Bu sendrom ne kadar yaygindir?

ZMYNDTTile baglantili sendromik zihinsel engellilik cok
nadirdir. Su anda (2020) tibbi literatiirde bu taniya sahip
50'den az cocuk bildirilmistir. Farkindalik arttikca ve
genetik testler daha rutin hale geldikce daha fazla
cocuga bu durum teshisi konmasi bekleniyor.

Neden olur?

Gebe kalindiginda, genetik materyal yumurta ve
spermde kopyalanarak yeni bir cocuk meydana gelir.
Biyolojik kopyalama yontemi mikemmel degildir ve
ebeveynlerin DNA'sinda goriilmese de cocuklarin
genetik kodlarinda rastgele ve nadir degisiklikler
meydana gelir. Bu dogal olarak gerceklesir ve herhangi
bir yasam tarzi, diyet veya cevresel faktorden
kaynaklanmaz. Kimsenin sucu degildir ve kimse
suclanmamalidir. Bu tiir degisiklikler herkesin basina
gelebilir, ancak yalnizca degisiklik 6nemli bir geni
etkilediginde saglik ve/veya gelisme etkilenir. Simdiye
kadar ZMYND17 ile baglantili sendromik zihinsel
engellilik teshisi konan cocuklarin cogunda, ZMYNDT1
genindeki degisiklik o cocukta tesadiifen meydana
gelmistir (bu de novo olarak bilinir) ve her iki ebeveynde
de saptanmamistir. Bununla birlikte, ZMYND11'in
patojenik varyantlarinin, etkilenen ebeveynlerden miras
alindigi bilinmektedir.

Tekrardan gerceklesebilir mi?

Nadir bir gen bozuklugundan etkilenen baska bir cocuga
sahip olma riski, ebeveynlerin genetik koduna baglidir.
ZMYNDT7 genindeki degisikligin de novo oldugu
gosterilmisse, bu, ebeveynlerden hicbirinin bunu
tasimadigi anlamina gelir ve bu varyanta sahip baska bir
cocuga sahip olma sansi distiktir (%1'den az). Bir
ebeveynin genetik varyanti tasidigi tespit edilirse, her
hamilelik icin bunu aktarma sansi %50'dir. Klinik
genetikei, aileniz icin size 6zel tavsiyelerde bulunabilir.

Tedavi edilebilir mi?

ZMYNDTTile baglantili sendromik zihinsel engellilik su
anda tamamen tedavi edilemez, ancak taninin bilinmesi,
uygun izleme, terapi ve tedavinin uygulanabilecegi
anlamina gelir.
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ZMYNDTT1ile baglantili sendromik ZE nedir?

ZMYND11 ile baglantili sendromik zihinsel engellilik (ZE
- Intellectual Disability ID), gelisimsel gecikmeye neden
olan ve cocugun 6grenme yeteneklerini ve davranisini
etkileyen nadir olarak goriilen bir genetik durumdur.
Her genetik kosulda oldugu gibi her insan farkli
sekillerde etkilenebilir. Bu genetik bozukluguna sahip
cocuklarda nobet gecirme olasiligi varken bunun disinda
ciddi bir tibbi sorun rapor edilmemistir.

ZMYNDTTile baglantili sendromik ZE ne
sebep olur?

ZMYND11 ile baglantili sendromik
Zihinsel engellilik, ZMYND11 geninde
meydana gelen degisikliklerden veya
bir parcasinin kaybolmasindan
(patojenik varyant) dolayi meydana
gelir. (ZMYND11, cinko proteini reten
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Hicrelerimizde 10'uncu kromozomun iki kopyasi vardir
(bir kopya anne diger kopya babadan gelir) , dolayisiyla
ZMYND11 geninin de iki kopyasi vardir.

ZMYND11 ile baglantili sendromik ZE, ZMYND11 geninin
sadece bir kopyasi etkilendiginde ortaya cikar ve bu
degisiklik otozomal (esey olmayan 1-22 numarali
kromozomlardan herhangi biri) baskin olarak bilinir.

ZMYND11 geni, ZMYND11 proteinini uretir. Bu protein,
diger genlerin aktivitesini kontrol etmeye yardimci olur.
ZMYND11 proteini, 6zellikle gelisim sirasindaki beyin
aktivitelerinde rol oynar ve bu yizden gendeki
degisiklikler 6grenme ve davranis bozuklugu gibi
norolojik zorluklara neden olabilir.

ZMYND11varyantlar: (versiyonlari)

ZMYND11 geninde birkac farkli patojenik (veya olasi
patojenik] varyantlar (versiyonlar) tanimlanmistir. Bu
gen degisikliklerinin cogunun, ZMYND11 proteininin
seviyelerinin veya islevinin azalmasiyla sonuclandigi
disinilmektedir. Bununla birlikte, bazi varyantlarin,
protein islevinin degismesiyle [6rn. p.(Ser421Asn] ve
p.(Arg600Trpl] ile sonuglandig distinilmektedir ve bu
degisiklige sahip cocuklar daha ciddi sekilde
etkilenebilir. Bu brosiirden bunlarla ilgili olarak genel
bilgi elde edinilebilir. Daha fazla cocuga teshis
kondukca, yeni varyantlar ve 6zellikleriyle ilgili daha
fazla bilgi elde edilebilir.

Ozellikler

ZMYNDTT7ile baglantil1 sendromik ZE olan cogu
cocuklarda asagidakiler goriilebilir:
Gelismede gecikmede
Hafif ile siddetli zihinsel engellilik (ZE-1D)
Konusma ve dil becerilerinde gecikme
Davranis zorluklari
Diger olasi 6zellikler:
Zayif kas tonusu (hipotoni)
Nobet ve epilepsi
ik birkac ayda beslenme zorluklari

Tibbi kaygilar

Hipotoni
Simdiye kadar ZMYND11 ile baglantili sendromik ZE
olan cocuklarin neredeyse yarisinin zayif kas tonusuna
(hipotoni) sahip oldugu saptanmistir.

Nobetler
ZMYND11 ile baglantili sendromik ZE olan cocuklarin
Ucte birinden fazlasinin nobet gecirdigi bilinmektedir,
ancak su anda nobet aktivitesi hakkinda elimizde cok
az bilgi bulunmaktadir.

Beslenme zorluklari
Asiri kusma veya yavas beslenme gibi beslenme
guclikleri, bugtine kadar (2020) ZMYND11 ile baglantili
sendromik ZE olan cocuklarin yaklasik lcte ikisinde
tanimlanmistir. Birkac cocuk hastalarin ek beslenmeye
ihtiyaclari da olmustur.

Gelisim

M Fiziksel gelisim

Simdiye kadar ZMYND 77 ile baglantili sendromik ZE ile
bildirilen tim bireylerde gelisimsel gecikme saptanmistir
(2020). Cogu cocukta, yurime gibi motor fonksiyonlarda
gecikme oldugu bildirilmistir.

B Zihinsel gelisim ve 6grenim

ZMYNDTT7ile ilgili sendromik ZE olan cocuklara farkl
seviyelerde zihinsel engelli teshisi konmustur. Bugiine
kadar, cogu cocugun hafif ila orta derecede ve birkacinin
ise ciddi zihinsel engele sahip oldugu bildirilmistir. Bazi
cocuklar ek destekle normal okullarda kalirken bazilari
ozel okullardan destek alir.

B Konusma ve dil becerileri

Bugtine kadar (2020) ZMYNDT7ile baglantili sendromik
kimlik teshisi konan cocuklarin cogunda dil gelisiminde
gecikme bildirilmistir. Bircok cocuk ilk kelimelerini iki ila
dort yas arasinda telaffuz edebildigi kaydedilmistir.

M Davranislar

ZMYNDT17ile baglantili sendromik ZE olan cocuklarin
coguna davranissal zorluklar teshisi konmustur. Bunlarin
icerisinde dikkat eksikligi, hiper-aktivite ve impulsivite
(ani hareketlilik]; agresif davranis; ve otizm spektrum
bozuklugu veya otistik dzellikler bulunmaktadir.
Davranissal zorluklar ozellikle cocuklar, aileler ve
bakicilariicin zorlayici olabilir. Bu davranislarin
anlasilmasi cocuklarin sosyal ve duygusal sagligi icin
onem tasir.

Yiz hatlart. ZMYND11 ile ilgili sendromik ZE olan
cocuklarin bazilari, ancak hepsi degil, kalin kaslar,
belirgin kirpikler ve siskin bir burun gibi birkac ortak yiz
ozelligine sahiptir. Cocuklar kardeslerinden veya
yakinlarindan cok farkli goriinmese de, hafif de olsa
ortak yuz ozelliklerini belirlemek sendrom teshisine
yardimci olabilir.

Oneriler

ZMYNDT7ile baglantili sendromik ZE olan cocuklar,
bakimlariicin genetikci, cocuk doktoru, néropediatrist/
norolog ve epilepsi uzmani iceren multidisipliner bir
ekipten yardim alabilirler. Cocugun ihtiyaclarina gore
cesitli terapiler, ornegin konusma ve dil terapisi gibi
terapiler saglanmalidir.



