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WEAVER SENDROMUNDA GELISIMSEL SEYIR VE iZLEM: GENETIK OLARAK
DOGRULANMIS BiR OLGUDA COCUK VE ERGEN PSIKIYATRIST PERSPEKTIFi

Deniz Sahin Yavuz', Damla Eyiiboglu', Murat Eyiiboglu'
! Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Eskisehir

Girig: Weaver sendromu, prenatal ddnemde baglayan hizlanmig
biiylime paternleri, gelisimsel gecikmeler, iskelet anomalileri
ve karakteristik yiiz dismorfizmleriyle seyreden nadir goriilen
epigenetik gecisli bir sendromdur. Etiyolojik zeminde, hiicre
proliferasyonu ve gen ekspresyonunun diizenlenmesinde gorev
alan EZH2 genindeki mutasyonlar sorumlu tutulmaktadir.
Literatiirde genellikle pediatri, gdz hastaliklari, ortopedi ve
genetik alanlarindan vakalar mevcut olmakla birlikte, gocuk
psikiyatrisi pratiginden uzunlamasina izlenen olgu bildirimleri
sinirlidir. Bu olgu sunumunda, genetik olarak dogrulanmig bir
Weaver sendromu vakasinin gelisimsel ve psikiyatrik seyri, cocuk
ve ergen psikiyatrisi bakis agistyla aktarilarak literatur esliginde
tartigtlmast amaglanmustir.

Yontemler / Olgu Sunumu: 14 yaginda kiz hasta, 32. haftada
preeklampsi nedeniyle preterm dogmustur. Dogumda 3000 gram
agirliginda, 52 cm boyundadir. Yenidogan déneminde 49 giin
yogun bakimda izlenmis, bu siirecte Patent Ductus Arteriosus
tanist almugtr. Gelisimsel gerilik ve dismorfik bulgular nedeniyle
4 yaginda genetik incelemeye ydnlendirilmis, analizde EZH2
geninde mutasyon saptanmigtir. Fizik muayenede genis alin, diisiik
yerlesimli kulaklar, yumusak cilt, pectus karinatum, skolyoz,
disitk perdeli ses ve hipermetropi dikkat ¢ekmektedir. Boyu
185 cm olup yagitlarina kiyasla ileri diizeydedir. Pubertal gelisim
stireci yagitlariyla uyumludur.Biligsel degerlendirmede WISC-R

zeka puanlari 73-82 arasinda olup sinir ile donuk normal diizey
arasinda hesaplanmigtir.. Hasta, 6rgiin egitime kaynagtirma
ogrencisi olarak gitmekte ve 10 yildir diizenli 6zel egitim destegi
almaktadir. Ozel egitim siiresince kazanilan becerilerin giinliik
yasamda kullanilabildigi gézlenmigtir. Sunum i¢in hasta ve

ebeveynlerinden yazili onam alinmigtir.

Sonuglar: Weaver sendromu, bildirilen vaka sayisinin azhigr ve
fenotipik gesitliligi nedeniyle nadir sendromlar arasinda yer
almaktadir. 2023 yili verilerine gore literatiirde yalnizca 56

dogrulanmig Weaver sendromu olgusu bildirilmistir.

Tartigma ve Sonug: Olgumuz, ¢ocuk psikiyatrisi biriminde uzun
siireli izlenen ve erken yasta tani almis nadir 6rneklerden biridir.
Zeka diizeyinin sinir diizeyde seyretmesi ve sosyal islevselligin
belirli 6l¢iide korunmusg olmast, 6zel egitim desteginin siirekliligi
ve erken miidahale uygulamalarinin olast olumlu etkilerini
yansitmakeadir. Ayrica, olgunun akademik entegrasyonunun
saglanabilmis olmasi, ¢evresel desteklerin iglevsellige olan
katkisint  gostermektedir.Bu sunum, nadir goriilen genetik
sendromlarin gelisimsel ve psikiyatrik izleminin disiplinler arast
dnemine dikkat cekmekeedir.
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