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 ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik zihinsel engellilik çok 
nadirdir. Şu anda (2020) tıbbi literatürde bu tanıya sahip 
50'den az çocuk bildirilmiştir. Farkındalık arttıkça ve 
genetik testler daha rutin hale geldikçe daha fazla 
çocuğ a bu durum teşhisi konması bekleniyor. 

Bu sendrom ne kadar yaygındır? Notlar 

Tekrardan gerçekleşebilir mi? 

Neden olur? 

Gebe kalındığ ında, genetik materyal yumurta ve 
spermde kopyalanarak yeni bir çocuk meydana gelir. 
Biyolojik kopyalama yöntemi mükemmel değ ildir ve 
ebeveynlerin DNA'sında görülmese de çocukların 
genetik kodlarında rastgele ve nadir değ işiklikler 
meydana gelir. Bu doğ al olarak gerçekleşir ve herhangi 
bir yaşam tarzı, diyet veya çevresel faktörden 
kaynaklanmaz. Kimsenin suçu değ ildir ve kimse 
suçlanmamalıdır. Bu tür değ işiklikler herkesin başına 
gelebilir, ancak yalnızca değ işiklik önemli bir geni 
etkilediğ inde sağ lık ve/veya gelişme etkilenir. Şimdiye 
kadar ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik zihinsel 
engellilik teşhisi konan çocukların çoğ unda, ZMYND11 
genindeki değ işiklik o çocukta tesadüfen meydana 
gelmiştir (bu de novo olarak bilinir) ve her iki ebeveynde 
de saptanmamıştır. Bununla birlikte, ZMYND11'in 
patojenik varyantlarının, etkilenen ebeveynlerden miras 
alındığ ı bilinmektedir. 

Nadir bir gen bozukluğ undan etkilenen başka bir çocuğ a 
sahip olma riski, ebeveynlerin genetik koduna bağ lıdır. 
ZMYND11 genindeki değ işikliğ in de novo olduğ u 
gösterilmişse, bu, ebeveynlerden hiçbirinin bunu 
taşımadığ ı anlamına gelir ve bu varyanta sahip başka bir 
çocuğ a sahip olma şansı düşüktür (%1'den az). Bir 
ebeveynin genetik varyantı taşıdığ ı tespit edilirse, her 
hamilelik için bunu aktarma şansı %50'dir. Klinik 
genetikçi, aileniz için size özel tavsiyelerde bulunabilir. 

Websitesi, Facebook grupları ve diğer linkler: 
https://www.facebook.com/groups/1666603683577748 

Tedavi edilebilir mi? 

ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik zihinsel engellilik şu 
anda tamamen tedavi edilemez, ancak tanının bilinmesi, 
uygun izleme, terapi ve tedavinin uygulanabileceğ i 
anlamına gelir. 



 

ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik 
Zihinsel engellilik, ZMYND11 geninde 
meydana gelen değ işikliklerden veya  
bir parçasının kaybolmasından  
(patojenik varyant) dolayı meydana  
gelir. (ZMYND11, çinko proteini üreten 
genin kısaltmasıdır). Bu gen, 10’uncu 
kromozomun kısa (p) kolunun 15.3  
lokasyonunda bulunur. (Aşağ ıya bakınız). 
 
 
 
 
 
 
 
 
Hücrelerimizde 10’uncu kromozomun iki kopyası vardır 
(bir kopya anne diğ er kopya babadan gelir) , dolayısıyla 
ZMYND11 geninin de iki kopyası vardır. 
ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE, ZMYND11 geninin 
sadece bir kopyası etkilendiğ inde ortaya çıkar ve bu 
değ işiklik otozomal (eşey olmayan 1-22 numaralı 
kromozomlardan herhangi biri) baskın olarak bilinir.  
 
ZMYND11 geni, ZMYND11 proteinini üretir. Bu protein, 
diğ er genlerin aktivitesini kontrol etmeye yardımcı olur.  
ZMYND11 proteini, özellikle gelişim sırasındaki beyin 
aktivitelerinde rol oynar ve bu yüzden gendeki 
değ işiklikler öğ renme ve davranış bozukluğ u gibi 
nörolojik zorluklara neden olabilir. 

Gelişim 

 Fiziksel gelişim 
Şimdiye kadar ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE ile 
bildirilen tüm bireylerde gelişimsel gecikme saptanmıştır 
(2020). Çoğ u çocukta, yürüme gibi motor fonksiyonlarda 
gecikme olduğ u bildirilmiştir.  

 Zihinsel gelişim ve öğrenim 
ZMYND11 ile ilgili sendromik ZE olan çocuklara farklı 
seviyelerde zihinsel engelli teşhisi konmuştur. Bugüne 
kadar, çoğ u çocuğ un hafif ila orta derecede ve birkaçının 
ise ciddi zihinsel engele sahip olduğ u bildirilmiştir. Bazı 
çocuklar ek destekle normal okullarda kalırken bazıları 
özel okullardan destek alır.   

 Konuşma ve dil becerileri 
Bugüne kadar (2020) ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik 
kimlik teşhisi konan çocukların çoğ unda dil gelişiminde 
gecikme bildirilmiştir. Birçok çocuk ilk kelimelerini iki ila 
dört yaş arasında telaffuz edebildiğ i kaydedilmiştir.   

 Davranışlar 
ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE olan çocukların 
çoğ una davranışsal zorluklar teşhisi konmuştur. Bunların 
içerisinde dikkat eksikliğ i, hiper-aktivite ve impulsivite 
(ani hareketlilik); agresif davranış; ve otizm spektrum 
bozukluğ u veya otistik özellikler bulunmaktadır.  

Davranışsal zorluklar özellikle çocuklar, aileler ve 
bakıcıları için zorlayıcı olabilir. Bu davranışların 
anlaşılması çocukların sosyal ve duygusal sağ lığ ı için 
önem taşır. 
 

Yüz hatları. ZMYND11 ile ilgili sendromik ZE olan 
çocukların bazıları, ancak hepsi değ il, kalın kaşlar, 
belirgin kirpikler ve şişkin bir burun gibi birkaç ortak yüz 
özelliğ ine sahiptir. Çocuklar kardeşlerinden veya 
yakınlarından çok farklı görünmese de, hafif de olsa 
ortak yüz özelliklerini belirlemek sendrom teşhisine 
yardımcı olabilir. 

ZMYND11 ile bağlantılı sendromik ZE nedir? 

ZMYND11 ile bağlantılı sendromik ZE olan çoğu 

çocuklarda aşağıdakiler görülebilir: 

 Gelişmede gecikmede  
 Hafif ile şiddetli zihinsel engellilik (ZE-ID)  
 Konuşma ve dil becerilerinde gecikme  
 Davranış zorlukları  
 Diğer olası özellikler: 

 Zayıf kas tonusu (hipotoni)  
 Nöbet ve epilepsi  
 İ lk birkaç ayda beslenme zorlukları 
  

ZMYND11 ile bağlantılı sendromik ZE ne 

sebep olur? 

Öneriler 

Özellikler 

Tıbbi kaygılar 

ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE olan çocuklar, 
bakımları için genetikçi, çocuk doktoru, nöropediatrist/ 
nörolog ve epilepsi uzmanı içeren multidisipliner bir 
ekipten yardım alabilirler. Çocuğ un ihtiyaçlarına göre 
çeşitli terapiler, örneğ in konuşma ve dil terapisi gibi 
terapiler sağ lanmalıdır. 

ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik zihinsel engellilik (ZE 
- Intellectual Disability ID), gelişimsel gecikmeye neden 
olan ve çocuğ un öğ renme yeteneklerini ve davranışını 
etkileyen nadir olarak görülen bir genetik durumdur. 
Her genetik koşulda olduğ u gibi her insan farklı 
şekillerde etkilenebilir. Bu genetik bozukluğ una sahip 
çocuklarda nöbet geçirme olasılığ ı varken bunun dışında 
ciddi bir tıbbi sorun rapor edilmemiştir. 

10uncu Kromozom ZMYND11 

p-kolu q-kolu 

10
p1

5.
3 

ZMYND11 varyantları (versiyonları) 

ZMYND11 geninde birkaç farklı patojenik (veya olası 
patojenik) varyantlar (versiyonlar) tanımlanmıştır. Bu 
gen değ işikliklerinin çoğ unun, ZMYND11 proteininin 
seviyelerinin veya işlevinin azalmasıyla sonuçlandığ ı 
düşünülmektedir. Bununla birlikte, bazı varyantların, 
protein işlevinin değ işmesiyle [örn. p.(Ser421Asn) ve 
p.(Arg600Trp)] ile sonuçlandığ ı düşünülmektedir ve bu 
değ işikliğ e sahip çocuklar daha ciddi şekilde 
etkilenebilir. Bu broşürden bunlarla ilgili olarak genel 
bilgi elde edinilebilir. Daha fazla çocuğ a teşhis 
kondukça, yeni varyantlar ve özellikleriyle ilgili daha 
fazla bilgi elde edilebilir.  
 
 

 Hipotoni 

Şimdiye kadar ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE 
olan çocukların neredeyse yarısının zayıf kas tonusuna 
(hipotoni) sahip olduğ u saptanmıştır.  
 Nöbetler 

ZMYND11 ile bağ lantılı sendromik ZE olan çocukların 
üçte birinden fazlasının nöbet geçirdiğ i bilinmektedir, 
ancak şu anda nöbet aktivitesi hakkında elimizde çok 
az bilgi bulunmaktadır.  
 Beslenme zorlukları 
Aşırı kusma veya yavaş beslenme gibi beslenme 
güçlükleri, bugüne kadar (2020) ZMYND11 ile bağ lantılı 
sendromik ZE olan çocukların yaklaşık üçte ikisinde 
tanımlanmıştır. Birkaç çocuk hastaların ek beslenmeye 
ihtiyaçları da olmuştur. 
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