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2Q12.3Q13 DELESYONU OLAN HASTADA PSiKiYATRIK BULGULAR: NADIR BiR OLGU

SUNUMU

Pinar Egilmez', Bilge Targitay Oztiirk', Berna Binnur Akdede!

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, lzmir

Girig: 2q12.3q13 delesyonu literatiirde farkli calismalarda
gelisim geriligi, 6grenme giicliigii, otizm spektrum bozuklugu ve
davranim sorunlart ile iligkilendirilmistir. Bu olgu sunumunda
2q12.3q13 delesyonu olan hastanin psikiyatrik semptomlari ve

tedavi siireci ele alinacaktir

Yontemler / Olgu Sunumu: 19 yaginda kadin hasta, dzel egitim
lise mezunu. Poliklinigimize ilk 2022 yilinda bagvurusu
tekrarli kendine ve gevreye zarar verici davranislari, referans ve
persekiisyon sanrilari, igitsel varsanilari nedeniyle olmustur.
Anne ve baba akraba degildi. Sezaryenle 1250 gram dogum
ve kiivozde kalma oykiisii mevcuttu. Ilkokulda hafif mental
retardasyon tanistyla ozel egitime yonlendirilmis. lk psikiyatri
bagvurusu 13 yagindayken sik el yikama ve banyo yapma
nedeniyle olmus ve obsesif kompulsif bozukluk tanist almus.
Kendine ve ¢evreye zarar verici davranislari, persekiisyon ve
referans sanrilari, dezorganize hareketler ve ¢abuk sinirlenme
semptomlarinin da ortaya ¢ikmastyla ézgiil 6grenme bozuklugu
ve davranim bozuklugu tanilari eklenmis. Hasta 15 yasindayken
yapilan genetik incelemede 2q12.3q13 delesyonu tespit edilmis.
Hastanin izlem siirecinde psikiyatri servisimize birden fazla yatist
olmugtur. Hastaya yapilan elektroensefalografisinde epileptiform

anormallikler izlenmemistir. Yapilan beyin manyetik rezonans

goriintiilemesinde patolojik bulgu saptanmamistir. Hastaya
yapilan Wechler Yetiskinler I¢in Zeka Olgegi sonucunda
orta diizeyde mental retardasyon saptanmigtir. Hasta halen
psikoz  poliklinigimizde psikotik bozukluk, tanimlanmamis
tanistyla izlenmekte olup giincel tedavisi paliperidon 150mg/ay
intramiiskiiler enjeksiyon, klozapin 350 mg, amitirptilin 100 mg,
venlafaksin 75 mg seklindedir. Olgu sunumu i¢in hastadan ve

hasta yakinindan sézel ve yazili onam alinmistir

Tartigma ve Sonug: 2q12.3q13 delesyonu oldukea nadir goriilen
bir genetik anomalidir ve literatiirde klinik ozellikleriyle ilgili
calisma sayisi siurlidir. 2q12.3 gen bélgesindeki NRXN1 ve
RANB2 genleri mental retardasyon, nérogelisimsel bozukluk
ve psikotik ataklarla iliskilendirilmis olup 2q12.3 genindeki
kopya sayist varyasyonlari tasiyan bireylerde diger popiilasyona
gore daha fazla psikiyatrik hastalik bildirilmistir. Giincel verilere
gore 2q12.3q13 delesyonunda mikrosefali, intrauterin gelisme
geriligi, iskelet anomalileri, konjenital kalp hastaliklari, obezite,
hipotiroidi, metabolik sendrom gibi farkli klinik semptomlar da
gozlemlenmigtir. Bu olgu sunumunda nadir goriilen genetik bir
hastaligin psikiyatrik bulgulari anlatilmistur.
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