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Joubert Sendromunda Genel Gelisim, Dil ve Oyun Becerilerinin Degerlendirmesi

Saziye Seckin Yilmaz!, Ela Aveioglu?, Yaren Biiyiikcakmak®

Ozet
Amag: Joubert Sendromu (JS) otomozal resesif gecis gosteren nadir bir sendromdur. Yaygmligimin canli
dogumlarda 1/80.000-1/100.000 oraninda oldugu belirtilmektedir. JS’li bireyler genel saglik sorunlarinin
yaninda genel gelisim ve dil becerilerinde de sorunlar yasamaktadir. Ancak bu bireylerin dil becerileri ile ilgili
calismalar olduk¢a smirli sayidadir. Oyun becerilerinin incelendigi bir calismaya ise ulasilamamistir. Bu
calismanin amact JS’li bir ¢ocugun genel gelisim, dil gelisimi ve oyun becerilerinin degerlendirilmesidir.
Yontem: Calisma vaka sunumu seklinde planlanmistir. Vaka 50 aylik JS’li bir erkek ¢ocugudur. Verilerin
toplanmasi amac1 ile AGTE, TIGE, TEDIL ve Oyun Becerileri Gézlem Formu kullanilmistir. Sonug: ilgili alan
yazinla tutarli olarak vakanin tiim gelisim alanlarinda 6nemli gerilikler gosterdigi goriilmiistiir, 6nemli gerilikler
olmakla birlikte vakanin dil ve oyun becerilerinin paralel gelistigi diisiiniilmektedir. Daha fazla sayida JS’li
bireyin katilimi ile gergeklestirilecek gelisim, dil ve oyun becerilerinin incelendigi arastirmalara gereksinim

duyulmaktadir.

Anahtar Sozciikler: Joubert Sendromu, dil becerileri, dil degerlendirmesi, oyun becerileri, oyun becerilerinin
degerlendirilmesi
Assessment of General Development, Language and Play Skills in Joubert Syndrome
Summary

Purpose: Joubert Syndrome (JS) is a rare syndrome with the autosomal recessive transition. It is reported that
the prevalence is 1/80.000-1/100.000 in live births. Individuals with JS experience problems in general
development and language skills as well as general health problems. However, studies on the language skills of
these individuals are quite limited. Furthermore, any studies examining the play skills could not be reached. The
aim of this study was to evaluate the general development, language development, and play skills of a child with

JS. Method: The study was designed as a case study. The subject of this study was a 50 months-old boy. Data
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were gathered using Ankara Developmental Screening Inventory (Savasir, Sezgin and Erol, 1994), The Turkish
Version of the “MacArthur—Bates Communicative Development Inventory (Acarlar et al., 2009), Test of Early
Language Development-Third Edition: Turkish Version (Topbas and Giiven, 2011), and Play Skills Observation
Form, developed by the first author. The play skills observation form included skills in developmental order such
as sensory-motor play skills (e.g., shaking, throwing, mouthing..), placing objects in a pattern (e.g., sequencing,
organizing..), naming objects and/or using them appropriately, using objects appropriately in relation to others,
and different types of symbolic play. Results: The results revealed that the participant had significant delays in
all areas assessed (general development, communication, language, and play skills), however, the language and
play skills developed in parallel with each other. Conclusion: Research findings show similarities with other
studies on general development and language characteristics of JS. There is a need for more studies assessing
language and play skills of individuals with JS.

Keywords: Joubert Syndrome, language skills, language assessment, play skills, play assessment
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Giris

Otomozal resesif gecis gdsteren, nadir bir sendrom olan Joubert Sendromu (JS) ilk
olarak Fransiz norolog Joubert tarafindan 1969’da tanimlanmistir (Joubert, Eisenring, Robb
ve Andermann, 1969). Yaygmligiin canli dogumlarda 1/80.000-1/100.000 oraninda oldugu
belirtilmektedir (Brancati, Dallapiccola ve Valente, 2014; Parisi, Doherty, Chance ve Glass,
2007). Bu sendroma 6zgii bir gen bulunamamustir (Parisi ve ark., 2007; Sarag ve ark., 2004).
Genellikle yasamin ilk aymda tanilanan bu sendrom; hipotoni, ataksi, nistagmus, kolobom,
epizodik hiperpne, polikistik bobrekler, psikomotor ve mental retardasyon ile karakterizedir
(Giingdr, Kiiciikddiik ve Incesu, 2004; Paksu ve ark., 2004; Parisi ve ark., 2007; Sarag ve ark.,
2004). JS’lu bireylerin; alnin belirgin, kaslarin kavisli, géz kapaklarinin sarkik (pitozis),
gozler arasi araligin genis (hipertelorizm), agzin {icgen sekilli ve kulaklarin olmasi
gerekenden diistik yerlesimli olmas1 gibi belirgin yiiz 6zellikleri vardir (Lamonica, Ribeiro,
Richieri-Costa ve Giacheti, 2016).

Alan yazimn incelendiginde JS’lu bireylerle ilgili olarak daha ¢ok ndroloji ve genetik
alanindaki uzmanlarin caligmalar yaptigi, bu ¢alismalarm da vaka sunumu seklinde
yuriitildigii goriilmektedir. Nadir goriilen bu sendroma sahip bireylerin iletisim, dil
becerilerinin incelendigi calismalar ¢cok sinirl sayidadir. JS’li bireyler motor becerilerde geri
olmalarmma ve okiilomotor apraksiye ragmen iletisim amacli jest kullanmakta, jest kullanim1
konugsma anlasilirhig1 diisiik olanlarda ve sozel ¢iktis1 az olanlarda sdzel ciktist cok olanlara
gore daha yiiksek oranda olmaktadir (Braddock, Farmer, Deidrick, Iverson ve Maria, 2006).
Bu bireyler alic1 ve ifade edici dilde becerilerinde de 6nemli gerilikler gostermektedirler
(Braddock ve ark., 2006; Fennel, Gitten, Dede, Maria, 1999; Gitten, Dede, Fennel, Quisling
ve Maria, 1998). JS’lu c¢ocuklarin oyun becerilerinin incelendigi bir c¢aligmaya ise

ulasilamamuistir.
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Yontem
Katihmci

Katilimct M., 4 yas iki aylikken merkeze basvuran bir erkek ¢ocugudur. Anadili
Tiirkcedir ve evinde Tirkce disinda baska bir dil konusulmamaktadir. M. nin annesi; esi ile
kuzen olduklarmni, 18 yasmda planli sezaryen ile normal zamanmda dogum yaptigini
belirtmistir. M. nin dogum agirlig1 2500 gramin iizerindedir ve dogum sonrasinda hastanede
kalmamis, normal zamanda taburcu edilmistir. M. sekiz aylikken pitozis nedeniyle cerrahi
operasyon gecirmistir. Ailede M. den bagka JS’1i birey bulunmamaktadir.

M. sekiz aylikken ilk sdzciiklerini s6ylemis ancak zamanla hepsini kaybetmistir. Otuz
aylikken tekrar sozciik iiretmeye baslamistir. Fizyoterapi destegi alarak {i¢ yasinda desteksiz
yliriimeye baglamistir, 6zel egitim destegi ve okul 6ncesi egitim almamaktadir. M. nin annesi,
Umraniye Egitim Arastrma Hastanesi’nde yapilan odyolojik degerlendirmede isitme
sorununun bulunmadigni belirtmistir. Degerlendirmeler sirasinda da isitme kaybimni
diisiindiirecek bir bulgu ile karsilasilmamistir.

[Ik gériismede annesi M.’nin sdylenenleri anlamada daha basarili oldugunu, sinirl
sayida anlamli sozciikle ve jestlerle kendini ifade ettigini, iletisimde bazen sozciik+jest
birlesimlerini, nadiren iki sozciiklii ifadeleri kullandigini belirtmistir.

Veri Toplama Araclan

Katilimciin gelisim, dil-konusma ve oyun becerilerine iliskin bilgi edinmek i¢in
kullanilan araclar asagida yer almaktadir.
Ankara Gelisim Tarama Envanteri-AGTE

AGTE (Savasir, Sezgin ve Erol, 1994), gelisimsel a¢idan risk altinda oldugu
diisiiniilen bebek ve cocuklarin erken donemde degerlendirilmesinde kullanilmaktadir. Bu

envanter 0-6 yas cocuklarin dil-biligsel, ince motor, kaba motor, sosyal beceri-6zbakim
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alanlarindaki gelisimini anne/bakim veren goriisiine dayali olarak degerlendirmektedir.
AGTE, “Evet-Hayir-Bilmiyorum” seklinde puanlanan 154 maddeden olugsmaktadir.
Tiirkge Iletisim Gelisimi Envanteri-TIGE

TIGE, MacArthur- Bates Iletisim Gelisimi Envanteri’nin (CDI) (Fenson ve ark., 1993)
Tiirkce uyarlamasidir (Acarlar ve ark., 2009). TIGE, TIGE 1 ve TIGE 2 olmak iizere iki ayr1
formdan olusmaktadir. TIGE 1 ile 8-16 aylik bebeklerin iletisim davranislar1 ve sozciik
bilgisi; TIGE 2 ile 16-36 aylik cocuklarin dil becerileri ebeveyn gériisiine dayali olarak
incelenmektedir. Bu ¢ahismada TIGE 1 kullanilmistir.
Tiirkce Erken Dil Gelisimi Testi-TEDIL

Test of Early Language Development (TELD-3) testinin Tiirkgeye uyarlamasi olan
TEDIL (Topbas ve Giiven, 2011), 2 yas 0 ay ve 7 yas 11 ay arasmdaki cocuklarin alic1 ve
ifade edici dillerini degerlendirmede kullanilan standart bir testtir. Test A ve B olmak iizere
iki formdan olusmaktadir, her form 76 madde icermektedir. Bu ¢calismada TEDIL’in B formu
kullanilmstir.
Oyun Degerlendirme Islemleri

Oyun degerlendirmesi birinci yazar tarafindan gelistirilen bir gozlem formu ile
yapilmistir. Bu islemler gelistirilirken alan yazin taramasi yapilmis, oyun becerileri gelisimsel
olarak siralanmig ve gelisimsel gerilii olan ¢ocuklarin oyun becerilerinin degerlendirildigi
calismalarda kullanilan islemler, islemlerin uygulanma ve yorumlanma sekli incelenmistir.
Inceleme sonucunda, oyun tiirlerinin ve karmasikligmin gdzleme dayali degerlendirilmesinde
kullanilacak bir gdézlem formu gelistirilmistir. Bu formda oyun davraniglar1 basitten zora
dogru su sekilde siralanmistir:

1. Nesnelerin islevlerine dikkat etmeksizin gosterilen sensori-motor doneme iliskin

oyun davraniglari (sallama, atma, yuvarlama, agzina alma, dondiirme, koklama vb.).
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2. Nesnelerin islevlerine dikkat etmeksizin nesneleri bir Orilintilye sokma (siraya

dizme, toplama, birbirinin i¢ine koyma, sistematik bir sekilde diizenleme).

3. Nesnelerle isimlendirme ve/veya kendi iizerinde nesnelerin islevlerine uygun

davranislar gosterme.

4. Bagkalarmna (bebege, hayvana veya arastirmaciya) yonelik olarak nesnenin iglevine

uygun davranislar.

5. 1ki semali sembolik oyun davranislar1 (bebegi yataga yatirip biberonunu verme,

kas1g1 once kendi agzina sonra bebegin agzina gotiirme vb.).

6. Olmayan bir nesne varmis gibi davranma (yemege tuz eker gibi yapma vb.) veya

herhangi bir nesneyi baska bir nesne yerine kullanma.

Degerlendirme 1iic oturumda tamamlanmistir. Oturumlardan birisi anne ile
yiiriitiilmiistiir. Bu oturumda ilk olarak AGTE sonrasmda TIGE 1 ikinci arastirmact
rehberliginde anne tarafindan doldurulmustur. M. ile yiiriitilen diger iki degerlendirme
oturumunun birinde TEDIL uygulanmis digerinde ise oyun degerlendirmesi yapilmustir.

Oyun degerlendirmesinde ii¢ set oyuncak kullanilmistir. lk set bebek ve evcilik oyunu
oyuncaklarindan (ocak, catal, kasik, bigak, bardak, ikiye ayrilabilen sebzeler, kiigiik bir
dondurma, mama sandalyesi); ikinci set bir traktor ve ¢iftlik oyuncaklari (¢it, tas, suluk, ¢iftlik
hayvanlari); tigiincii set bebek ve doktorculuk setinden olugsmaktadir. Degerlendirme sirasinda
arastirmact ve M. masada karsilikli olarak oturmustur. Arastirmaci degerlendirme setlerini tek
tek cikarmistr. M.’ye “Bak bunlar1 senin ic¢in getirdim, istedigin gibi oynayabilirsin”
demistir. Arastirmaci herhangi bagka bir yOnerge vermemis, model olmamistir. M. nin
sunulan oyuncaklarla kendi kendine oynamasi sirasindaki davraniglarina odaklanilmistir. Her
bir set dorder dakika siire ile sunulmus, degerlendirme 12 dakika stirmiistiir. Oyuncak setleri
arasindaki gegislerde M. ile sohbet edilmistir. M. ilgi gdstermezse “Bak burada neler var,

istedigin gibi oynayabilirsin.” denilerek oyuncaklara dikkati cekilmistir. Degerlendirme
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oturumlarmm tamammin video kaydi almmistir. Oturumlardan sonra kayitlar izlenerek
M.’ nin oyun davraniglar1 birinci yazar tarafindan degerlendirilmistir. Ayni kayitlar
arastirmacilar disinda bir uzman tarafindan daha izlenerek degerlendirilmis ve degerlendirme
sonuglar lizerinde goriis birligine varilmistir.
Bulgular

Genel Gelisim Degerlendirmesine iliskin Bulgular

Genel gelisimini degerlendirmek amaciyla 4 yas 2 aylik M.’ye AGTE uygulanmistir.
Uygulama sonucunda M.’nin dil bilissel gelisim puaninin 26, ince motor gelisim alani
puaninin 16, kaba motor gelisim puaninin 17, sosyal beceri-6zbakim becerileri alan1 puaninin
23 ve genel gelisim puaninin 82 oldugu goriilmiistiir. Bu puanlar “Ham Puan Profili” ne gore
incelendiginde M’nin gelisiminin tiim alanlarda %30 altindaki yas ¢izgisinin altinda oldugu,
bu alanlarda 14-17 ay arasinda performans gosterdigi goériilmiistiir. Bu durum, 6nemli bir
gelisimsel gecikmeyi gostermektedir.
Dil Becerilerinin Degerlendirilmesine iliskin Bulgular

TIGE 1 ile yapilan degerlendirmede annesi, M.’nin bu envanterde yer alan 20
kategorideki 418 sozciikten 41 tanesini anladigini ve sdyledigini; 30 tanesini anlamadigmi ve
sOylemedigini, 347 tanesini ise anladigini; yine envanterde bulunan 16 jestten 15’ini ¢cogu
zaman, 1’ini bazen kullandigmi belirtmistir. Anladig1 sdzciik sayisinin hem anladigi hem de
kullandig1 sozciik sayisindan oldukea yiiksek olmasi, M. nin alic1 ve ifade edici dili arasinda
onemli bir fark oldugunu diistindiirmiistiir. Degerlendirilmesinde kullanilan diger bir test olan

TEDIL e iliskin sonuglar Tablo 1’de sunulmaktadir.

Tablo 1. TEDIL Alict ve Ifade Edici Dil Testlerine Iliskin Bulgular

Test Standart Puan Yiizdelik Dilim
TEDIL Ala Dil 95 37
TEDIL ifade Edici Dil 69 2
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TEDIL Alci ve ifade Edici Dil Alt Test puanlar1 arasmdaki farkin 15°ten biiyiik
olmasi; alt testler arasindaki uyumsuzlugunu, M’nin dil yetersizligi oldugunu, alict dilinin
ifade edici dilinden anlamli bir sekilde daha yiiksek oldugunu gostermektedir (Topbas ve
Gtiven, 2011).

Oyun Becerilerinin Degerlendirilmesine iliskin Bulgular

Oyun degerlendirmesi sirasinda M.’nin oyuncaklara 1ilgisinin yiiksek oldugu,

oyuncaklarla eglenerek oynadigi gozlemlenmistir. G6zlem formundaki davraniglar ve M’ nin

oyun sirasinda gozlemlenen davranislar1 Tablo 2’de sunulmaktadir.

Tablo 2. Degerlendirme Sirasinda Gozlemlenen Oyun Davranislar

Davrams

Degerlendirmede Gozlemlenen Ornekler

Nesnelerin islevlerine dikkat etmeksizin gosterilen
sensori-motor déneme iligskin oyun davranislar

Doktorculuk setindeki agiz aynasm manipiile
ederek inceleme, refleks ¢ekici ile vurma.

Nesnelerin islevlerine dikkat etmeksizin nesneleri
bir oriintiiye sokma

Gozlemlenmedi.

Nesnelerle isimlendirme ve/veya kendi {izerinde
nesnelerin islevlerine uygun davraniglar gésterme

Inege “mo6” deme, steteskopu kulagina takma,
tencereye sebze koyma.

Bagkalarina yonelik olarak nesnenin islevine uygun
davranislar

Bebege dondurma yedirme, bebegin agzina catal
gotiirme, bebege igne yapma, bebegin atesini
6lgme, otoskopla bebegin kulagina bakma, inegi
traktore bindirme.

Iki semali sembolik oyun davranislari

Steteskop takip bebegin kalbini dinleme, tencereye
limon koyup kapagimi kapatma.

Olmayan bir nesne varmis gibi davranma veya
herhangi bir nesneyi bagka bir nesne yerine
kullanma

Gozlemlenmedi.

Oyun degerlendirmesinde; M. ’nin nesneleri iglevlerine uygun olarak kendisinin ve
baskalarinin {izerinde kullandigi, genellikle tek semali oyun oynadigi ancak iki semali
sembolik oyun davraniglarinin da bulundugu goézlemlenmistir.

Tartisma

Bu c¢aligmada 4 yas 10 aylik Joubert Sendromu tanili bir erkek ¢ocugunun genel
gelisimi ile dil ve oyun becerileri degerlendirilmistir. Alanyazinla tutarh olarak, vakanin dil-
biligsel (Braddock ve ark., 2006), ince ve kaba motor (Sarag ve ark., 2004), sosyal beceri-
O0zbakim alanlarindaki gelisiminin normal gelisimden Onemli derecede geride oldugu

belirlenmistir.
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Dil becerileri incelendiginde M.’nin TIGE 1’deki sdzciiklerin biiyiik bir kismimni
anladig1 ancak bu envanterde yer alan 418 sozciikten yalnizca 41 tanesini iletisim sirasinda
kullandig1 goriilmektedir. Anladigr ve kullandig1 sozciikler arasindaki farkin ¢ok biiyiik
olmasi ifade edici dilinin alic1 dilinden oldukg¢a geride oldugunu diisiindiirmiistiir. TEDIL
sonuglar1 da bu diisiinceyi dogrulamustir. Sinirh s6zel ¢iktis1 olan M., TIGE 1°de yer alan 16
jestten 15’ini c¢ogunlukla, birini bazen kullanmaktadir. Braddock ve ark. da (2006),
caligmalarinda JS’lu bireylerin iletisimde jestleri siklikla kullandiklarini, sézel ¢iktist sinirl
olan JS’lu bireylerin sozel ¢iktis1 yliksek olanlara gére daha fazla jest kullandiklarini
belirtmislerdir.

Oyun sirasinda M., siklikla nesneleri islevlerine uygun olarak kullanarak tek semal:
oyun davranmiglar1 gostermistir. Tek sézciik asamasinda olan ¢ocuklarin nesnelerin islevine
uygun olarak tek semalar iceren oyun davranislar1 géstermeleri beklenmektedir. M. ’nin diisiik
siklikla da olsa oyun sirasinda iki semali oyun davranislar1 gosterdigi gézlemlenmistir. M. nin
annesi de, cocugunun sozciik+jest ve nadiren iki sozciiklii ifadeler kullandigini belirtmistir.
Oyun sirasinda nadiren goézlemlenen iki semali oyun davraniglar1 ve dogal iletisimde nadiren
sOozclik+jest ve iki sozciiklii ifadeler kullanmasi, M.’nin oyun ve dil gelisimin paralel
oldugunu diistindiirmiistiir.

JS oldukg¢a nadir goriilen ve tibbi sorunlarin da siklikla eslik ettigi bir sendromdur. Bu
sendromda dil becerilerinin degerlendirilmesine yonelik olarak yapilan oldukg¢a smirli sayida
calisma bulunmaktadir. Dil becerileri ile oldukca iliskili olan oyun becerileri ile ilgili bir
calismaya ise ulasilamamustir. ilerleyen zamanlarda yapilacak arastirmalarda dil becerilerine
ek olarak oyun becerilerinin de incelenmesi, JS’lu ¢ocuklarin gelisim profillerinin daha iyi

betimlenebilmesini saglayacaktir.
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