Zeytinburnu Rehberlik ve Araştırma Merkezi Özel Eğitim Bölümü
YETERSİZLİKTEN ETKİLENMİŞ BİREYLERDE KROMOZOMAL ve GENETİK ÖZELLİKLER
1. Down Sendromu
Down sendromu insan hücrelerindeki kromozomal bozukluktan kaynaklanır ve etkilediği bütün çocuklarda zihinsel engelliliğe neden olur. Bu çocuklar zihin engelli çocuklar arasında farklı bir gruptur.

İnsanların özelliklerini belirleyen genler kromozomlarda bulunmaktadır. İnsanlarda 23 çift (46 adet) kromozom bulunur; bireyde 47 kromozom olması veya 46 kromozomdan birinin hasar görmesi durumunda Down sendromu ortaya çıkar. Down sendromlular, kromozomal bozukluklarına bağlı olarak üç alt grupta değerlendirilirler. 

1.     Trizomi 21, Kromozomlardan herhangi birinin 3 tane bulunması Trizomi olarak adlandırılır. Down sendromluların yüzde 95’i bu grubun içinde yer alır. Anormallik 21. kromozomda görülür; iki olması gereken kromozom sayısı üç olur.

2.     Mozaik grupta çok az kişi bulunur. Bu bireylerin hücreleri kromozom sayısı bakımında farklılık gösterir. Bazı hücrelerde 46, bazılarında 47, bazılarında ise 48 kromozom bulunur.

3.     Translokasyon grubuna giren bireylerin anne yaşı genellikle 20’nin altındadır. 21. kromozomdaki üçüncü kromozom kırılarak başka bir kromozom çiftine yapışır.
 Down Sendromuna Eşlik Eden Sorunlar
Zihinsel engellilik

Yaygın kalp ve damar hastalıkları

Tiroid bezi sorunları (ve buna bağlı olarak çeşitli problemler görülür)

Ağız yapısından kaynaklanan nefes alma zorlukları 

Göz ve görme sorunları

Duyma güçlüğü ve kulak enfeksiyonları

Sindirim ve bağırsak sorunları
2. Edwards Sendromu (Trizomi 18)
       Down Sendromu’na göre çok daha az görülen ve daha ağır bir anomalidir. 18 numaralı kromozom üç tanedir. Görülme sıklığının yaklaşık 6000 gebelikte bir olduğu kabul edilir. 
       Bu bebeklerin  dış görünüşleri tipiktir. Oldukça ciddi bir gelişme geriliği söz konusudur. Baş kısmında bu gerilik daha da belirgindir (mikrosefali), alt çene oldukça ufak (mikrognati) izlenirYapısal bozuklukların düzeltilmesi yaşam süresini uzatabilir ancak zeka geriliği ve motor gelişimdeki (hareket yeteneği, kas kullanımı)  ağır gerilik kalıcıdır.
3. Cry-like Cat Sendrom (Kedi miyavlaması sendromu) 
Bu özellikteki çocukların %15 ’inde 5 ’no lu kromozomun translokasyonu saptanmıştır. Böyle durumlarda, hastalığın tekrarlama riski artmaktadır. Hastaların gırtlak gelişimi yeterli değildir. Bu nedenle bebek iken kedi miyavlamasını andıran sürekli ve yüksek perdeden ağlamalar ile tanınırlar (cri du chat,cat cry). Bu ağlama tarzı, yaşamın ilk iki yılında kaybolmaktadır. 
Cry-like Cat Sendromunun Özellikleri
1-Doğum ağırlığı eksikliği 
2-Yeni doğum döneminde kedi miyavlaması gibi ağlama 
3-Kaslarda hipotania (güçsüzlük) 
4-Mikrosefali, yuvarlak yüz, gözlerin aşağıya ve dışa doğru çekik oluşu 
5-Gelişme geriliği 
6-El ayasında simian çizgisi 
7. İleri derecede zeka geriliği
Bu çocukların genellikle IQ'ları 35'in altındadır. Görülme sıklığı yüz bin canlı doğumda ikidir.
 4. Di George Sendromu 
Di George sendromu yaklaşık her 4.000 canlı doğumda bir (1:4000) olmak üzere oldukça nadir görülen bir konjenital hastalıktır. Klinik olarak hastalığın semptomları hastadan hastaya bariz değişkenlikler göstermekle beraber bu hastalarda tipik bir yüz ifadesinin yanı sıra sıklıkla konjenital kalp defektleri, hipoparatiroidizim ve tekrarlayan ağır enfeksiyonlar görülür. 

Di George sendromu mayoz bölünme esnasında gamet hücrelerinde meydana gelen bir rekombinasyon hatası sonucu 22. kromozomdan geniş bir bölgenin silinmesi (delesyonu) ya da translokasyonu (başka bir kromozoma taşınması) sonucunda oluşan bir genetik anomalidir. 

Hastalarda timus tutulumu immün yetmezlik, paratiroid tutulumu kalsiyum metabolizma bozuklukları, aort tutulumu konjenital kalp hastalığı ve dudak-kulak tutulumu tipik yüz ifadesi olarak tabloya yansır.
5. Velo-Cardio-Facial (VCF) (Shprintzen) Sendromu 
 
Velo-Cardio-Facial (VCF) sendromu, veya bir başka adıyla Shprintzen sendromu, %70 olguda 22q11 bölgesinde bir delesyona bağlı gelişmekte ve Di George sendromu ile uyuşan bulgular verebilmektedir. Moleküler genetik mekanizma her iki sendromda da biribirine çok yakın yerleşik ve bazen örtüşen genlere atıf edilmektedir. Ancak VCF sendromunu Di George sendromundan ayıran temel bulgular yarık damak-dudak tutulumu, gelişme geriliği ve öğrenme zorluğu ile beraber seyretmesi ve kalıtsal geçiş göstermesidir.

6.  Prader-Willi Sendromu
Prader-Willi sendromu başta zeka geriliği, duygulanım bozukluğu ( duygusal dengesizlik), kaslarda güç kaybı ve hipotonus, kısa boylu cücelikle beraber iştah bozukluğuna bağlı morbid obezitenin gözlendiği nadir bir kalıtsal hastalıktır. Her 16.000 canlı doğumda bir (1/16000) olarak kabul edilebilir. Genellikle genetik ve doğumla gelen bir sendrom olmasına rağmen, doğumdan sonra hipotalamusa verilen bir zarar da bu sendromun oluşumuna neden olabilmektedir. Prader-Willi sendromunun moleküler genetik mekanizması babadan gelen (paternal) 15. (onbeşinci) otozomal kromozomun uzun kolunda 11 ila 13 segmentler arası bölgede mevcut olması gereken genetik materyalin yoksunluğudur.
Prader-Willi Sendromunun Özellikleri
            Solunum problemleri, cinsel organların az gelişmiş olması, altı yaşına kadar genel gelişimsel bozukluk, altı yaşından önce aşırı iştah, ilerleyen yaşlarda obezite, büyüme hormonunun azlığı, ince ses tonu, yüksek ya da düşük vücut ısısı vb. gibi durumlar gözlenmektedir.
Hafif ya da orta derecede zihinsel gerilik (40-105 arası IQ), koordinasyon, denge ve kuvvet gibi motor becerilerde gerilik, gecikmiş konuşma, kısa sürekli bellekte, dikkat ve kavramada gerilik, davranış problemleri (inatçılık, tutturma, öfke nöbetleri, kavgacı kişilik, obsesif davranışlar, çalma), yaralarını koparma
Prader-Willi sendromlu çocuklarda  badem gözler, kısa boy, gevşek kaslar, belirgin ve dar yüz hatları, küçük eller, küçük cinsel organ, koyu tükürük, göz problemleri, ince üst dudak ve küçük ağız gibi fiziksel özellikler gösterirler.


7. Tay-Sacs (sfingolipid)

Tay-Sachs hastalığı nadir görülen sfingolipid metabolizma bozukluğudur. Heksozaminidaz A enzim eksikliği sonucu gelişen metabolik duraksama ile GM2 gangliozidler beyin dokusunda anormal birikime uğrarlar. Sonuçta nöronal hücre kaybı ve beyaz cevherde dejenerasyon gelişir; biriken lipid yıkım ürünleri serebral atrofiye neden olur.
 Mukopolisakkaridozlar 

Glukozaminoglikanların (mukopolisakkarid) yıkımında rol alan lizozomal enzimlerin kalıtsal bozukluklarına bağlı olarak glukozaminoglikanların vücutta birikmesi sonucu oluşan bir grup depo hastalığıdır. Bu hastalıkta:

· Lizozomlar içinde glukozaminoglikan birikir.

· İdrarda çok fazla miktarda glukozaminoglikan atılır.

· İlerleyici mental ve fiziksel gerileme olur.

· Erken ölüm ile sonuçlanır.

· Eksik olan lizozomal enzimin tipine göre tutulan organ cinsi ve hastalığın klinik seyri farklılık gösterir.

Mukopolisakkaridoz Tipleri
· TİP I MUKOPOLİSAKKARİDOZ

· Hurler Sendromu

· Hurler- Scheie Sendromu

· Scheie Sendromu

· TİP II MUKOPOLİSAKKARİDOZ: Hunter Sendromu

· TİP III MUKOPOLİSAKKARİDOZ: Sanfilippo Sendromu

· TİP IV MUKOPOLİSAKKARİDOZ: Morquio Sendromu

· TİP VI MUKOPOLİSAKKARİDOZ: Maroteaux-Lamy Sendromu

· TİP VII MUKOPOLİSAKKARİDOZ: Sly Sendromu
8. Hurler Sendromu
· Doğumda normal olan bu hastalarda 6 ay – 2 yaş arasında hepatosplenomegali, iskelet deformitesi, kaba yüz görünümü, korneal bulutlanma, dil büyüklüğü, belirgin alın, eklemlerde sertlik ve boy kısalığı gelişir.

· Ağır mental retardasyon, kronik işitme kaybı ve dil büyüklüğü nedeni ile konuşma kapasiteleri çok düşüktür.

· Sık ÜSYE ve tekrarlayan otitler, burundan hırıltılı nefes alma ve inatçı pürülan burun akıntısı sık oluşur.

· Hidrosefali gelişebilir.

9. Sanfilippo Sendromu
· Dört değişik enzim eksikliği sonucu tek tip klinik tablo ortaya çıkar. Sanfilippo A, B, C ve D olarak bilinirler.

· Yukarıda anlatılan mukopolisakkaridozlardan farklı olarak daha yavaş gelişim gösterir. 2-6 yaşına kadar normal görünen çocukta klinik belirtiler ortaya çıkmaya başlar ve 6-10 yaşları arasında MSS bulguları belirgin hale gelir.

· Somatik tutulum çok az olduğu için tanımlanmasında gecikmeler olur.

· Başlangıç belirtileri:

-Gelişme geriliği

-Agresif hiperaktivite

-Kaba saç

-Hirsutizm (kıllanma)
-Uyku bozuklukları

-Hafif hepatosplenomegali
    10. Turner Sendromu 
Cinsiyet kromozomlarından birisi eksiktir. Eksik kromozomun zigotla erken safhada bölünme sırasında kaybolduğu belirtilmektedir. Karekteristik özellikleri aşağıdaki gibidir; 

1-Kısa boy ve yassı göğüs kafesi. 
2-Yeni doğan döneminde ensede deri kıvrımları, daha sonra boyunda yelelenme ve kol ve bacaklarda ödem görülür. 
3-Doğuştan kalp ve böbrek anomalileri. 
4-Sık otitismediya (meyil işitme kaybı). 
5-Gözde şaşılık ve göz kapağında düşüklük görülür. 
6-Overler(Yumurtalıklar) yoktur. İç genital organların hepsi fibröz bantlar şeklinde bağ dokudan ibarettir. Bu nedenle pubertede menstrasyon görülmez, meme gelişimi olmaz. Turner sendromu olan kişilerde zihinsel engel çok fazla değildir.
11. Klinefelter Sendromu (XXY) 
Erkek çocuklarında görülen bir sendromdur. Karekteristik özellikleri aşağıda ki gibidir; 

1-İnce uzun boy ve uzun bacaklar 
2-Jinekomasti (meme bezlerinde gelişme) 
3-Küçük testis ve küçük skrotum 
4-Kadın tipi kubik kıllanma 
5-İnce ses ve az sakal 
6-Orta derecede zihinsel engel 
7-Psikoseksüel davranış bozuklukları görülür. 

Bu çocukların kromozom yapıları XXY dir. Kromozom sayıları 47 dir. Fazla X kromozomu anne ya da baba orijinlidir. Dil gelişiminde gecikme ve öğrenme problemleri de görülebilir.
12. XYY Sendromu 
Sadece erkeklerde görülen bir sendromdur. Karekteristik özellikleri aşağıdaki gibidir. 

1-Orta çocukluk döneminde hızlı boy uzaması, uzun parmaklar, büyük kulaklar, zayıf kas tonusu ve kordinasyonu gözlenir.
2-Bu bireyler davranış, agresiflik, zihinsel engele sahiptirler. Konuşma problemleri ve okuma güçlükleri görülür.
13. Frajil X Sendromu 
Frajil X Sendromu (FXS) kalıtsal zeka geriliğinin bilinen en sık nedenidir. Frajil X sendromlu kişiler zihinsel, davranışsal ve fiziksel bazı farklılıklar gösterirler. Bu sendrom her iki cinsiyeti de etkileyebilir. Kadınlarda yaklaşık 250 de 1, erkeklerde ise 800 de 1 kişi FXS’na neden olan geni farkında olmadan taşımaktadır. Bu sendrom dünyadaki tüm ırk ve etnik grupları etkiler. 
ÖZELLİKLERİ

Kognitif (Bilişsel): Zeka düzeyindeki etkilenme normal IQ düzeyi ile birlikte basit öğrenme güçlüğünden ağır kognitif bozukluğa ve otizme kadar geniş bir aralıktadır. Sık rastlanan problemler gelişim basamaklarında gerilik (yürüme, konuşma, tuvalet eğitimi), dikkat eksikliği, hiperaktivite ve matematikte zorlanmadır. 

Sık görülen bilişsel özellikler:
Dil ve konuşma problemleri, konuşmada gecikme
Hızlı konuşma
Kelime tekrarları, heceleme problemleri
İnce ve kaba motor hareketlerde güçlük
Duygusal bilgileri algılamakta ve uygun yanıt vermekte zorluk 

Fiziksel: Erişkin erkeklerin genelde uzun yüzleri, büyük ve/veya belirgin kulakları ve büyük testisleri (makroorşidizm) vardır. Düz tabanlık ve kalpte üfürüme neden olacak mitral kapak prolapsusu gibi bağ dokusu ile ilgili problemler sıktır. Kadınlar ve küçük çocuklarda bu özelliklerden bazıları bulunabilir ya da toplumun genelinden farklı olmayabilirler. 
Sık görülen fiziksel özellikler:
Geniş alın
Şaşılık
Uzun yüz
Büyük ve belirgin kulaklar
Yüksek damak
Eklemlerde hiperekstansibilite
Kaslarda gevşeklik
Büyük testisler
Düz tabanlık
Davranışsal: Sosyal ilişki kurabilen arkadaş canlısı bireylerin yanısıra otistik-benzeri davranış gösteren, bazen agresif olanlar da vardır. Frajil X sendromlu kişiler duyusal uyaranlara çok hassastırlar, kalabalığa, gürültüye ya da dokunmaya tepki gösterebilirler.

Sık görülen davranışsal özellikler: 
Dikkat eksikliği- hiperaktivite
Dokunulmaya tepki
Göz teması kuramama
Sinirlilik, hırçınlık
El sallama 
El ısırma 
Otistik davranış bulguları
GEN ANOMALİLERİ

1. Tuberoskleroz 
Tuberoskleroz göz, deri, beyin, kalp ve böbrekler gibi çok sayıda organı tutabilen, anormal doku büyümeleri sonucu iyi huylu tümörler, hamartomlar ile seyreden, sıkça görülen, otozomal dominant geçişli kalıtsal bir nörokutanöz hastalıktır. Tuberoskleroz kompleksi (TSC) otizm ile sıklıkla beraberlik gösterir.
2. Nörofibromatozis, 

Nörofibromatozisler (NF), sinir sisteminin çesitli kısımlarında veya vücudun herhangi bir yerinde tümör gelişmesine zemin hazırlayabilen ve bunun yanı sıra kemik ve cilt gibi dokuları da etkileyebilen kalıtsal hastalıklardır. 

NF'in nadir komplikasyonları:
NF'li hastalarda %1 ya da daha az oranda görülen bulgular:
1. Buluğ çağının erken ya da geç olması
2. Büyüme ile ilgili problemler (kısalık ya da aşırı uzunluk)
3 .Zeka geriliği
4. Epilepsi (sara)
5. Tümörler: Beyin, sinir ve omurilikte yer alabilen bazı nadir kötü huylu tümörler NF'li bireylerde genel topluma göre daha sıktır. Ancak akciğer, mide, meme kanseri gibi sık görülen kanserlerin sıklığı toplumdaki diğer kişilerle aynıdır. 
6. Beyin tümörleri (akustik nörinom ve optik gliom dışında)
7. İnme: Beyni destekleyen kan damarlarının tıkanması.
3. Fenilketonüri

Fenilketonüri kalıtsal bir metabolik hastalıktır. Bu hastalıkla doğan çocuklar proteinli gıdalarda bulunan fenilalanin isimli bir amino asidi metabolize edemezler, sonuçta kanda ve diğer vücut sıvılarında artmış olan fenilalanin ve onun artıkları çocuğun gelişmekte olan beynini tahrip eder ve ileri derecede zihinsel özürlü olmasına, sinir sistemini ilgilendiren daha birçok belirtilerinin ortaya çıkmasına neden olur.  

Türkiye fenilketonüri hastalığının en sık görüldüğü bir ülkedir. Her yıl ülkemizde 350-400 çocuk bu hastalıkla doğmaktadır.
4. Galaktozemi
Galaktozemi, otosomal resessif bir özellik olarak kalıtsaldır. Spesifik biokimyasal bozukluk, galaktoz-1-fosfat üridil transferaz aktivitesi yoksunluğudur. Öncelikle bebeklerde görülen bir hastalıktır; akut semptomlar arasında kusma, diyare, sarılık ve gelişememe vardır. Bazı hastalarda zeka geriliği görülür. Tedavi, laktoz ve galaktoz kısıtlaması şeklinde dietseldir.
DİĞER HASTALIK ve SENDROMLAR
1. Maple (Akçaağaç) Şurubu İdrar Hastalığı: 

Enzim defekti: Bu üç aminoasitin ketoasitlerinin dekarboksilasyonunda fonksiyon gören kompleks ve mitokondrial enzim sistemi olan "dallı zincirli alfa ketoasit dehidrogenaz" eksikliği vardır.



Klasik tipte: Hastalar doğumda normaldir. Hayatın ilk haftasında kusma, beslenme bozukluğu, tipik idrar kokusu saptanır. Letarji, hipoglisemi, ağır metabolik asidoz, konvülziyon ve koma birkaç gün içinde gelişir.  

İlerleyici nörolojik ve mental bozukluk oluşur. Hipertonisite ve hipotonisite atakları görülür. Opistotonus gelişebilir. Hastanın görünümü sepsis ve menenjite benzer. Kan glukozunun yükseltilmesi klinik durumu düzeltmez.  
2. Fötal Alkol Sendromu: Fötal Alkol Sendromu
          Günümüze dek fötal alkol sendromunun sadece gebeliği sırasında fazla miktarda alkol alan kadınların bebeklerinde görüldüğü düşünülmekteydi, fakat daha az miktarda alkol alan kadınların bebeklerinde de problemlerin görüldüğü ortaya çıktı. Gebelik döneminde az miktar alkol alan annelerin bebeklerinde düşük doğum ağırlığı ve gelişme geriliği görülmektedir. Günlük alınan alkol miktarı fazla ise bebeklerde gelişme geriliği, yüz ve kulak deformasyonları, yarık damak ve yarık dudak, sinir sistemi fonksiyon bozukluğu, zeka geriliği, diş gelişiminde problemler, iskelet sistemine ait bozukluklar, kalp, karaciğer ve üreme sistemine ait problemler görülür. Bu çocuklarda daha ileri yaşlarda davranış bozukluğu, hiperaktivite ve okulda başarısızlık da görülür. Fazla miktarda alkol alan kadınların bebeklerinde nöral tüp defektleri ve kromozomal anomalilere de rastlanır.
3. Hidrosefali 
En genel tanımıyla hidrosefaliterimi, kafa içindeki suyun miktar olarak arttığı durumları açıklar ve ilk akla gelen kafa büyümesidir. Bu su“beyin-omurilik” sıvısıdır ve birçok fonksiyona sahiptir. En önemli görevi ise; beynimizi etkileyecek şiddetli çarpmalarda beyni korumasıdır. Bu sıvıda kanımızdaki gibi besleyici maddeler de bulunur. Beyin omurilik sıvısının (BOS) büyük bir çoğunluğu, karıncıklardaki yosunumsu bir organ olan koroid pleksuslarda yapılırken, bir kısmı da beyin dokusu ve omurilikte yapılır. Yosuna benzeyen koroid pleksuslartüm karıncıklarda bulunmaktadır ve temel olarak BOS yapımından sorumludurlar. Günde yaklaşık yarım litre BOS üretilmekte ve aynı miktarda da emilmektedir.
Hidrosefalinin bilimsel tanımı: beyin boşluklarının (karıncıklarının) genişlemesiyle birlikte beyin-omurilik sıvısının (BOS) basınç ve miktarında artmadır.
4. Mikrosefali
Başın normalden küçük olması ile klinik bir bulgu olarak ifade edilen; anne karnındaki bebeğin kafa çevresinin beyin gelişimindeki çok çeşitli sebeplerden dolayı duraklamasıyla ortaya çıkan, diğer kardeşlerde tekrarlama olasılığı %20 olarak varsayılan tibbi durumdur.
Ancak mental retardasyonun boyutunu beyin boyutu değil altta yatan yapısal patoloji belirler. 
Birincil Mikrosefali birçok genetik ve çevresel etken sonucu oluşur. 
1. Genetik 
2. Karyotip Bozuklukları 
A. Down Sendromu (Trizomi 21) 
B. Edward Sendromu (Trizomi 18) 
C. Cri-Du-Chat Sendromu (Sp-) 
D. Cornelia De Lange Sendromu 
E. Rubinstein Taybi Sendromu 
F. Smith Lemli Opitz Sendromu 
3. radyasyon iyonize radyasyon ile özellikle dördüncü ve yirminci gebelik haftaları arasında karşılaşmak mikrosefalide önemli bir etkendir. Ne kadar erken karşılaşılırsa beyin o kadar küçük, nörolojik anormalliğin sonuçları da o kadar kötü olacaktır. 
4. Doğumsal Enfeksiyonlar 
5. Kimyasal Ajanlar 
A. İlaçlar 
B. Metabolik 
İkincil Mikrosefali 

Nedenleri 
1. Menenjit ve Ensefalit 
2. Malnütrisyon(Beslenme Yetersizliği) 
3. Hipertermi(İlk 4-6 Haftada Olan Belirgin Yüksek Ateş) 
4. Hipoksik-İskemik Ensefalopati 
Başın boyutlarının normalden küçük olması. büyüme ve gelişmede rol oynayan hormonların etkinliğindeki bozukluklardan ileri gelir.
5. Rubinstein Taybi Sendromu
Rubinstein Taybi Sendromu (RTS) tipik yüz görünümü, geniş el ve ayak başparmakları, kısa boy ve mental retardasyon ile karakterize nadir bir genetik hastalıktır. Sendromun kutanöz bulguları hipertrikozis, kapiller hemangiomlar, folliküler keratozis ve keloid oluşumudur. Nadiren neoplasmlar da sendroma eşlik edebilmektedir. 
6. Cornelia de Lange Sendromu (CdLS)
Cornelia de Lange Sendromu (CdLS), mental retardasyon, prenatal ve postnatal gelişme geriliği, üst ekstremite anomalileri, konjenital kalp anomalileri, gastrointestinal, genitoüriner ve oftalmolojik anomaliler ve tipik yüz görünümü ile karakterize nadir görülen multisistemik bir bozukluktur. 
7. Smith-Lemli-Opitz sendromu (SLO)
Smith-Lemli-Opitz sendromu (SLO) kolesterol metabolizmasının doğumsal bir kusuru sonucu gelişen ve otozomal resesif kalıtım özelliği gösteren bir hastalıktır. Kolesterol yetersizliği ve kolesterol prekürsörü olan 7-dehidrokolesterolün birikimi ile sonuçlanır. Klinik seyir ve prognoza göre, klasik form (tip I) ve akrodisgenital sendrom (tip II) olmak üzere iki tipi tanımlanmıştır. Etkilenen olgularda birçok doğumsal anomaliler ile birlikte büyüme ve zeka geriliği görülür.
8. West Sendromu
Epilepsinin çocuklukta görülen bir çeşididir. infantil spasm olarak da bilinir.
1 yaş ve öncesi bebeklik çağında başlar. Genelde başın öne düşmesi, kol ve dirseklerde çeneye doğru, bacaklarda karına doğru ani çekilmeler şeklindedir (selam verme). Zeka geriliğine neden olabilir. Altında ciddi bir beyin hastalığı yatıyor olabilir. Nedeni belli olan ve ilaç tedavisine cevap vermeyen bazı hastalarda ameliyat gerekebilir. Lennox-gastaut sendromu'na dönüşebilir. EEG ile teşhis edilir, altta yatan anormalliği bulmak için bazı kan testleri ve beyin MR’ı da çekilmelidir.
9. Cockayne Sendromu
Cockayne sendromu gerçekten nadir rastlanan ancak hemen, hemen istisnasız olarak hastayı çok erken yaşta ölüme götüren ağır bir genetik hastalıktır. Hastalığın görülme hızı tam olarak bilinmemekle beraber yaklaşık her 100,000 canlı doğumda bir olarak kabul edilmektedir. Ne var ki, Cockayne sendromu otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalık olduğundan, akraba evliliğinin yoğun olduğu veya izole bir yaşam tarzı sürdüren topluluklarda hastalık ensidansının bu genel ortalamadan daha yüksek olabileceği varsayılmalıdır. Hastalığın temel bulguları güneş ışığına hassasiyet, cücelik ve erken yaşlanma belirtileri ile karakterize git gide ağırlaşan bir seyir göstermesidir.
10. Zellweger Sendromu
Zellweger sendromu, yada bir başka deyişle Serebrohepatorenal sendrom, İnfantil Refsum Hastalığı ve Neonatal Adrenoleukodystrofi (NALD) ile beraber peroksizomal fonksiyon bozukluğunun görüldüğü belli başlı üç lökodistrofi hastalığından en ağır olanıdır. 

Zellweger sendromu tipik olarak otozomal resesif geçiş gösterir. Hastalığın her hangi bir etnik veya cinsiyet tercihi yoktur ve ortalama görülme ensidansı yaklaşık 100,000 canlı doğumda birdir (1:100,000).
Zellweger sendromu hastalarında sıklıkla sarılık, gastro-intestinal kanamalar, görme bozukluğu, hipotonus, tipik bir yüz yapısı, zeka geriliği, konvülzyonlar ve emme refleksinde (dolayısıyla beslenmede) güçlük vardır. Hastalar bilhassa solunum yolu enfeksiyonlarına ve karaciğer yetmezliği gibi sistemik komplikasyonlara meyillidir. Destekleyici tedaviye rağmen hastalığın seyri çok ağırdır ve genellikle klinik tablosunun belirginleşmesiyle beraber hastalar yaklaşık altı ay içerisinde kaybedilir. 

11. Dandy-Walker Sendromu 
Dandy-Walker Sendromu doğumsal bir hastalık olup beyinde dördüncü ventrikül denilen bir boşluk ile beyinciği ilgilendirmektedir. Hastalık dördüncü ventrikül denilen ve beyin omurilik sıvısının dolaştığı boşluklardan birinin doğuştan anormal genişlemesi, beyincikte iki beyincik yarımküresinin arasında yer alan ve vermis denilen bölümün yokluğu (agenezisi) veya gelişiminin geri kalması (hipoplazisi) ve bu anormallikler sonucunda kafatasının arka boşluğunda bir kist oluşması ile karakterizedir. Ayrıca hidrosefali yani kafa içi basıncının artması ve kafatasının genişlemesi de eşlik edebilir. 
Bu hastalığın dördüncü ventrikülün tavanını tutan jeneralize disembriyogenezis (yani anne karnında embriyo döneminde iken yetersiz gelişim) sonucu meydana geldiği düşünülmektedir. Ayrıca cerebellumu yani beyinciği oluşturan yarımküreler de yetersiz gelişim sonucu küçük kalmış ve kenara doğru itilmiştir. Hastaların %70 inde Luschka ve Magendie delikleri adı verilen ve beyin omurilik sıvısının beyin içinden omurilik kanalına boşalmasını sağlayan deliklerin doğuştan tıkalı olması sonucu hidrosefali oluşur. Yani boşalamayan beyin omurilik sıvısının kafaiçinde normalden fazla artar ve yaptığı basınç nedeni ile içinde dolaştığı kanalları yani ventrikülleri genişletir bunun sonucunda da kafaçevresi büyür ve kafaiçi basıncı artar.

Dandy-Walker Sendromu ile Birlikte Bulunan Anomaliler 
Diğer önemli bir nokta da Dandy-Walker Sendromunun beyindeki diğer birtakım organların gelişim anomalileri ile birlikte olmasıdır. Örneğin corpus callosum (beyin birleşeği) denilen beyin yarım küreleri arasında iletişimi sağlayan organın doğuştan yokluğu veya yetersiz gelişmesi, yüz anomalileri kol, bacak ve parmakları ilgilendiren anomalilerle kalp anomalileri bunlardan bazılarıdır. Yani Dandy-Walker Sendromu olan bir çocukta ek olarak bu bozuklukların da bazıları görülebilmektedir.
Hastaların %50 sinde IQ normalin altındadır. Denge problemleri spastisite ve motor hareketlerin kontrolünde güçlük sıktır.
12. Williams Sendromu
Hastalığın temel bulguları düşük doğum ağırlıği ve gelişme geriliği, tipik bir yüz ifadesi (“Elf” peri benzeri), konjenital kalp ve damar malformasyonları, kas ve iskelet sistemi anomalileri, fıtık, hiperkalsemi, diş ve böbrek bozuklukları yanı sıra yaş ilerledikçe belirginleşen iritabilite, hiperakusis (hassas işitme), öğrenme güçlüğü ve ilgi süresi kısıtlılığı (attention deficit) dir. Hastaların genellikle zeka düzeyi düşük olmakla beraber bu kişilerin dil, müzik ve sosyal yetileri son derece kuvvetlidir. Hastaların son derece dışa dönük, müziğe ve şiire yatkın “ozan benzeri” bir kişilikleri vardır.

LIM kinaz ise özellikle beyin dokusunda yoğun olarak bulunan bir protein kinazdır ve Williams sendromunda görülen zeka geriliği ve karekter yapısına yol açtığı düşünülmektedir.

Hastalık ortalama olarak her 20.000 canlı doğumda bir (1:20.000) tüm etnik gruplarda görülür ve cinsiyet farkı yoktur.

13. Angelman Sendromu
Angelman sendromu nadir raslanan bir nöro-genetik hastalıktır. Irklarda görülme hızı çok iyi bilinmemekle beraber yaklaşık ensidansın 15,000 ila 30,000 canlı doğumda bir olduğu kabul edilmektedir. Hastalığın temel bulguları zeka geriliği, yürüyüş-koordinasyon bozukluğu, konuşma bozukluğu, konvülzyon ve uygunsuz gülümsemelerdir. Hatta bu sebeple hastalık bazen “mutlu kukla (happy puppet)” sendromu olarak da bilinir. Ne var ki, hastalık bulguları çoğunlukla hasta okul öncesi çağa gelene kadar dikkat çekmeyebilir veya başka hastalıklarla karıştırılabilir.
14. Waardenburg Sendromu
Genetik bir hastalıktır. Hastalığın temel bulguları işitme kaybı, dystopia canthorum (göz pınarlarının dışa kayması), her iki göz arasında renk farkı olması (bir benzetme ile Van kedisinde olduğu gibi), saç, cilt ve retinada pigmentasyon bozukluklarıdır. Klinik olarak Waardenburg sendromu’nun dört variantı olduğu bilinmektedir

      Tip I ve Tip II hastalığa göre daha nadir görülen üçüncü variyant Tip III Waardenburg sendromu veya bir başka deyişle Klein-Waardenburg sendromunda ise kas-iskelet bozuklukları ve eklemlerde kontaktürler eşlik eder. Tip I ve Tip II Waardenburg Sendromu’nun  ABD popülasyonunda görülme ensidansı 1:42,000 olarak rapor edilmiştir. Ancak hastalığın tüm konjenital sinirsel işitme kaybı olgularının % 2 – 3’ünü teşkil ettiği unutulmamalıdır. Hastaların yaşam beklentisi normal popülasyon ile aynı olmakla beraber hasta popülasyonda ve tanı konmuş vakaların kardeşlerinde nöral tüp defektleri (spina bifida, v.b.), Hirschsprung hastalığı, yarık damak-dudak ve ekstemitelerde kas-iskelet anomalileri görülme ensidansı normal popülasyona göre bariz oranda daha yüksektir.
15. Hurler Sendromu
Hurler sendromu, 1:100.000 doğumda görülebilen, ağır klinik tablo gösteren bir doğumsal metabolizma hastalığıdır Hurler sendromu olan çocuklar doğumda normalken yaşamlarının 6-12 aylarında yüz hatlarında kabalaşma başlar. Karaciğerde, dalakta büyümeler, korneada (gözün ön tabakası) bulanıklık, dişetlerinde kabarma görülür. 
Dişlerin çıkmasında gecikme ve sağırlık oluşabilir. Solunum yollarında depolanma sonucunda, geniz ve burun bölgelerinde yumuşak dokular kalınlaşır, tıkanmalara neden olur. Çocukta sürekli bir burun akıntısı, gürültülü nefes alma, uykuda apne atakları ve kalp ve akciğer yetersizliği gelişebilir.

Hastalarda 2-3 yaşlarından sonra büyüme yavaşlar. Kemik gelişimi gecikir. Yaşamın ilk yıllarında başlayan omurga eğriliği ilerleyici olabilir. Kafa genişler, alın bölgesi öne çıkarak kafa tasında şekil bozukluğuna sebep olur. Eklemlerde sertleşme, el bileklerinde karpal tünel sendromu, pençe eli, beyin zarının kalınlaşmasına bağlı hidrosefali, göğüs kafesinin esnekliğinde azalma olur. 

Yaşamın ilk yıllarından sonra psikomotor gelişim duraklar ve giderek geriler. Eklemlerdeki sertlik ve kemik tutulumları fiziksel aktiviteyi sınırlar. Bir çok hasta tekerlikli sandalyeye bağımlı olur ve 20 yaşından önce kaybedilir. Kalp sorunları nedeniyle daha erken yaşlarda da ölüm gözlenebilir. 
16. Tourette Sendromu
         Tourette Sendromu (TS) aynı şekilde tekrar tekrar meydana gelen istençdışı, hızlı, ani hareketler veya sesler içeren tiklerle karakterize edilen nörolojik veya “nörokimyasal” bir rahatsızlıktır.
   1. Her zaman aynı anda olmasa da rahatsızlığın bazı dönemlerinde birden fazla bedensel tiklerin (motor) ve bir veya daha fazla sesle ilgili (vokal) tiklerin varlığı; 
   2. Tiklerin hemen hemen her gün birçok kez (genellikle nöbetler halinde) veya bir yıldan daha uzun bir süre boyunca aralıklı olarak meydana gelmesi; 
   3. Tiklerin sayısında, sıklığında, türünde, yerinde, şiddetinin artışında ve azalmasında dönemsel olarak görülen değişiklikler. Belirtiler bazen haftalarca veya aylarca ortadan kalkabilir; ve 
   4. Atak yaparak 18 yaşından önce yeniden ortaya çıkabilir.

        Toplum geneline uygun düzeyde IQ seviyesindeki TS’li öğrenciler için özel eğitim desteği gerekli olabilir. Dikkat eksikliği ve sık sık görülen tiklerle uğraşmaktan doğan problemlerle birleşen bazı belli öğrenme güçlüğü türleri özel eğitim yardımını gerekltirebilir. Okuma ve yazma problemleri için teyp, daktilo veya bilgisayar kullanımı, zaman sınırlaması konmamış sınavlar (problem sesli tikler ise özel bir odada) ve tikler dayanılmaz hale geldiğinde sınıftan çıkma izni genellikle yararlı olmaktadır. Bazı çocukların fazladan özel derse ihtiyacı olabilir (okul içinde veya dışında).

17. Hipotiroidizm

Hipotiroidizm, tiroid hormon sentezindeki bir bozukluk veya resöptörlerindeki bir defekt sonucunda ortaya çıkan bir hastalıktır.   

Doğumda tiroid fonksiyonları normal görülen bir çocukta bir süre sonra hipotiroidi belirtileri ortaya çıkarsa bu hastalık edinsel olarak kabul edilebilir veya doğumsal bir kusura bağlı tiroidin gelişimsel veya fonksiyonel anormallikleri çok az düzeyde ise hipotiroidi semptomları ileri çocukluk yaşlarına kadar gecikebilir. 

Erken dönemde tedavi edilmeyen olgularda zeka ve motor gelişme geriliği, kaba yüz görünümü, miksödem, burun kökünde basıklık, makroglossi, bıngıldağın geç kapanması, kuru ve kaba cilt, kaba sesli ağlama, kaslarda hipertrofi, kemik gelişiminde geçikme gibi bulgular gelişir.
Erken tedavi şiddetli zeka geriliğini önlese bile doğumsal hipotiroidili çocuklarda, sıklıkla nöroentellektüel sekel, öğrenim güçlüğü, motor aktivitenin iyi olmaması gibi bulgular görülmektedir.
18. Epilepsi

Merkezi sinir sisteminde belirli bir  işlevi olan nöron topluluğunun ani,  anormal ve hipersenkron deşarjı  sonucu  ortaya çıkan  yineleyici  bozuklukları olarak tarif edilebilir. 
Epilepsi hastalarının %60'lık bölümünün davranışsal, nörolojik ve/veya entelektüel sorunları vardır.
Ülkemizde kesin sayı bilinmemekle birlikte  epilepsi prevelansı göz önüne alındığında  yaklaşık 300-600 bin epileptik hasta  olduğu tahmin edilmektedir (% 0.5-1).
19. Havale (Nöbet)
Vücut kaslarının ani ve şiddetli olarak kasılması sonucu ortaya çıkan duruma havale denir. Büyüklerde havale çoğunlukla sara nöbetleri sırasında görülür. Küçük çocuklarda görülen havale, sinir sisteminin değişik nedenler karşısında göstermiş olduğu bir tepkidir. Bu tepkiler de; kemik hastalıkları, yüksek ateş, boğmaca, devamlı hazımsızlık, bağırsak şeritleri veya diş çıkarmalardan kaynaklanabilir. Havale geçiren çocuğun gözleri sabit bir noktaya çevrilir, çenesi de kenetlenir. Dudakları, yüz kasları, kol ve bacakları, önce şiddetli bir şekilde kasılır, sonra da çırpınmaya başlar. Ağzından da köpük gelir. Bütün bunlar bir iki dakika devam eder. Sonra bütün belirtiler kaybolup, uykuya dalar. Bu arada çocuğu sessiz, loş bir odaya yatırmak, elbise ve çamaşırlarını gevşetmek faydalıdır.
20. Menenjit 


Menenjit beyni saran zarların iltihaplanmasıdır. Bu iltihaba mikroplar neden olur (virüsler veya bakteriler). Menenjit geçiren çoğu kişi bu hastalıktan tamamıyla kurtulurken, bazen ölümle de sonuçlanabilir. Ya da hastalık sonrası yetersizlikler oluşabilir. Menenjitin neden olduğu yetersizlikler: işitme kaybı, zihinsel yetersizlik, öğrenme sorunları, davranış bozukluğu, konsantrasyon bozukluğu, koordinasyon bozukluğu, yorgunluk, hareket kısıtlılığı olabilir. 
21. Spina Bifida
Spina Bifida, Nöral Tüp Defekti adı verilen bir grup doğumsal anomalinin bir çeşididir. Açık omurga olarak da adlandırılmaktadır. Genelde omurga kemiği ve bazen de omuriliği etkiler. Nöral Tüp olarak adlandırılan oluşum, embryonik yaşamda bulunan ve beyin ile omuriliği meydana getiren yapıdır. Bu oluşumun gelişiminde meydana gelen anomaliler de Nöral Tüp Defekti (NTD) olarak adlandırılırlar. NTD'leri en sık görülen doğumsal anomalilerdendir. Yaklaşık 1500-2000 canlı doğumdan birinde, değişik derecelerde NTD bulunur.

Spina Bifidanın 3 formu vardır:

1. Occulta 2. Meningosel 3. Meningomiyelosel
Spina Bifida'lı bebeklerin birçoğunda hidrosefali de bulunur. Merkezi sinir sistemi olarak adlandırılan beyin ve omurilik hem koruyucu zarlar ile çevrileridir hem de etraflarında serebrospinal sıvı olarak adlandırılan bir sıvı bulunur. Bu sıvının normal dolaşımını yapamaması sonucu hidrasefali denilen kafa boşluğu içinde sıvı toplanması ortaya çıkar.
22. Beyin Felci (Serebral Paralizi) 
Doğum öncesi, doğum sırasında ya da doğum sonrası herhangi bir nedenle beynin hasar görmesi sonucu oluşan motor (ve bazı durumlarda mental) bozukluktur.
SP adale tonusunda bozukluk, anormal postür (duruş bozukluğu) ve bozuk hareket görünümüyle karşımıza çıkar. SP gelişimsel bir bozukluktur. Motor fonksiyonlarda bozukluğun yanında, duyu bozukluğu (sensory disfonksiyon), nistagmus, strabismus (gözde kayma, titreme gibi bozukluklar), zeka geriliği (mental retardasyon), davranış bozuklukları, öğrenme güçlükleri, dil-konuşma bozuklukları ve ağız-diş problemleri de görülebilir.

Ülkemizde yeterli ve güvenilir bir istatistik olmamakla birlikte, toplam nüfus içerisindeki SP’li oranının % 1.66 (600’de 1) olduğu tahmin edilmektedir. Buna göre Türkiye’de yaklaşık 700.000 SP’li bulunmaktadır.

SP’li Çocukta Rehabilitasyonun Amaçları 
-Çocuklarda görülen hareket bozukluklarını en aza indirmek 
-Oluşabilecek kas-iskelet sistemi bozukluklarını önlemek, postür bozukluklarının oluşmasını engellemek 
-Günlük yaşam aktivitelerinde bağımsız davranabilmeyi sağlamak 
-Yardımcı araç, gereç ve cihazları belirlemek 
-Eğer SP tablosuna eşlik eden, görme, işitme, konuşma ve zeka problemleri varsa bunların en aza indirilmesini sağlamak 
-Aile eğitimi vermek ve SP’li çocuğun eğitimi konusunda aileye yol göstermek 
-SP’li çocuğun yaşayacağı mekanların düzenlemesine yapmak. 
23. Çocuk Felci 
Bulaşıcılığı oldukça yüksek olan, polio virüsü denilen mikropla bulaşan bir hastalıktır. Tıp dilinde poliomelitis denir.  1-4 yaşlarında  daha sık görülür, büyükler de yakalanabilir. Mikrobun kaynağı hasta insanların dışkısı ve boğaz salgılarıdır. Dışkı ile kirlenmiş su ve besinlerin yenip içilmesi veya kalabalık yerlerde havaya yayılan mikropların solunması ya da sinekler ile bulaşmaktadır.

Çocuk felcinden korunmak için Salk aşısı veya Sabin aşısı yaptırmak gerekir.

Çocuk felci, yaşamın ilerleyen yıllarında yeni belirtiler ile yeniden ortaya çıkabilir. Zayıflık, eklem ve kas ağrısı ile bitkinlik belirtileri çocuk felci geçirildikten yıllar sonra ortaya çıkabilir. Bu belirtiler "çocuk felcinin geç etkileri" ya da "çocuk felci sonrası sendromu" olarak bilinmektedir. Çocuk felcinin geç belirtilerinin herhangi bir tedavisi yoktur. Ancak belirtiler kontrol altına alınabilir.
Çocuk felci, felç (parapleji, omur ilik felci) ile karıştırılmamalıdır. Parapleji (bacakların felç olması) ve kudrapleji (kol ve bacakların toptan felç olması), omuriliğin zedelenmesi sonucu ortaya çıkan sağlık sorunlarıdır. Felç, omurilikteki hasarın düzeyine bağlı olarak, kişileri çok değişik şekillerde etkilemektedir.
24. Rett Sendromu
Rett sendromu yaklaşık 10.000'de 1 gibi bir sıklıkla görülür. Kız çocuklarında görülen bir gelişimsel bozukluk olarak bilinir. Bunun nedeni de kromozomlara dayandırılmaktadır. Ret sendromlu çocuklar, yaşamlarının yaklaşık 6-18. aylarına kadar normal bir gelişim seyri gösterirken, ansızın bir gerileme süreci başlar, sahip oldukları becerileri hızla yitirirler, daha sonra uzun bir süre duraksama dönemi yaşarlar ve sonrasında ise yaşamı boyunca çok az beceri edinirler. Rett sendromlu çocuklar, normal gelişim sürecinde sahip oldukları konuşmayı ve motor becerilerini büyük ölçüde kaybederler. Hastalıkla birlikte bedenin dengesi bozularak çocuğun hareket sistemi üzerindeki kontrolü kaybolur. El ve ayakta kasılma ve titremeler ortaya çıkar. Ayrıca hastalık zekayı da olumsuz etkiler. 

Bedensel özellikleri:

Kafa yapıları vücuda göre küçük kalmıştır. 

Yüzleri ince ve tenleri açık renklidir.

Sivri bir burun yapıları vardır.

El ve ayakları beden gelişimine göre küçüktür. 

Rett sendromlu çocukların birçoğunda (yaklaşık dörtte üç oranında) epilepsi ortaya çıkabilir.
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