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KONUSMA GECIKMESI VE ARTIKULASYON BOZUKLUGU ILE SEYREDEN 16P13.11-P13.3
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Giris: Konugma gecikmesi ve artikiilasyon bozukluklari, genetik
ve cevresel etkenlerin karmagik etkilesimi sonucu ortaya ¢ikan
nérogelisimsel bozukluklardir. Kromozom 16’nin kisa kolundaki
16p13.11 bolgesinde goriilen mikroduplikasyonlar, degisken
fenotipler ve eksik penetrans ile seyreden nadir varyantlardandir.
Literatiirde bu varyant, dil ve konugsma bozukluklari, gelisimsel
gecikme, dikkat eksikligi/hiperaktivite bozuklugu (DEHB) ve

otizm spektrum bozuklugu ile iliskilendirilmistir.

Yontemler / Olgu Sunumu: Yedi yas alt1 aylik erkek olgu, konusma
gecikmesi ve 6grenme giicliigii nedeniyle degerlendirilmistir. {lk
kelimesini dért yaginda sdylemis, belirgin artikiilasyon bozuklugu
mevcuttur. WISC-R testinde sozel IQ 84, performans IQ 94, tam
oleek IQ 88 bulunmustur. Okuma-yazmada harf karigtirma ve
toplama iglemlerinde giicliik gozlenmis; 6zgiil 6grenme giigligii
agisindan izleme almmiugtr. Dil terapisi destegi almaktadir. Aile
oykiisiinde ablada artikiilasyon bozuklugu, babada ge¢ konusma,
annede bipolar bozukluk tanisi vardir.Genetik Bulgular:SNP
array analizinde kromozom 16 kisa kolunda (16pl13.11-
pl3.3) yaklasik 2,36 Mb biiyiikligiinde mikroduplikasyon

saptanmugtr. Bolge, ABCC1, LIPA, NIPAL, NTANI1, PDPK1
gibi nérogelisimle iliskili olabilecek 16 OMIM tanimli geni
icermektedir.

Sonuglar: 16p13.11 mikroduplikasyonlart degisken ekspresyon
ve diisiik penetrans gosterebilir. Ayni aile i¢inde fenotipik olarak
etkilenmis ve etkilenmemis bireyler bulunabilir. Olgumuzda,
aile oykiisiindeki dil gelisim sorunlari mikroduplikasyonun
kalitsal olabilecegini diisiindiirmektedir. Literatiirde bu varyant,
konugsma gecikmesi ve o6grenme giicliigii gibi fenotiplerle
tutarlidir.

Tartisma ve Sonug: Dil ve konusma gecikmesi olan ¢ocuklarda

genetik  analiz, etiyolojinin  aydinlatlmasi  ve  tedavi
planlamasi acisindan 6nemlidir. Bu olgu, 16p13.11-p13.3
mikroduplikasyonunun dil ve konusma bozuklugu fenotipine
olasi katkisini gdstermekte ve benzer vakalarda genetik

degerlendirmenin énemini vurgulamakradir.
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