Final boyu erkekte 135, kizlarda 125 cm civarinda kalir. El ve
ayaklar kisa ve tombuldur. El parmaklar yelpaze gibi acilir. Sit
cocuklugunda goérilen lomber kifoz, yurtdukten sonra lomber lordoz olur.
Bas cevresi buylk, frontal ¢ikinti belirgin ve burun koki basiktir. Maksilla
hipoplazik, mandibulada prognatizm vardir. Sit g¢ocuklugunda hipotonik
olurlar. Zeka gelisimleri ve yasam sureleri normaldir. Uyku apneleri,
hidrosefali, tekrarlayan orta kulak iltihaplari, serdéz otit ve dislerde
maloklizyon goéralur. Erigkin yasta isitme kaybi, eklem laksitesi, ilerleyici
genu varum, sinir kdklerinde basi ve buna bagli ileti kusurlari, alt ekstremite
agrilari, parestezi ve mesane sifinkter kusurlari gorilebilir. Radyolojik
degerlendirmede foramen magnum dardir, kostalar kisa ve kuttur, fibula
kemiginde orantisiz uzama gorulur.

Tedavi olarak temel yontem, kemik uzatma operasyonlaridir.

Blylume hormonu kullanimi ile ilgili calismalar da mevcuttur (2).
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Hipokondroplazi: Akondroplaziye benzer, onun hafif seklidir. Sik
gorilen bir displazi olup otozomal dominant geger. Oran bozuklugu ¢ok fazla
olmadigi icin kolay atlanir. FGFR3 geninde mutasyon vardir. Kisa
ekstremiteli displazidir. Kafa yapisi normaldir. Boy kisaligi ve rizomeli hafiftir.
BUyumedeki yavaslik 2-3 yasindan sonra dikkat ¢ceker. Hafif sekilleri, genetik
boy kisaligi ile karisabilir. Buylume hizi hep dusuk seyreder. Gdovde buylimesi
Ozellikle pubertede hizlandigi icin oransizlik puberte yasinda belirginlesir. Bu
nedenle prepubertal bir gocukta ebeveynin oranlari yol gostericidir. Kesin tani
icin genetik analiz gerekir. Nihai boy prognozu koétudur (2).

b) Hipofosfatemik Rikets: Tani Kklinik 06zellikler, radyolojik
bulgular ve biyokimyasal veriler ile konur. Kanda fosfor digsuk olup, idrarla
atilan fosfor orani artmistir. Aktif D vitamini ve fosfor tedavisine iyi yanit verir.
Bu cocuklar genelde kisa boylu kalirlar, bacaklarda olusan egrilikler nedeni
ile gogu kez vlcut oranlari bozulmustur (2).

c) Radyoaktif Isinlama: Blyume kikirdaklari radyoaktif 1sinlama
nedeni ile zarar gorebilir. 1550 rad ve Uzeri dozda radyasyon blyume
kikirdaklarini geri déntsimsuz harap eder. Bu nedenle ortaya ¢ikan blyume
sorunu daha c¢ok onkolojik nedenlerle yapilan medulla spinalis
Isinlamalarinda gorilmektedir. Vertebra kikirdaklarinin etkilenmesi govde
uzamasini sinirlar (2).

2. Orantil Boy Kisaliklari

a) Intrauterin Biiyiime Geriligi-SGA

intrauterin blyime geriligi (IJUBG) terimi codu kez SGA (small for
gestational age) ile es anlamli olarak kullaniimaktadir.

SGA gestasyon yasina goére intrauterin gelisimini iyi yapmadan
dogan yani intrauterin buyime egrilerine gore 10.persentilin altinda dogan
cocuk olarak tarif edilir. Oysaki intrauterin blylmesini 3-10 persentiller
arasinda yapan ve gelisimi normal birgok ¢ocuk vardir. Bu nedenle IUBG
terimi SGA teriminden farkh olup, fetal biylUmesi 3.persentilin altinda kalan
cocuklari tanimlar. Béylece her IUBG olan gocuk SGA'dir ancak her SGA bir

IUBG degildir. intrauterin blyimeyi degerlendirirken gesitli egriler kullanilir.
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Fetal buylUmede pek ¢cok hormon ve faktorin etkisi vardir. Bunlar
arasinda insiilin en énemli olandir. Ozellikle son trimestirda fetal yaglanmayi
etkiler. Karacigerde glikojen depolanmasi ve protein sentezine olanak saglar.

IUBG ye yol agan nedenler arasinda kromozom anomalileri, annenin
sigara igmesi, intrauterin enfeksiyonlar, gebelikte annenin uyusturucu madde
kullanimi, alkol kullanimu, ilag kullanimi sayilabilir.

IUBG ile dogan ¢ocuk eger buyume egrisini yakalayamamissa, bu
cocuklar kucuk ve kavruk olurlar. Bazilarinda 6-7 yasindan sonra belirgin
agirhk artigi gorulebilir. Kemik yaglari kronolojik yaslarina gore 1-2 yil geridir.
BUyUme egrisinin altinda ancak ona paralel buyudrler. Yilhik buylime hizlar
normal veya normale yakindir. Ergenlige girme yaslari yasitlariyla benzerdir.
Ergenlik baslayinca kemik yaglari hizla ilerler.

SGA'll gocuklarin %80-85‘% dogumdan sonra ilk 2-3 yilda buyumede
yakalama yapar, bu bliylimeyi yapamayan %10-15’lik kisim kisa kalir. Boy
genetik potansiyele gore kisa, kemik yasi kronolojik yasa uygundur.

Tedavide BH verilebilir (2).

b) Dismorfik Sendromlar

Boy kisaligi ile giden birgok dismorfik sendrom vardir. Bunlardan
bazilari;

Noonan Sendromu: Gonadal disgenezinin fenotipik bulgularina
benzer ama cins kromozomu normaldir. Otozomal dominant gegisli olup her
iki cinste de gorulur ve sikhgr 1/1000-5000'dir. Hipertelorizm, antimongoloid
palpebral yarik, kalkan gédus, yele boyun, kibitus valgus, duslk ense sag
cizgisi, pitoz ve asagiya kivrik dudak, kifoskolyoz goérulebilir. Erigkin boy
ortalamasi daha iyidir. Erkeklerde 162, kizlarda 152 cm civarindadir. Turner
Sendromundan farkli olarak sad kalp anomalileri siktir. Puberte gecikebilir
(2).

Russel-Silver Sendromu: IUBG yaninda postnatal blytime geriligi,
konjenital hemihipertrofi, bluyuk kafatasi, kligik Gg¢gen yuz, klinodaktili, erken
puberte, fontanel kapanmasinda gecikme gibi bulgulari vardir. Kemik yaslari

geridir. Puberteye erken girebilirler. Eriskin boylari ortalamadan geridir (2).
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Williams Sendromu: Otozomal dominant gegen, buyuk ve agikagiz,
kalin dudaklar, dolgun yanaklar, genis alin, basik burun kokd, uzun filtrum,
yildizvari iris yapisi, strabismus, epikantus, belirgin kulaklar, dis yapisinda
hipoplazi, kiguk penis, hipoplastik tirnaklar gdézlenen bir sendromdur. Sesleri
kabadir, hiperakuzileri vardir (2).

Prader-Willi Sendromu: Intrauterin hareket azligi olup ilk iki yil
infantil hipotoni ve beslenme problemleri yasanir. iki yasindan sonra obezite
geligir. Erigskin boylari kisadir. Psikomotor gelisimleri gectir. Degisik
derecelerde zeka geriligi bulunur (2).

Seckel Sendromu: IUBG, mikrosefali, mental retardasyon, belirgin
burun, mikrognati ve agir postnatal buyume geriligi ile giden bir sendromdur.
Final boylari 90-110 cm arasindadir (2).

Aarskog Sendromu: Hipertelorizm, genis burun kemeri, klguk
burun, uzun filtrum, yuvarlak yuz, klinodaktili, parmaklar arasi perde, pektus
ekskavatus, inmemis testis, kasik fitigi gibi problemlerle giden bir hastaliktir.
Dogum tartilari normal olup dort yas sonrasi boylari 3 persentilin altinda kalir
(2).

c) Kromozom Anomalileri

Turner Sendromu: ilk kez 1930 yilinda kiz ¢ocuklarinda tanimlanan
ve X kromozomlarindan birinin tam ve ya kismi yoklugu ile karakterize olan
sendrom 1/2500 dogumda goérulmektedir. En sik 45XO formu goérulmektedir.
Boy kisaligi Turner Sendromunun en tipik 6zelliklerinden biridir ve bazen tek
bulgusu olabilir. intrauterin bliyime geriligi vardir, miada yakin dogarlar,
boylari yenidogan doneminde 3 cm kisadir ve 500 gr daha dusuk tartilidirlar.
St ¢ocuklugu déneminde blyume normal ama yavas seyreder, 3-12 yas
arasinda Turner Sendromlu kizlar yaklasik 15 cm boy kaybina ugrar.

Gonadal disgenezi nedeni ile pubertal bliyime olmaz. Nihai boy 142-
147 cm civarindadir.

Turner Sendromunda %88-100 boy kisaligi gdzlenir. Amenore (%87-
96), mikrognati (%60), yiksek damak, kisa 4-5 metakarp, kifoskolyoz, artmis
alt-Gst vicut orani (%90), genis gogus kafesi, yele boyun, dlislik ense sag¢

cizgisi (%40-80), kubitus valgus, meme basi ayrikligi, lenfédem, konveks
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tirnak vyapisi, igitme kaybi, tekrarlayan orta kulak infeksiyonlari, aort
koarktasyonu veya stenozu gibi kardiyak defektler, karbonhidrat intoleransi,
tiroidit, bobrek anomalileri gorulebilir.

Turner Sendromunda boy kisaliginin sebebi tam olarak bilinmez.
Buyume hormonu duzeyi dusik olmakla beraber bu gonadal yetersizlige
bagli olup, 6strojen verilerek 6n tedavi yapildiginda buyime hormonu normal
bulunur. Buylme plaginda blydme hormonuna direng oldugu
dusunulmektedir. Tedavide buylime hormonu kullaniimaktadir (2,12).

Down Sendromu: Kromozom 21 trizomisidir. Gorulme sikhgr 1/800
dir. Anne yasinin 35 Uzerinde olmasi énemli bir risk faktorudur.

Brakisefali, basik yuz, dusuk displastik kulaklar, ¢ekik gozler, dar ve
yuksek damak, epikantus, kisa kollar, kit parmaklar, simian ¢izgisi,
klinodaktili karakteristik olmakla beraber hipotoni, konjenital kalp anomalileri,
solunum problemleri, hipotiroidi, mental retardasyon goértilebilmektedir. ik 6-9
ay buyume hizlari iyiyken 3 yasindan sonra belirgin yavaslar ve final boylari
140-160 cm arasi olur.

BUyume hormon eksikligi yoktur ancak baylime hormon tedavisine iyi
yanit verirler (2).

d) Endokrin Nedenler

1. Bluyume Hormonu Eksikligi: Blyime hormonu salinimi
hipotalamusun kontroltu altindadir. Buyume hormonu eksikligi; klasik olarak
belirgin buyume geriligi, blyume hizinda yavaslama, kemik yasinda gerilik ve
boy kisaligini agiklayacak bagka bir neden yokken spontan ve farmakolojik
uyarilara ragmen blyime hormonu (BH) salgilanmasinin azalmasi ile
karakterizedir. Buyume hormonu eksikligi olan hastalarin klinik 6zellikleri,
etyolojiye, eksikligin basladigi yasa ve eksikligin derecesine bagh olmak
Uzere ¢ok heterojen bir yapi gosterir. Boy kisaliginin en sik goralen endokrin
nedenidir. insidansi 1/3500-4000'dir (2).

Hastalarin  %25’inin temelinde hipofiz hipotalamus tumorleri,
radyoterapi, enfeksiyonlar(menenijit vs.), infiltratif hastaliklar (histiyositoz X),
travma, cerrahi girisim gibi bir organik neden bulunurken, geri kalan %75

hastanin tanisi idyopatiktir. idyopatik BHE'de sorun genellikle BH
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sentezinden ¢ok hipotalamik regiilasyon kusurudur. idyopatik BHE genellikle
sporadiktir; ancak aileselde olabilir. Toplumdaki sikhdr 1/4000 ile 1/60000
arasinda verilmektedir (2,13,14).

Buylme hormonu eksikliginin konjenital oldugu olgular normal boy ve
tartida dogarlar. 3-6 aya kadar buyumeleri normaldir. Lineer biyumeleri daha
sonra yavaglar ve buyume egdrisinden gittikge uzaklasirlar. Yasitlar ile
aralarindaki fark iyice agildigi zaman (2-5 yaslarinda) fark edilirler. Ug
yasindan sonra buyume hizi 5 cml/yil altindadir. Vlcut oranlari yaslarina
uygundur. Hastalarin gogunda boy kisaligi ve diusuk buyime hizi disinda
bulgu olmayabilir. YUz goérinumleri infantildir. Bazilari sismandir. Yaglanma
gévde ve karinda belirgindir. infantil yiiz, cikik alin, ince ses tipiktir. Dogum
oykulerinde makat gelis 6ykusu vardir. Erken st ¢ocuklugu hipoglisemi,
mikropenis, uzamis sarilik sik gorulur. Kemik yaslari daima geridir. Kemik
yag! geriligi boy yas! ile orantilidir. Kalici digler ve sit digleri geg gikar. On
fontanel kapanmasi gecikir. Sag¢ telleri incedir. Puberteleri siklikla gecikir.
Genel sagliklar iyidir ancak boylari 3 persentil veya (-2 SD)'nin altinda ve
blylime hizlari yetersizdir. Diger hipofiz hormonlarinin biri ya da birkagina ait
bulgular eslik edebilir. Kemik yagslar geri, kemik yasi geriligi boy yasi ile
orantilidir. IGF-1 ve IGFBP-3 duzeyleri yas ve cinsiyete gore dusuk, en az iki
blylime hormonu uyari testine verilen yanit 10ng/ml altindadir (1,2,13,14).

Buyume hormonu eksikligi tanisi alan her hastada organik patolojileri
ekarte etmek icin hipofiz veya kraniyal MR c¢ekilmelidir. Blyime hormonu
eksikliginde rekombinan buyume hormonu tedavisi uygulanmaktadir. Birden
fazla hormon eksikligi disundliyorsa diger hormon eksiklikleri igin de uygun
yerine koyma tedavisi yapiimalidir (2). Tablo-4’te biayime hormonu eksikligi

nedenleri siralanmigtir.

Tablo-4: Etyolojilerine gore biylime hormonu ve IGF-1 eksikliklerinin

siniflandiriimasi (2)

1.Hipotalamus ve/veya hipofizin organik hasari
e Travma

e TUmMOr
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o Infiltratif hastalik (TUberkiiloz, sarkaidoz, hemokromatoz vb.)
e Damarsal sorunlar
e Cerrahi zarar
e Isinlama
e Otoimmun hipofizit
2. Hipotalamus ve/veya hipofizin gelisim kusurlari
e Anansefali
e Holoporansefali
e Septo-optik displazi
e Arka hipofiz ektopisi
e Bos sella
3. Hipotalamus veya hipofizde hormon sentez ve salgi kusuru
e Otozomal resesif BHE (tip 1) BH 1 geninin mutasyonu veya delesyonu
e Otozomal dominant BHE (tip 2) BH 1 geninin mutasyonu veya
delesyonu
e X'e bagh BHE (Tip 3)
e GHRH reseptor defekti
e Kombine hipofizer hormon yetersizlikleri (PROP-1, PIT 1
mutasyonlarti)
4. Buyume hormon duyarsizligi
e Primer
e Sekonder
5. Primer IGF eksikligi
6. IGF-1 duyarsizligi
e |GF baglayici protein anomalileri

e |GF reseptdr anomalileri

Hipofiz ve Hipotalamus Organik Lezyonlari: Dogum esnasinda
olusan travmalar (uzamis dogum, hizli dogum, forseps kullanimi vb), makat
gelisi, beynin orta hat bdlgesinde gelisen tumorler buyume hormonu
eksikligine yol acabilirler. Kraniofarinjiyoma; ¢ocukluk ¢caginda BH eksikligine

yol agabilen sik rastlanan bir timdérdir (2).
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Hipofiz ve Hipotalamusun Gelisme Kusurlari: Orta hat defektleri
sik olarak hipofiz fonksiyonlarinda eksiklige yol acar. Septo-optik displazi
bunun tipik ve 6nemli bir 6rnegidir (2).

Hipofiz ve Hipotalamusta Hormon Sentezini Bozan Genetik
Nedenler

izole Biiyiime Hormonu Eksikligi: Dort tip gecis gosterir. Tip1
otozomal resesif gegis gosterir. Tip1a da buaylme hormonu geninde delesyon
veya mutasyon bulunur. Agir blyime hormon eksikligi bulgulari gosterirler.
Buylme hormonu tedavisine bagslangicta yanitlari iyi iken buyime yaniti
daha sonra yanit bozulur. Tip1b de tam hormon kaybi yoktur. BH aktivitesi
azalmistir. Blyume hormon tedavisine iyi yanit verirler. Tip2 otozomal
dominant gegis gosterir. Hasta bir ebeveyn ve siklikla hasta kardes bulunur.
Tip3 X’e baglh olarak gecer. Beraberinde immunglobulin eksikligi gosterilmisti.
(2).

Kombine Hipofiz Hormon Eksiklikleri: Hipopituitarizm, hucre
tiplerinin farklilasmasinda etkili hipofize 6zgl transkripsiyon faktorlerinin
mutasyonu sonucu olusan hipofiz hormonlarinin eksikligidir (2).

Bluyume Hormonu Duyarsizhgi: Bu olgularda blyime hormon
reseptorinde eksiklik mevcuttur ve blylime hormonu tedavisine yanit
vermezler ve IGF-1 dizeyleri artmaz. Olgularda agir bayume geriligi, kiglk
immatur bebeksi yuz, belirgin alin, belirgin gozler ve ¢okuk burun koku
karakteristik 6zelliklerdendir. Tek tedavi rhIGF-1’ dir (2).

Bluyume Hormonu Eksikliklerinde Biiyime Hormonu Tedavisi:
Buyume hormonu eksikligi tanisi kesin ise, buyume hormonu tedavisi
baslamak gerekir. Genel uygulama aksam yatma saatinde 0,025-0,035
mg/kg dozunda haftada 6-7 gin subkutan yapilmasidir. Tedavi ile blyime
hizi yilda 3-4 cm’ den 10-12 cm’ ye cikar. ilk yil en hizli uzama olur. Tedavi
suresince buylme yasa uygun blyume hiz egrilerinin 50. persentil inden
daha hizli olmalidir. Puberte doneminde dozun %50-100 artirilmasi gerekir
(2).

2. Hipotiroidi: Konjenital hipotiroidinin sikli§i 1/4000 dogumda bir ve
kiz ve erkek orani 4/1°dir (2).
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Yapilan tarama galismalarinda %84’Unun tiroid bezi agenezisi veya
disgenezisine %8 inin hormon sentez kusuruna %8inin ise sekonder
nedenlere bagl oldugunu gostermistir. Konjenital hipotiroidide dogum agirligi
ve boyu artmigtir. Tiroid hormonlari boy gelisimi yaninda beyin gelisimini de
etkilediginden erken tani beyin gelisiminin korunmasi agisindan 6énemlidir.
Hipotiroidili st ¢ocugunda dogum sonrasi lineer bayume yetersizdir. Tani
tiroid hormonlarinin disuk olmasi ile konur. Primer nedenlere bagl ise TSH
yuksek sekonder nedenler s6z konusu ise, TSH dusuk bulunur. Tek tedavi
yolu tiroid hormonlarinin verilmesidir. Erken belirtileri beslenme guglugd,
uzamis hiperbiliribinemi, genis arka fontanel, kaba sesli aglama olup gézden
kacabilir. Kaba yluz gérunumu, basik burun koku, makroglossi, seyrek sag,
kuru kalin deri klasik bulgularidir. Kabizlik, gébek fitigi, miksédem, buyudk dil
gibi semptomlar belirince kalici zeka geriligi kesinlesmistir. Kemik yasi ¢ok
geri ve boya gore agirlik fazladir. Puberte gecikir. Hipotiroidi akkiz gelistigi
zaman ilk belirtisi lineer buyimede yavaslamadir. Zeka etkilenmez. Edinsel
hipotiroidi nedenleri, tiroid ektopisi, hipoplazisi, Hashimoto tiroiditi sayilabilir.
Tedavide L-tiroksin verilir (2,15).

3. Glukokortikoid Fazlahgi: Cocuklarda 12-15 mg/m?/giin dozunun
zerinde kullanilan Kkortizon biyimeyi baskilar. inhale steroid ve topikal
kullanim da baskilama yapabilir (2).

BlUyUmedeki baskilanma tek belirti olabilir. Glukokortikoid fazlaliginin
en sik nedeni iyatrojenik kullanimdir. Endojen nedenler daha az olup surrenal
timorler, primer noduler adrenokortikal hastalik, adrenokortikotropin
hormon(ACTH) fazlali§i yapan hipofiz adenomuna badli bilateral strrenal
hiperplazi, ektopik ACTH yapimi érnek verilebilir (2).

4. Psodohipoparatiroidi: U¢ organ duyarsizligi nedeni ile endojen
ve eksojen paratiroid hormon (PTH)’a karsi direng gorulen ve PTH duzeyleri
normalin Uzerinde iken PTH eksikligi belirtileri gosteren, klinik gorunumu
heterojen bir hastalik grubudur. Hastalarin c¢ogunda hiperfosfatemi,
hipokalsemi ve sekonder hiperparatiroidi gorulur. Boy kisaligina yonelik
tedavi protokollu yoktur, hiperfosfatemi ve hipokalsemiye yodnelik tedaviler

dizenlenir (2).
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5. Erken Puberte: Kiz g¢ocuklarinda 8, erkek c¢ocuklarinda 9
yasindan oOonce meme gelisimi veya testislerde volum artiginin (>4ml)
olmasidir. Kemik yasinin erken ilerlemesi sonucu, erken pubertede
baylimenin erken durmasina bagli olarak nihai boy hedef boyun altinda kalir
(2).

6. Diabetes Mellitus: Kotu kontrolli diyabette buylime yavaslar ve
puberte gecikir. Diyabet ile birlikte gorulen diger otoimmuin hastaliklar da
bayumeyi olumsuz etkiler (2).

e) Kronik Hastaliklara Baglh Boy Kisaliklari

Kronik hastaliklar lineer buyume Uzerine olumsuz etki etmektedir.
Bunlar istah azalmasi sonucu yetersiz kalori alimi, yetersiz gida emilimi,
artmis enerji tuketimi, doku oksijenlenmesinde bozulma, kronik asidoz,
protein kaybi, elektrolit dengesizligi, vitamin eksikligi, hicre igi
metabolizmasinin degisimi, endokrin iglevlerde bozulma ve psikososyal
nedenler olarak sayabiliriz (2).

Malabsorbsiyon ve Gastrointestinal Hastaliklar: Malabsorbsiyon
ve sindirim sistemi hastaliklarinda gidalarin emilmesi engellenir. Nedeni
aciklanamayan bir buylime geriliginde ¢olyak hastaligi (gluten enteropatisi)
veya Crohn hastaligi (regional enterit) ayirici tanida dusunuimelidir.
malnutrisyon gelisimi nedeni ile IGF-1 duzeyleri disuktir. Biyime hormon
eksikligi ile ayirici tani gerekir (2).

Colyak hastaligi, unlu besinlere basladiktan sonra ortaya cikar.
Cocukta bazen ishal, batinda distansiyon gorulebilirse de asemptomatik de
olabilir. Tarama testi olarak antiendomisyum antikor, antigliadin antikor
bakilir. Kesin tani barsak biyopsisi yapilip duodenumda villis atrofisinin
gosterilmesi ile konur. Glutensiz diyetten sonra atrofinin diizelmesi ve tekrar
glutenli diyet verilerek atrofinin tekrarlamasi ile tani kesinlesir (2).

Crohn hastaligi ise adolesan yaslarda siktir. Biyume hizlari
baskilanmistir. Palpasyonla karin agrisi, gomak parmak karnin sag tarafinda
kitle, anemi, artopati eslik edebilir. Kesin tani endoskopi ve biyopsi ile
konulur. Tedavi, beslenmenin yeterli hale getiriimesi ve steroid tedavisidir.

Uygun tedavi ile buyime hizi artar (2).
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Bobrek Hastaliklari: Bobrek fonksiyonlarinin  bozuldugu tum
durumlar buyumeyi olumsuz etkiler (2).

Renal tubudler asidoz ve Uremide buyume duraklamasi ilk dikkati
ceken Kklinik belirtidir. Kronik bobrek yetmezliginde gorulen buyume
duraklamasina, yetersiz D vitamini hidroksilasyonu, osteopeni, azalmis kalori
alimi, elektrolit kaybi, metabolik asidoz, protein kaybi, insilin direnci, kronik
anemi ve kalp fonksiyonlarindaki aksama katkida bulunur. Kronik bdbrek
yemezliginde prepubertal buyUme yavaslamis, puberte gecikmis ve
pubertedeki buyume hizi baskilanmistir. Buyume hormon dizeyi normal
hatta artmistir. IGF-1 yapimi karacigerdeki buyime hormonu gen
reseptorinin azligi nedeni ile eksiktir. Artmis IGFBP’ler IGF-1'in etkisini
bloke eder. Nefrotik Sendromda ise, artan bdbrek kaybi nedeni ile IGF-1 ve
IGFBP-3 duzeyleri azalmistir. Bartter Sendromu boy kisaligi ile giden diger
bir bdbrek patolojisidir. Tedaviler altta yatan patolojinin dizeltimesine
dayanmaktadir. Kronik bobrek yetmezliginde ise BH tedauvisi
uygulanmaktadir (2).

Kronik Karaciger Hastaliklar: Kronik karaciger hastaliklari
cocuklarda agir buyume geriligine yol agar. Bu gerilik BH/IGF sistemindeki
bozulma, yag ve yagda eriyen vitaminlerin yeterli alinamamasi, eser element
eksikligi, azalmig kalori alimi gibi nedenlere baglidir. Buyume hormonu
artmis, IGF-1, IGF-2 ve IGFBP-3 azalmis bulunur. Akkiz bdyime hormon
direnci olusmustur (2).

Kardiyovaskiler Hastaliklar: Kalp hastaligi olan ¢ocuklarin yaklasik
1/4 Gnln 3. Persentil altinda oldugu gdsterilmistir. Konjenital kalp hastalig,
kalp yetersizligi ile gidiyorsa veya siyanotikse buyume geriligine yol acgabilir.
Kalori alimindaki azlik, istahsizlik, kusma ve doku hipoksisine ek olarak
kronik konjestif yetersizligine bagli gelisebilen malabsorbsiyon, protein kaybi
ile giden enteropati, intestinal lenfanjektazi, steatore biylume geriligine
katkida bulunur. Gerilik siyanoz ve hipoksinin derecesi ile orantilidir. Bu
cocuklarda vucut kitlesine oranla artmis kalp kasi ve vlcut artisina gore
goreceli buylk beyin nedeni ile enerji tiketimleri fazla olup, agirhiga uyan

enerji alimi, buylme igin yeterli olmaz (2).
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IGF-1 ve IGFBP-3 duzeyleri normaldir. Buyume hormonu ve buylime
hormonu reseptorinin normal olmasi direncin postreseptor mekanizmalarda
digundurmektedir (2).

Akciger Hastaliklari: Astim; vyetersiz beslenme, kronik stres,
endojen glukokortikoid artigi ve/veya steroid kullanimi ile artmis eneriji
gereksinimi sonucu blUyume hizinda azalmaya yol acgar. Gunumuzde
alternatif steroid tedavisi ve inhaler steroid kullanimi ile ilaglara bagl buyume
baskilanmasi azalmistir ancak yapilan c¢alismalarda astimh ¢ocuklarda
biyime tedavi oncesinde de primer olarak da geri bulunmustur. Buaylime
hormonu ve IGF aksinda bozulma yoktur. Erigskin boylari normal sinirlar
icindedir. Kistik fiboroz bliyume geriligine yol acan diger bir kronik akciger
hastaligidir. Ekzokrin pankreas vyetersizligine bagli malabsorbsiyon ve
malnatrisyon klinik tabloyu agirlastirir (2).

Kan Hastaliklari: Kronik anemide buylime vyavaslar. Bu, doku
oksijenlenmesinde bozulma, artmis kardiyovaskuler aktivite sonucu eneriji
tuketiminin artmasi ve yetersiz beslenme gibi nedenlere baglidir. Orak hicreli
anemi ve talasemilerde buyume geriligi belirgindir (2).

Kronik Enfeksiyonlar: Agir buyume geriligi, akkiz immin
yetersizlikte asil bulgulardandir. Kronik enfeksiyonlar, gerek beslenmeyi
gerek inflamatuvar yanitta sitokin kaskadini tetikleyerek endokrin sistemi
etkiler ve bliyume geriligine neden olur (2).

f)  Dogumsal Metabolizma Hastaliklari

Dogumsal metabolizma hastaliklari, gogunlukla buyume geriligine
neden olurlar. Glikojen depo hastaliklari, mukopolisakkaridozlar,
mukolipidozlar buytume geriligi ile karakterizedir (2).

g) Malinutrisyon
Dunyanin pek c¢ok bolgesinde ve ulkemizde sut ¢ocuklugu ve erken oyun
¢ocuklugu doneminde gorulen buyume geriliginin halen en sik nedeni
malnttrisyondur. Bu ¢ocuklar zayiftir, deri alti yag dokulari azdir. Kas kitleleri
de azalmistir. Gastroenterit sik karsilasilan bir sorun olup beslenme
bozuklugunu daha da artirir. Enerji ve protein eksikligi gosterirler. Buyume

hizlari duguk, boylari kronolojik yaslarindan geridir. Beslenme bozuklugu
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Ozelikle kronik ise BH/IGF sistemini etkiler. IGF-1 duzeyleri daima dusuktur.
BUyume hormon duzeyi ise normal veya yuksek olabilir. Beslenme bozuklugu
sadece enerji ve/veya proteinle sinirli degildir. Hatali beslenme sonucu
siklikla demir, ¢inko ve vitamin eksiklikleri de gorulur. Buyume hizi azalmigtir.
Puberte gecikir. Sut ¢ocuklugu déneminde koétu beslenme daha sonralari
uygun beslenme kosullari saglansa bile boy kaybina neden olmaktadir. Bu
cocuklarin boylari kisa, buna karsin agirliklari boylarina goére daha iyidir.

Sonug olarak tum kronik hastaliklarda hastaligin ortaya ¢ikis yasina,
agirligina ve uygulanan tedavilere bagli olarak farkl derecelerde boy kisaligi
vardir ve agirlik boya gore dusuktir ve kemik yasi da geridir (2).

h) Duygusal Ac¢lik Sendromu (DAS)

Duygusal aglik sendromu sut c¢ocuklugundan adolesan ddneme
erisinceye kadar her yas grubunda gorulebilen tani konulmasi gug, farkl
klinik  ozellikleri  gosterilebilen  bir blUyume  bozuklugu grubudur.
Sosyoekonomik duzeyi geri olan ailelerin gocuklarinda ve ¢ok c¢ocuklu
ailelerin kiguk ¢ocuklarinda basta olmak Gzere her sosyoekonomik kesimden
cocukta gorulebilir.

Sut c¢ocuklugu doéneminde gorilen tip1 DAS da cocuk huysuz,
huzursuz, uyku dizeni bozuk, surekli aglama egilimindedir. Tarti artisi ve boy
uzamasi yetersizdir. Gortinuste aile ¢ocukla ilgilidir ama ¢ocugun fiziksel ve
psikolojik ihtiyacglarina cevap veremez. Cocukta herhangi bir hormonal sorun
yoktur. Yeterli ilgi ve kalori gosterildigi zaman ¢ocuklarin tarti alimi ve boy
uzamasi artar.

Tip2 DAS ¢odunlukla 3 yas ve sonrasi ¢ocuklarda gorulir. Psikolojik
etkilenme fazladir. Blyime hormonu cogu kez yetersizdir. Uyari testleri
yapildi§gi zaman hipofiz fonksiyonlarinin tamami veya bir kismi etkilenmis
bulunur. Bliyime hormonu tedavisine yanit vermezler. Bu grupta ebeveynler
cocug@a ilgisizdir, onu dislamis olabilirler. Ailenin psikolojik ve sosyolojik
sorunlari vardir. Cocuklar depresyondadir. Polifaji, polidipsi ve davranis
bozukluklari gdsterebilirler. Ortamdan uzaklasma hem hormon salinimini

hem de buyumeyi spontan duzeltir.

33



Tip3 DAS tip2’ye benzer yas grubunda olup bunlarda tip2 de goérulen
davranis bozukluklari yoktur. Ebeveynler ¢ocuklarini diglamaz ancak aile igi
stres vardir. Blyume hormonu salgilanmasi bozulmamistir, ayrica baylime
hormonu tedavisine yanitlari oldukga iyidir. Ebeveyne psikososyal destek
verilmesi yararlidir (2).

i) Kronik ilag Kullanimi

Endojen veya eksojen ylksek doz glukortikoidler hipotalamik GHRH,
hipofizer buyime hormonu ve periferik IGF-1 yapimini durdurarak ve IGF-1’in
kikirdak proliferasyonunu baskilayarak, metilfenidat ve dekstroamfetamin gibi
ilaclar da yine IGF-1’in periferik etkisini inhibe ederek blytme geriligi ve boy
kisaligina neden olmaktadirlar. Yuksek doz Ostrojen ve androjenler de kemik
yasinin ilerlemesine neden olarak epifizlerin erken kapanmasina neden olup

boy kisaligi yapar (16).

C. idyopatik Boy Kisahg:

Boylari normalin alt sinirinda, vicut oranlari normal, beslenmesi iyi,
kronik hastaligi ve endokrin sorunlari olmayan, genellikle yapisal ve ailevi
boy kisaligi ayrimi yapilamayan olgular idyopatik boy kisaligi olarak
tanimlanmaktadir (2).

Yeni yapilan siniflamalarda ise idyopatik boy kisaligi; yas ve
cinsiyete gore -2 SD altinda olup herhangi bir patolojik durumu
saptanamayan olgulari tanimlamaktadir. Genetik ve yapisal boy kisaliklari bu
grup altinda degerlendiriimektedir. Fakat bu tanimlama ve buna gore yapilan
siniflandirma Glkemizde hentiz yaygin kullanilmamaktadir (17,18).

Bu calismanin amaci, boy kisaligi yakinmasi ile Ggluncli basamak
merkeze basvuran ya da yonlendiriimig hastalarin ne kadarinin normal veya
normalin varyanti boy kisaligi olarak degerlendirilip, ne kadarinin patolojik
boy kisaligi tanisi ile takip edildiginin ve bu hastalara tani koyma asamasinda

planlanan testlerin gerekliliginin saptanmasidir.
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GEREG VE YONTEM

Bu galisma Uludag Universitesi Tip Fakultesi (UUTF) Cocuk Saghgi
ve Hastaliklari Anabilim Dali ¢ocuk genel polikliniklerine boy kisaligi
yakinmasiyla basvuran hastalarin dosyalari taranarak gergeklestiriimis
retrospektif tanimlayici bir calismadir. Cocuk genel polikliniklerine 1 Temmuz
2009 ile 31 Aralik 2009 tarihleri arasinda boy kisaligi sikayeti ile bagvuran ve
muayenesi yapilarak tetkik edilen 0-18 yas arasindaki hastalar igin
dizenlenen poliklinik kayit ve dosyalari taranarak veriler toplanmigtir.
Arastirma icin Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Arastirmalar Etik
Kurulu’ndan onay alinmigtir (Tarih:8 Mart 2011 ve Karar No:2011-6/4).

Calismaya alinan ¢ocuklarin agirlik ve boy élgtimleri alinarak VKi'leri
hesaplanmistir. Olglim sonuglari yasa ve cinsiyete uygun agirlik, boy, boya
gére agirlik ve VKi persentil grafiklerinden yararlanilarak degerlendirilmistir.
Agirhk ve boy degerlendirmesinde Neyzi ve ark.’nin Tldrk cocuklari igin
hazirladidi buylime cizelgelerinden faydalaniimistir. Anne ve baba boylari da
Olculerek, ¢cocuklarin hedef boylari ve hedef boy persentilleri hesaplanmistir.
Kemik yasi Greulich-Pyle atlasina gére degerlendirilmistir.

iki yasa kadar olan ¢ocuklarin boylari yatar pozisyonda bas tarafinda
sabit tahta bulunan cetvelle, agirliklari 10 gram’a hassas bebek terazisinde,
iki yas Ustl cocuklarin ise boylari duvara monte edilmis ve 0,1 cm’ye duyarl
stadyometre ile agirliklari da 100 gram’a hassas yer baskilu ile élgulerek
kaydedilmistir.

Tdm olgularin 6z ve soy gecmis Oykuleri ayrintili olarak
degerlendiriimis, gebelik, perinatal ve postnatal ddoneme ait sorunlar, gocugun
dogum agirhgr ve boyu, boy kisaliginin fark edildigi donem, gegcirilmis
hastalik, kaza ve ameliyatlar, kullandigi ilaglar, istah durumu ve baska
sikayetleri olup olmadigi gibi bilgiler incelenmistir.

Calisma grubundaki olgularin antropometrik 6lgimlerinin yani sira
tim sistem muayeneleri yapilmis ve puberte durumlari gézden gegcirilerek

Tanner siniflamasina gére degerlendirilmistir.
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Tam kan sayimi, idrar ve digki incelemeleri, kan biyokimyasi (kan
sekeri, karaciger fonksiyon testleri, Ure, kreatinin, elektrolitler, kalsiyum,
fosfor, alkalen fosfataz), serum c¢inko (Zn) dizeyi, tiroid fonksiyon testleri,
insdlin benzeri buyume faktori-1 (IGF-1), insulin benzeri buyume faktoru
baglayici protein-3 (IGFBP-3) duzeyleri, antigliadin 1IgG ve antiendomisyal
IgA duzeyleri, hormon uyari testleri ve radyolojik tetkikler gibi blyume
geriligine iligkin ¢alisiilmis olan tim laboratuvar testleri incelenmigtir. Bluylime
hormonu eksikligi tanisi; agirlik, boy, boya gore agirlik, buyime hizi, kemik
yasl, IGF-1 ve IGFBP-3 duzeyleri, hasta &tiroid iken yapilan blyume
hormonu uyari testleri ve hipofiz goéruntilemesinin tumunun birlikte ¢ocuk
endokrinoloji uzmani tarafindan degerlendiriimesiyle konmustur.

Calisma sonunda normal olarak kabul edilen olgular i¢in maliyet
hesabi yapilarak kisi bagina disen harcamalar hesaplanmistir.

Verinin istatistiksel analizi SPSS 13.0 istatistik paket programinda
yapilmistir. Verilerin sayi (n), yuzde (%) dagilimlari hesaplanmistir, bagimsiz
kategorik degiskenlerin karsilastirimasinda Pearson Ki-kare testi, bagimli
kategorik degiskenlerin karsilastiriimasinda ise McNemar testi testleri

kullanilmigtir. Anlamlilik dizeyi a=0,05 olarak kabul edilmistir.
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BULGULAR

Uludag Universitesi Tip Fakiltesi Hastanesi ¢ocuk genel
polikliniklerine 1 Temmuz-31 Aralik 2009 tarihleri arasinda boy kisaligi,
blylume-gelisme geriligi nedeni ile basvuran toplam 323 olgu degerlendirme
kapsamina alinmigtir. Calisma ile ilgili veriler degerlendirilirken, bu olgulardan
47'si takiplere gelinmemesi, boy kisaligini degerlendirebilecegimiz ol¢um,
tetkik veya bilgilerin eksikligi gibi nedenler dolayisiyla c¢alisma digi
birakilmistir.

Caligsmaya dahil edilen 276 hastanin 112’si kiz (%40,6), 164G
(%59,4) erkeklerden olugsmakta olup yas dagilimlari Grafik-1 de verilmigtir.
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Grafik-1: Cinsiyetlere gore yas dagilimi

Arastirma kapsamina alinan hastalardan 151’i boy kisaligi, 113’G
buyume ve gelisme geriligi, 37’si de kilo alamama ya da kilo azligi sikayeti ile
poliklinige basvururken; 53 hastada bu sebepler ile birlikte baska ek
sikayetlerin oldugu gozlenmistir.

Calismaya alinan olgularin boy persentillerinin cinsiyetlere goére

dagilimlar Tablo-5'te gosterilmistir.
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Tablo-5: Cinsiyetlere gore boy persentil dagilimi

PERSENTILLER | Erkek Kiz |TOPLAM
<3p 93 59 152
3p 14 4 18

3-10p 20 23 43
10p 14 10 24
10-25p 14 19
25p
25-50p
50p
50-75p
75p
75-90p
90p
90-97p
>97p
Toplam

R OIOIO|IFRIFRPIWINININ O

[ERN
N
[ERY
N
N
aleOOI—‘I\)-h-bU'l-b

OO OIOIO|IFRIFPINWIN

Calismaya dahil edilen hastalardan 152’sinin boyunun boy persentil
egrilerine gore 3p’in altinda oldugu tespit edilmistir.

Calisma grubu iginde anne egitim durumlari ile ilgili bilgileri
sorgulanan 111 kisi bu agidan degerlendirildiginde en yogun grubun 67 Kisi
ile ilkokul mezunu oldugu gérilmastar.

Baba egitim durumlari ile ilgili bilgileri sorgulanan 124 hasta, bu
acidan degerlendirildiginde 61 kisi ile yine ilkokul mezunlarinin sayisinin fazla
oldugu gorulmustur, 2.sirayi ise 25 kisi ile lise mezunlari almaktadir.

Grupta 6zgecmigleri sorgulanan 72 kisinin ek hastaliklari Tablo-6'da

gOsterilmistir.
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Tablo-6: Hastalarda eglik eden hastaliklarin dagilimi

HASTALIKLAR n
Nefrolojik rahatsizliklar (FMF', IYE*, VUR*, enliirezis nokturna,
urolitiyaz vb) 12
Solunum sistemi sorunlari(astim, tuberkiloz, bronsit vb) 8
GIS problemleri (refll, gastrit, karaciger yaglanmasi vb) 8
Norolojik sorunlar (epilepsi, konvllsiyon, mental retardasyon,
glial timér vb) 7
Tonsilektomi, adenoid operasyonu 7
Apendektomi 6
Endokrinolojik sorunlar (DM*, PCOS*, osteoporoz vb) 5
Kardiyak hastaliklar (MVP*, AS* vb) 5
Dermatolojik hastaliklar (Behget hastaligi, sedef hastaligi vb) 5
Yenidogan problemleri (RDS*, prematurite vb) 3
immiin sistem hastaliklari (immiinglobulin eksikligi) 3
Talasemi minor 1
Diger (yanik, ileus operasyonu, septoplasti, psikolojik
hastaliklar, parazitoz vb) 9

* FMF: Ailevi Akdeniz Atesi, * IYE: idrar Yolu Enfeksiyonu
* VUR: Vezikoduretral Refll, * DM: Diyabetus Mellitus
* PCOS: Polikistik Over Sendromu, * MVP: Mitral Valv Prolapsusu

* AS: Ankilozan Spondilit, * RDS: Respiratuvar Distres Sendromu
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Grafik-2: Hastalara konulan 6n tani ve son tanilarin dagilimi

Hastalarin 6n tanilan ve c¢ocuk endokrinoloji uzmani tarafindan
degerlendirildikten sonra konan son tanilari Grafik-2 ve Tablo-7'de
gorilmektedir. Son tanilar normal ve patolojik olarak iki ana grupta
degerlendirildiginde olgulardan 232’sinin (%84) normal ve normalin varyanti
boy kisaligi olarak tani aldigi, 44’Gnin (%16) ise patolojik olarak
degerlendirildigi gorulmusgtur.

Erkeklerin %88,4’U (n=145) kizlarin ise % 77,7’si (n=87) normal ve
normalin varyanti boy kisaligi tanisi almistir.

Kesin tanilar, normal ve patolojik olarak iki ayri grup olarak incelenip
cinsiyetlerle birlikte degerlendirildiginde istatistiksel olarak anlamlidir
(p=0,017).
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Tablo-7: Boy kisahigi sikayeti ile basvuran hastalarin ilk bagvurularinda
konulan on tanilari ve endokrin uzmani ile beraber degerlendirildikten sonra
konulan son tanilari

On tani Son tani p degeri
n (%) n (%)
Normal 11 (3,99) 86 (31,16) p=0,000
Ailesel Boy
Kisahgi 14 (5,07) 80 (28,99) p=0,000
Yapisal Boy
Kisaligi 44 (15,94) 42 (15,22) p=0,878
Yapisal + Ailesel 8 (2,90) 24 (8,70) p=0,001
Nutrisyonel 7 (2,54) 16 (5,80) p=0,012
idyopatik 0 (0) 11 (3,99) hesaplanamiyor
Kronik Hastaliga
Bagh 13 (4,71) 8 (2,90) p=0,180
Endokrin
Nedenlere Bagl 18 (6,52) 6 (2,17)
izole BH Eksikligi 13 (4,71) 2 (0,72) p=0,001
Panhipopitiiitarizm 3(1,09) 2 (0,72) p=1,000
Hipotiroidi 1 (0,36) 1 (0,36) p=1,000
Hipogonadotropik
Hipogonadizm 1 (0,36) 1 (0,36) p=1,000
Kromozom 3 (1,09 3 (1,09
Anomalisi
Turner Sendromu 2 (0,72) 2 (0,72) p=1,000
Trikorinofalangeal
Sendrom 1(0,36) 1(0,36)
Tanisiz 158 (57,25) 0 hesaplanamiyor
Toplam 276 (100) 276 (100)

Calismamiza katillan 240 hastanin hemogram, 238 hastanin rutin
biyokimya testleri istenmis, 231 hastanin Ca, 210 hastanin P, 10 hastanin
B12 ve folik asit, 85 hastanin Fe ve FEBK, 13 hastanin ferritin dlzeyleri
Hastalarin 220’sinde tiroid fonksiyon testleri (TSH, sT3,
sT4), 40'inda FSH,
128inden TIT, 43 hastadan parazit testleri ve 36 hastadan da colyak

degerlendirilmistir.

16’sinda E2 ve 39unda LH duzeyleri caligiimis,

hastaligina yonelik kan testleri istenmistir. Hastalarin 9’undan akciger filmi,
11’inden tele goruntuleme istenmigtir. Ayrica, 29 hastaya diger bazi testler
(ACTH duzeyi, kortizol dizeyi, prolaktin dizeyi, immunglobulin dizeyleri,

eozinofil katyon protein (ECP) dlzeyi, sedimentasyon, fibrinojen duizeyi,
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gaitada yag-nisasta sindirim durumu, Waters grafisi, kanama parametreleri,
hemoglobin elektroforezi, kromozom analizi) planlanmigtir. Calisma
grubundaki olgulardan 34 kisiye klonidin uyar testi, 22 kisiye glukagon uyari
testi yapilirken, 16 ¢ocugun bazal BH dizeylerine, 53 ¢ocugun IGF-1 ve 7
¢ocugunda IGFBP-3 diuzeylerine bakilmigtir.

Olgulardan 233 tanesine kemik yasi bakilarak degerlendirme
yapilmistir. Kemik yasi degerlendirmesi yapilan 38 kiside (%16,3) kemik yasi
takvim yasi ile uyumluyken, 178 kiside (%76,4) kemik yag!I takvim yasindan
geri ve 17 kigide (%7,3) takvim yagina gore ileri bulunmustur.

Kemik yasi de@erlendirmesi yapilan 233 kisinin, boy persentilleriyle
uyumuna bakildiginda boyu 3p altinda olan 115 kisinin kemik yasi takvim
yasindan geri, 21 kiginin takvim yasi ile uyumlu ve 9 kisinin takvim yasindan
ileri gcitkmigtir.

Kemik yasi degerlendirmesi yapilan 139 erkek hastadan %90,6’sinda
(n=126) kemik yasI geri bulunurken, 94 kiz hastadan da %55,3‘Unde (n=52)
kemik yasi geri gikmistir.

Degerlendirmeler sonucu normal kabul edilen hastalar i¢in yapilan
toplam harcama yaklasik 4200 Turk lirasi olarak saptanmis olup hasta
basina yapilan ortalama masraf muayene Ucretleri hari¢ 46,6 Tlrk lirasi

bulunmustur.
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SONUC VE TARTISMA

Cocukluk c¢aginda boy uzamasi saglikh buydmenin en temel
gOstergelerinden birisidir. Bu nedenle buyumenin degerlendiriimesinde boy
uzamasinin takibi ve normalden sapmalarin ortaya ¢ikariimasi, olasi patolojik
nedenlerin erken yakalanmasinda buylk 6nem tasimaktadir.

Boy kisaliklari ile ilgili dunyada ve Turkiye'de yapilmis pek ¢ok
calisma mevcuttur.

Sen ve ark. (19) tarafindan 2006 yilinda Firat Universitesi Pediatrik
Endokrinoloji bélimidnde yapilmis bir galismada, polikliniklere bagvuran 1650
hastanin tanilar degerlendirilmis ve bu hastalarin %29,3’Unde boy kisaligi ve
blyime geriligi oldugu, %Z20,6'sinda ise tiroid hastaliklari oldugu
saptanmistir.

Diyarbakir ve gevresinde (20) boy kisaligi, disuk agirlik ve obezite
sikligini saptamak igin 9-17 yas arasi 3040 ¢ocukta yapiimis bir galismada
boy kisaligi orani (boy<3p) erkeklerde %8,9, kizlarda %12,3, genelde %9,8
olarak bulunmustur.

Sukdr ve ark. (21) calistiklari endokrinoloji Unitesine bagvuran
hastalari iceren calismalarinda boy kisahdini  %30,3, diyabet ve
hiperglisemiyi  %19,2, tiroid bezi hastaliklarini %17,1, cinsel gelisim
bozukluklarini  %10,3, obeziteyi %7,9, ergenlik bozukluklarini %6,0,
hipopituitarizmi  %4,7, kalsiyum metabolizmasi bozukluklarini = %1,4,
osteogenezis imperfekta ve osteoporozu %13, adrenal hastaliklari %0,4,
hipoglisemi ve hiperinsulinemiyi %0,3 ve diger gruplari %1,1 oraninda
bulmusglardir.

Ulkemizde degisik illerde ilkokul &grencileri arasinda yapilmig
arastirmalarda boy kisalhg oranlari izmirde %4,1, Bursada %9,2 ve
Manisa’'da %8,1, Konya'da %15 bulunmustur (22-25).

Kirikkale’de (26), yaslan 6,4 ile 16,4 yl arasinda degisen 501
cocukta yapilmis bir calismada boy kisahdi orani %1,8 olarak tespit

edilmistir.
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Antalya il merkezinde 0-59 ay arasindaki 1000 g¢ocugun
degerlendirildigi baska bir galismada c¢ocuklarin %7,6’sinde boy kisalgi,
%3,2'sinde zayiflik ve %3,8'inde dusuk vucut agirligr saptanmigtir (27).

Kocaeli’'nde, Dindar ve ark.’nin (28) 2148 okul gocugunda obezite ve
boy kisaligini arastirmak icin yapmis oldugu calismada boy kisaligi orani
%5,1 olarak bulunmustur.

Antalya’da Turkkahraman ve ark.’nin (29) boy kisaligi prevalansini
ve boy persentil egrilerini belirlemek amaciyla yapmis olduklari ¢alismada,
2465 ogrenci incelenmis ve toplamda boy kisaligi prevalansi %2,2 olarak
bulunmustur. Boy kisaligi prevalansi erkeklerde %2,1, kizlarda ise %2,3
olarak saptanmistir.

Kayiran ve ark. (30) Turkiye'nin Ug¢ fakh bdlgesindeki toplam 1134
ilkdgretim oOgrencisini obezite, boy kisaligi ve kilo fazlahgl acgisindan
degerlendirdigi ¢alismasinda, 116 ¢ocugun (%10,2) boyunun yasina goére 3
persentilin altinda oldugunun saptamis ve kirsalda boy kisalidi oraninin daha
fazla oldugunu belirlemigtir.

Lindsay R. ve ark’nin (31) 1994 vyilinda Amerika Birlesik
Devletlerinde (ABD) yaptiklari Utah buylime c¢alismasinda, toplam 79,495
okul ¢ocugu bir yil boyunca izlenmis ve bunlarin 555’inin (%0,7) kisa boylu
(<3p) ve yetersiz uzadigi (<5¢cm/yil) saptanmistir.

Mei Z. ve ark. (32) 1999-2002 yillari arasinda yine ABD’de yapmis
olduklari bagska bir calismada ise boy kisalidi prevalansini %2,4 olarak
bulmuslardir.

Tarkiye'de 2008 yilinda yapilan nifus saglik arastirmasinda (TNSA)
ise; 5 yas alti cocuklarda boy kisaligi orani %10, kentlerde %7, kirsalda %17
olarak degerlendirilmistir (29,33,34). Bolgesel olarak degerlendirildiginde ise,
boy kisaligi sikligi bati, kuzey ve glneyde %7, orta bolgelerde %4, doduda
%21 olarak bildirilmigtir (29,33,34).

Bizim calismamizda ise boy kisaligi ile basvuran hastalarin orani
kizlarda %5,9, erkeklerde %8 ve toplamda %8,2 olarak bulunmustur.

Lindsay R. ve ark.’nin (31) calismasinda deg@erlendirilen kisa boylu

cocuklara yapilan ileri tetkiklerde; ailesel boy kisahdr %37, yapisal boy
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kisaligi %27, ailesel ve yapisal boy kisaligi beraber %17 oraninda bulunmus
olup ailesel ve yapisal boy kisaliklari toplam boy kisaliklarinin %81’ini
olusturmustur.

Zafer ve ark. (35) Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesine 1990-1995
yillarn arasinda boy kisaligiyla getirilen, 2-16 yas arasi 1013 g¢ocuktan
%56’sinda normalin varyanti boy kisaligi saptamiglardir.

Bhadada ve ark. (36) Hindistan’da boy kisalid ile ilgili, belirledikleri
kriterlere uyan 352 gocuk Uzerinde yaptigi arastirmada, cocuklarin %36,1’i
normalin varyanti boy kisaligi olarak degerlendirilmistir. Bunlarin da %21,02
yapisal buyume gecikmesi ve %15,09 ailesel boy kisaligi olarak saptanmigtir.
Erkeklerde en sik neden yapisal boy kisaligi sonra hipotiroidi olarak
gozlenirken, kizlarda en sik neden ailesel boy kisaligi sonra Turner
Sendromu olarak gézlenmistir.

Demirel ve ark.’nin (37) yapmis oldugu ve yaslari 2-18 yil arasinda
degisen 190’1 kiz, 195i erkek toplam 385 olgunun yer aldigi c¢alismada
etyolojik yonden bakildiginda olgularin blyuk ¢ogunlugu normal varyant boy
kisalid1 (%71,1) olarak saptanmistir. Bu grupta yapisal boy kisaligi %34,6,
ailevi boy kisaligi %25, ailevi ve yapisal boy kisaligi %10,2, idyopatik boy
kisalig1 %1,3 oraninda yer almistir. Cinsiyetler arasindaki farka bakildiginda;
yapisal boy kisaligi erkeklerde %53,3, kizlarda %15,3 iken, ailevi boy kisalgi
erkeklerde %10,3, kizlarda %40,0 oraninda goérulmus, ailevi ve yapisal boy
kisalidi birlikteliginin kiz ve erkeklerde sirasiyla %13,2 ve %7,2 oldugu
izlenmistir.

Sen ve ark. (19) calismalarinda boy kisaligi olan hastalarin %75’ini
normalin varyanti boy kisaliklari olugturmaktadir.

Bizim calismamizda boy kisaligi nedeni ile arastirilan olgularin
%31,2’si normal, %29’u genetik boy kisaligi, %15,2’si yapisal boy kisaligi
olarak degerlendirilirken, %8,7 ¢ocukta da hem yapisal hem genetik boy
kisalidi dusundlmagstir. Tim hastalarin %84’G normal ve normalin varyanti
olarak deg@erlendirilmistir. Cinsiyetler arasi fark degerlendirildiginde erkeklerin
%88,4’U kizlarin ise % 77,7’si normal ve normalin varyanti boy kisalidi tanisi

almistir. Kizlarda genetik boy kisaligi %27,7, erkeklerde %29,9 oraninda
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goralurken, yapisal boy kisaliginin kizlarda %7,1 ve erkeklerde %20,7 olarak
gozlendigi bulunmustur. Ailevi ve yapisal boy kisaligi ise kizlarda %4,5,
erkeklerde %11,6 oraninda gorulmustur. Erkeklerde yapisal boy kisaliginin
daha 6n planda oldugu saptanmistir. Cinsiyetlere gére normal veya patolojik
boy kisaligi olmasi anlamli bulunmustur (p=0,017).

Dunya’da ve Ulkemizde yapilan pek ¢ok ¢alismada oldugu gibi bizim
calismamizda da normalin varyanti boy kisaliklari en sik neden olarak
gOzlenmistir.

Demirel'in galismasinda (37) patolojik boy kisaligi nedenlerinin orani
%28,9 olarak bulunmustur. ABD’den Lindsay ve ark.(31) patolojik nedenleri
%18,9, Hindistan’dan Bhadada ve ark.(36) %63,9, Ulkemizden Zafer ve ark.
(35) %29, Topal ve ark. (38) %47,1 olarak bulduklarini belirtmektedir.

Bizim c¢alismada ise; olgularin %16’sinin  patolojik  olarak
degerlendirildigi goérulmustar.

En sik patolojik neden %5,8 ile nutrisyonel nedenler olup, endokrin
nedenler icinde en sik goézlenenler BH eksikligi (%0,7) ve panhipopitutiarizm
(%0,7) olmustur.

Demirel'in (37) calismasinda saptanan en sik endokrin neden BH
eksikligi olup, sikligi %9,6 olarak bulunmustur. Bu oran farkli ¢alismalarda
%5 ile %20,2 arasinda degismektedir (31,35,36,38).

Bhadada ve ark. (36) calismasinda boy kisaligina en ¢ok yol agan
patolojik neden %30,09 ile endokrin nedenler olarak gézlenmistir.

Zafer ve ark. (35) da calismalarinda patolojik boy kisaliklari iginde
buydme hormonu eksikliginin ve kronik hastaliklarin en buyuk grubu
olusturduklarini saptamislardir.

Boy kisaligina neden olan diger onemli bir endokrin neden ise
hipotiroididir ve c¢alismamizda hipotiroidi sikhgr %0,4 olarak bulunmustur.
Demirel’in galigmasinda ise bu oran %1 olarak saptanmistir (37).

Calismamizda sendromik veya kromozomal anomalilere bagli boy
kisaliklari %0,7 oraninda gdzlenmigtir. Demirel'in ¢alismasinda sendromik

boy kisaliklarindan en sik goéruleni Turner sendromu olup sikhigr %6,3,
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Hindistan’dan Bhadada ve ark.'nin ¢alismasinda ise bu oran %7,4 olarak
bulunmustur (36,37).

Bu oranlar arasindaki farkliliklarin sebebi, yukarida bahsedilen
calismalarin  buyuk bir ¢ogunlugunun g¢ocuk endokrinoloji bdlimlerine
bazilarinin ise genel g¢ocuk polikliniklerine basvuran hastalar arasinda
gergeklestirilmis olmasi olabilir. Ozellikle endokrinolojik kaynakli patolojik boy
kisaliklart gocuk endokrinoloji bolumlerine basvuran hastalari iceren
calismalarda yuksek bulunmustur.

Patolojik boy kisaliginin énemli bir nedeni olan ¢dlyak hastaligi sikhgi
populasyon calismalarinda %4,5 iken bizim galismada ¢dlyak hastaligina
yonelik testler planlanip uygulansa da kesin tanisi ¢olyak olarak
degerlendiriimis hasta kayitlarda yer almamistir. Bunun nedeni olgu
sayimizin, dolayisiyla da nutrisyonel boy kisalii olgularinin oraninin azhgi
olabilir. Demirel (37) galismasinda ¢olyak hastaligi oranini %6,5 bulmustur.
Kondolot ve ark. (39) ¢olyak hastaligi ile ilgili yapmis olduklari ¢alismada, 12
yas ve Uzeri ¢olyak hastaligi olan ¢ocuklarin en sik basvuru yakinmasinin
%87,5’'inde gelisme geriligi ve %50’sinde boy kisaligi oldugu goérulmastir.
Her ne kadar galismamizda ¢oOlyak hastali§i olan olgulara rastlaniimasa da
yapilan galismalarda ¢dlyak hastaliginin bluyime geriligi ve boy kisaligi ile
iligkisi gOsterilmistir. Boy kisaligi nedeniyle tetkik istenen ¢ocuklardan
Ozellikle nutrisyonel boy kisaligi dusunulenlerde c¢olyak hastaligi akilda
tutulmalidir.

Nutrisyonel boy kisaligi da sik gozlenen nedenler arasinda yer
almaktadir. Turkiye'de yapilmis cesitli calismalarda, beslenme yetersizligi
sikligi ve sonuglari degerlendirildiginde, 1998 yilinda yapilan TNSA’ da 0-5
yas arasi g¢ocuklarin %16’sinda kisalik, %1,9’'unda zayifllk ve %8,3’lUnde
disuk kilo gézlenmistir. Antalya’da 1992 ve 1994 yillarinda 0-5 yas arasi
cocuklarda yapilan calismalarda ise; %7,6 ve %15,2 oraninda boy kisaligi,
%3,2 ve %1,1 oraninda zayiflik gorulmustir. Bursa’da 1995 ve Antalya’da
1998 yilinda 0-12 ay arasi bebeklerde yapilmis ¢caligmalarda ise; boy kisaligi
%2,3 ve %5,9, zayiflik %4,7 ve %5,4 oraninda gézlenmistir (40).
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Bhadada ve ark.’nin (36) calismasinda diger gozlenen patolojik
nedenler sirasiyla %8,52 ile IUGR, %7,38 ile kronik hastaliklar ve %5,68 ile
metabolik hastaliklar, %5,1 malnutrisyon %6,25 diger hastaliklardir (Down
Sendromu, Russel Silver Sendromu, Noonan Sendromu, akondroplazi,
hipoparatiroidi, osteogenezis imperfekta, Laurence Moon Biedl Sendromu).

Lindsay ve ark.’nin (31) galigmasinda, diger tibbi nedenler %10,
idyopatik boy kisaligi %5, BH eksikligi %3, Turner Sendromu %3, hipotiroidi
%0,5 olarak bulunmustur.

Okula baslangi¢ sirasinda boylari (<3p) olan 180 ¢ocugun katildigi
Wessex buyume calismasinda (41) c¢ocuklarin %4,4’inde patolojik boy
kisahigi bulunmustur.

Ahmet ve ark. Oxford galismasinda (42) 3 ve 4,5 yaslarinda boylarini
Ol¢tugu 260 cocuk arasinda boyu -2SD altinda olan yani patolojik boy kisaligi
olan ¢ocuklarin oranini %3 olarak bulmuslardir.

Utah calismasinda boy kisaligi olan 555 gocuktan 25’inde (%4,5)
yeni tani hipotiroidi, Turner Sendromu, BH eksikligi, 53'Unde (%9,5) ise boy
kisaligina neden olan diger hastaliklar saptanmistir (31).

Yapilmig ¢alismalardan farkli olarak Colaco ve ark. (43) 1990 yilinda
yaptiklari ¢alismalarinda boy kisaliginin en sik nedeni olarak endokrin
anormallikleri saptamiglardir.

Zargar ve ark. (44) 1998 yilinda yaptiklari galismalarinda BH
eksikligini (%22,8) en sik boy kisaligi nedeni olarak bulmuslar.

Grimberg ve ark. ile Green ve ark. (45,46) ¢alismalarinda boy kisaligi
sebeplerini arastirirken organik nedenlerin daha sik goruldugunu tespit
etmisler (sirasiyla, %23,7 ve %40).

Boy kisaliginda etyolojiyi saptamaya yonelik yapilan caligmalarda
ortaya cikan farkli sonucglar bize bu durumun genetik, natrisyonel,
sosyoekonomik ve iligkili faktorlere bagli oldugu disindirmektedir.

Bizim arastirmamizda ve yapilmis diger calismalarda her yastan
cocugun boy kisaligi sikayeti ile bagvurabildigi gorulmastar. Ama g¢ocuklar
Ozellikle ergenlikten hemen o©Once ve sonrasinda daha siklikla

basvurmaktadirlar.
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Demirel'in (37) calismasinda yer alan olgularin hastaneye basvuru
tarihindeki yaslari dikkate alindiginda ¢ogunlugunu 6-12 yas arasindaki
gocuklar (%47,3) olusturmaktadir. ikinci siklikta 12 yas Uzeri olgular (%41,6)
yer almaktadir.

Bhadada ve ark.’nin (36) ¢alismasinda 6 yas altindaki gocuklarda
basvuru orani %10,8, 6-12 yas arasindaki bagvuru orani %35,2 ve 12 yas
Uzeri gocuklarda bagvuru orani %53,9 olarak gézlenmigstir. Hem erkekler hem
kizlarda en gok basvuru 12 yasindan sonra yapilmistir.

Bizim c¢alismamizda vyer alan olgularin hastaneye basvuru
tarihlerindeki yaslari dikkate alindiginda 1-6 yas arasindaki ¢ocuklar %20,28
iken, 6-12 yas arasindaki ¢ocuklar %35,5’ini olusturmaktadir. 12 yas ve
Uzerindeki c¢ocuklar ise olgularin %44,2’sini olusturmaktadir. Tum yas
araliklarinda erkeklerin sayisi kizlardan fazladir.

Alti-on iki yas arasindaki ¢ocuklarda gézlenen ylksek basvuru orani
ailelerin ¢ocuklarinda boy kisaligini okul c¢aginda diger vyasitlar ile
karsilastirarak daha iyi fark edebildiklerini distindirmektedir. On iki yas Uzeri
¢ocuklarin bagvurularinda gozlenen artigi da kisa boylu gocuklarin ergenlik
¢aginda boy atacagi beklentisinin gergeklesmemesi sonucu hastanelere
basvurularin artmasina baglayabiliriz.

Boy kisaligina yaklasimda, gesitli ulkelerde birinci basamak saglik
kuruluslarindan ust merkezlere sevk etmeyi duzenleyen cesitli kilavuzlar
olusturulmaya calisiimistir. Bu kilavuzlar, yapilan toplantilar sonucu konu ile
ilgili uzmanlarin fikir birligi ile veya kanita dayali sonuglara goére kabul
edilmistir. Bu kilavuzlardan UGgu fikir birligi sonucu kabul edilirken, biri kanita
dayali sonuclardan yola cikilarak hazirlanmistir. Finlandiya’da boy kisaligi
icin sevk kriterlerinde; ‘boy SD-hedef boy SD’ ve buylme hizi (delta boy SD)
degerleri icin alt ve Ust sinirlar belirlenmistir. ingiltere’de ise; 5 yasinda okula
kayitta dlcllen tek boy <-2,66 SD ise ¢ocuk sevk edilmektedir. Hollanda’da
ise boy kisaligi ile gelen hastanin boy SD, hedef boy SD, delta boy SD, boy
SD ve hedef boy SD arasi fark degerlendirimekte ve sonrasinda sevk

edilmektedir. Bu belirlenen kriterler, toplantilar sonucu ortaya konmus
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konsensus kriterleri olup sensitivite ve spesifiteleri bilinmemektedir
(11,47-50).

Kanita dayali olarak sadece Hollanda’da bir ¢alisma yapiimis ve bu
calisma sonucu elde edilen veriler sevk kriterleri olarak belirlenmistir. Bu
calismanin spesifisitesi %98, sensitivitesi %77-86’dir. Bu kilavuzda gocuklar
iki yas grubunda ele alinmigtir. 0-3 yas arasinda; boy <-2,5 SD (en az iki
Olgim), tek olcumde boy <-3 altinda saptanirsa bir Ust merkeze sevk
edilmesi uygun gorulmastir. Diger taraftan 3-10 yas arasi ise; 1) Hedef boya
gore kisa olmasi (Boy SD-hedef boy SD <-2 ve boy SD<-2), 2) Cok kisa
boylu olmasi (Boy SD <-2,5), 3) Buyume hizinda azalma goérulmesi (ABoy
SD<-1 ve Boy SD <-2), 4) Hepsinin birlikte olmasi sevk kriterleri olarak
belirlenmistir. Bu kilavuzlarda yalnizca sevk kriterleri yer almakta olup
sonrasinda izlenecek tani ve tedavi yontemleri acisindan bir Dbilgi
bulunmamaktadir (47).

Grote ve ark. (49) Hollanda’da mevcut konsensus kriterlerini
degerlendirmek ve kriterlere ne kadar uyuldugunu goérmek igin calismalar
yapmislar ve yapilan bu ¢alismada 3 yasin Uzerinde ¢ocuklarin %24’Gndn
uygunsuz sevk edildigini gérmuslerdir. Ust merkezlerde, ydnlendirilen bu
¢ocuklarin higbirine detayli tetkik yapimamis, c¢ocuklarin  %30’una
laboratuvar tetkiki istenmedigi gorulmustur. Konsensus kriterleri gz ontne
alinarak gonderilen cocuklarda patolojik boy kisaligi orani %5 olarak
saptanmistir.

Tum dunyada buyume geriligi ve boy kisaligi benzer tablolarla
karsimiza ciksa da ulusal kilavuzlar arasinda farklar bulunmaktadir. Tani
koyma ve degerlendirme agsamasinda oncelikli uygulanabilecek testler ile ilgili
kesin kriterler belirlenememigtir. Her Ulke veya merkez kendi kriterlerine gore
laboratuvar  testleri istemekte  veya  goruntileme  yontemlerine
basvurmaktadir.

Wyatt ve ark. (51) tarafindan Amerika’da yapilmis ¢ok merkezli bir
calismada, boy kisaligina vyaklasimda hangi testlerin istendigi

degerlendiriimis, kemik yagi ve tiroid testlerinin en ¢ok istenen testler oldugu
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ve IGF-1, IGFBP-3, karyotip, tam idrar tahlili veya ¢olyak hastaligina yonelik
serolojik testlerin daha az oranda istendigi bildirilmistir.

Bhadada ve ark.’nin (36) c¢alismasinda, boyu 2,5 SD’den asagida,
blyume hizi 5p altinda, hedef boy ile beraber degderlendirildiginde boyu 2 SD
den asagida olanlara boy kisaligi tanisi konularak ¢alismaya dahil edilmistir.
Bhadada ve ark. (36) caligmalarinda boy kisaligi ile ilgili etyolojik sebepleri
degerlendirirken ayrintili dykd almis ve fizik muayene yapmiglardir. Bunlar ile
tani koyamadiklari hastalara ek tetkikler planlanmisg; kemik yasi, tam kan
sayimi, idrar ve digki tahlilleri, biyokimyasal testler (kan sekeri, kanda Ure,
serum kreatinin, karaciger fonksiyon testleri, elektrolitler, Ca, P, ALP, idrar
pH), serum TSH ve T4, hipofiz gorintilemesi istenmigtir. Bu testlerle de
taniya gidilemediginde bazal ve uyarilmigs BH, FSH, karyotip analizi istenmis
ve malabsorbsiyon ve renal tibuler asidozu arastirmak igin ileri testlere gerek
gorulmustar. Calisma sonunda blyume hizi takibinin, blyuimenin takibi ve
degerlendirmesinde en duyarli ve ucuz bir ydntem oldugu sonucuna
variimigtir.

Fayter ve ark. (52) 2006 yilinda ingiltere’de yaptiklar analitik
calismada ilkokul doénemindeki boy taramalarinin etkinligini ve mali
etkinliklerini incelemiglerdir. Arastirmaya, simdiye kadar yapiimis 12 genis
kapsamli calisma dahil edilmistir. Calismalarda c¢ocuklarin yas gruplari,
kullanilan boy 6lgme metotlari, boy Olgen kigiler, sonuclarin degerlendirildigi
referanslar, tani kriterleri, calismalarin yeni vaka saptama oranlari gibi
parametreler yeniden degerlendirilmistir. Bu c¢alismanin sonuglarina gore,
boy tarama programlarinin 4-11 yas arasi ¢ocuklarda boy kisaligi ile ilgili
patolojileri saptamadaki yararinin ytksek oldugu ortaya ¢ikmistir. Ayrica boy
tarama programlari maliyet etkinligi agisindan yararli bulunmustur.

Oostdijk ve ark. yaptiklari bir calismada kanita dayali kilavuzlarin
%80 sensitif oldugunu %2 yanlis pozitifik orani oldugunu gdérmuglerdir.
Ayrintili bir 6ykt ve kapsamli fizik muayene ile taniya gidilebilecegini, ancak
klinik bulgu yoksa kemik yasi grafisi ile beraber laboratuvar testlerinde istenip

degerlendirme yapilabilecegini ifade etmislerdir (47).
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Yapilmig calismalarda boy kisaligi olan ¢ocuga yaklasimda; sol el
bilek grafisinin yararli oldugu konusunda gorus birligi mevcuttur (47). Sol el
bilek grafisi ile kemik yasi degerlendirilip yetiskin boy icin 6ngorude
bulunulabilir ve buylume geriliginin derecesi veya sebepleri konusunda fikir
yarutalebilir.

Eger herhangi bir dismorfik gorinim yoksa veya kronik hastalik ile
ilgili bir semptom, bulgu yoksa c¢odu merkezde laboratuvar testleri
planlanmaktadir. Fakat hangi testlerin istenmesi gerektigi konusunda
kilavuzlar yoktur (53,54) ve bilimsel kanitlar azdir.

Laboratuvar da uygulanacak testlerin dnceligi konusunda, tanida
disundlen hastaligin gordlme sikligi, testin sensitivitesi ve spesifitesi
onemlidir (47).

Codu merkezde anemi ve enfeksiyonlari saptayabilmek veya
digslamak icin hematolojik parametreler ve eritrosit sedimantasyon hizi
yapilacak laboratuvar testleri icine dahil edilmektedir. Bu testlerin kullaniimasi
uluslararasi kilavuzlarda da tavsiye edilmektedir (47).

Boy kisaligi olan gocuklarda ¢oélyak hastaligina yonelik testlerin
yapilmasi gerektigi kanita dayali calismalarda gdsterilmigtir. Anti doku
transglutamaz ve antigliadin antikor testleri tarama amacli olarak istenebilir,
ancak ¢olyak hastaliginin tanisinda biyopsi altin standarttir (47,54).

Boy kisaligina yaklasimda bizi taniya gotlrebilecek diger bir
laboratuvar testi de, karaciger hastaliklarini ekarte etmek i¢cin ALT ve AST
istenmesidir. Ulkelerin gogunun kilavuzlarinda yer almaktadir (55). Sokol ve
Stall, karaciger bozuklugu olup ayni zaman da asemptomatik boy kisaligi
olan c¢ocuklarla karsilagsmadiklarini bildirmigler ve kronik karaciger hastaligi
olan ¢ocuklarda gelisme geriliginin sik oldugunu sdylemislerdir (56).

Bobrek hastaliklarini, Ca-P metabolizmasi bozukluklarini ve
malabsorbsiyonu ekarte edebilmek igin idrar ornegi ile birlikte kanda
elektrolitler, albimin ve kreatinin dizeylerinin incelenmesi diger istenebilecek
tetkikler arasinda yer almaktadir (47). Yine ¢ogu Ulkede bunlarin
degerlendiriimesi Onerilmektedir. Literaturlerde bobrek hastaliklarinin boy

kisaligi ve buylume gelisme geriligine yol actigi gosterilmistir (57-60). Renal
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tubuler asidoz gibi bobrek hastaliklarinin degerlendirmesinde kullanilan asit-
baz dengesi Olcumleri de referans kriterleri olan ulkelerin %32’sinde
istenmektedir (47,53).

Boy kisaligina neden olan hipotiroidiyi diglamak igin degerlendirilen
TSH ve ST4 olgumleri ise hemen her uUlkede rutin olarak yapilmaktadir.
Hipotiroidi prevalansi ile ilgili yapilmig klinik calismalar TSH ve T4
olcumlerinin gerekliligini gostermektedir (47,61).

Boy kisaligina yol acan nedenler arasinda siklikla goérmus
oldugumuz BH eksikligini degerlendirmek i¢in IGF-1 dluzeylerinin istenmesi
onemlidir (62,63) .Bu pek cok Ulkenin kilavuzunda yer almaktadir (47).
IGF-1’e ek olarak IGFBP-3 duzeylerinin dlgulmesi de BH eksikligi tanisi
koymamiza katki saglar (62-64).

FSH dlzeylerinin olgulmesi de Turner Sendromunu arastirirken
faydali olup ¢ogu Ulkede yapilmaktadir (47,52). Fakat agiklanamayan boy
kisaligi duasunulen kiz c¢ocuklarinda FSH duzeylerine bakilmaksizin
kromozom analizinin mutlaka yapilmasi o6nerilmektedir. Dolayisiyla FSH
dizeylerini degerlendirmek gerekli olmayabilir (47,49).

Tim bu calismalar degerlendirildiginde boy kisali§i olan ¢ocukta
laboratuvar testleri olarak; hemogram, ESR, Ca, P, Na, K, ALP, Fe, ferritin,
albUmin, kreatinin, TSH, T4, IGF-1, Ig A-anti-endomisyum antikorlari, asit-baz
dengesi, idrarda glukoz, protein, eritrosit, sediment bakiimasi yeterli
bulunmustur ve eger tUm bu testler dogalsa kromozom analizi yapilmasi
Onerilmektedir (47,50).

Bizim calismamizda da hekim arkadaslarin boy kisaligi olan hastayi
degerlendirirken basamakli bir yaklagim yerine bir¢cok etyolojiyi birlikte
disunlp cok fazla sayida tetkik isteme yolunu tercih ettikleri saptanmistir.
Buna karsin, istenen pek c¢ok tetkikin tani koyma asamasinda yararhligi
gOsterilememistir.

Yapilan degerlendirmeler sonucu calismamizda normal kabul edilen
hastalar icin yapilan toplam harcama yaklagik 4200 Turk lirasi olarak
saptanmis olup hasta basina yapilan ortalama masraf, muayene Ucretleri
hari¢ 46,6 Turk lirasidir.
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Tarkiye'de henlz boy kisaligi nedeni ile bagvuran hastalar
degerlendiriimesinde yaygin olarak kullanilan bir kilavuz bulunmamaktadir.
Birinci basamakta c¢alismakta olan hekimler kendi Kklinik pratikleri ve
deneyimleri dogrultusunda hastalari ydnlendirmektedir. Ikinci ve Uglnci
basamak saglik kuruluslarinda ise, boy kisaligi nedeni ile basvuran hastalar
icin yapilacak tetkikleri her merkez kendi belirlemektedir.

Yaptigimiz calismada ve pek ¢ok benzer galismada boy kisalidi
nedeni bagvuran hastalarin buyuk bir kisminin normalin varyanti olarak
degderlendirildigi, az bir kisminin patolojik oldugu gorilmektedir. Yine yapiimig
pek c¢ok calismada detayli bir Oykl, kapsamli bir fizik muayene,
antropometrik olgimler ve buyUime hizinin dizgun takip edilmesi ile ilave
laboratuvar incelemeye gerek kalmaksizin dogru taniya gidilebilecedi
gOsterilmigtir.

Sonu¢ olarak birinci basamak saglik kuruluslarinda, cocuklarin
blylime gelismesine ydnelik takiplerin titizlikle yapilmasi énemlidir. Ust
merkezlere yonlendirme konusunda Ozellikle birinci basamakta kolay bir
bicimde kullanilabilecek kilavuzlar olusturulmalidir. Bu Ust merkezlerde de
tani ve tedavi algoritmalarini iceren kilavuzlarin olusturulmasiyla, hem
Ozellikli merkezlerdeki hasta yukl azaltilabilir hem de gereksiz tetkiklerin
onune gegcilip ekonomik katki saglanabilir. Ayrica okullarda boy-tarti tarama
programlari uygulayarak da ¢ocuklarin buyume ve gelismelerini daha duzenli
takip edebilir ve gozden kagan olgularin daha erken saglik kuruluglarina

ulagip tani ve tedavi almasini saglayabiliriz.
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