OTIiZM ve NOROLOJIK YONLERI

Otizm erken ¢ocukluk ¢aginin oldukga sik goriilen ciddi hastaliklarindan birisidir. Otizm ve
bu yelpazede yer alan iligkili tim bozukluklarin goriilme sikliginin 130’da 1 oranindadir.
Belirtiler bazen ¢ok erken bir yasta (6rnegin 8 aylikken) fark edilse de ¢ogunlukla 18-30 aylar
arasinda saptanir. Erkek ¢ocuklarda daha siktir. Sorunlar esas olarak ii¢ alandadir; toplumsal
karsilikli iliskide niteliksel bozukluk, sozel ve s6zel olmayan iletisim ile oyun etkinliginde

yine nitelik olarak bozukluk, kisitli ilgi ve etkinlik birlikte tekrarlayici hareketler.

Otizm yaygin gelisimsel bozukluklar (YGB) baslig1 altinda smiflanmistir ve giinliik pratikte
YGB yerine ‘otizm spektrumu’ terimi de kullanilmaktadir. YGB bir semsiye kavramdir; bu
baslik altinda bazi yonleriyle farkli olmakla birlikte, temel olarak birbirine benzeyen otizmle
iligkili su bozukluklar vardir: tipik otizm, Rett sendromu, Asperger sendromu, ¢ocuklugun
dezintegratif bozuklugu, baska tiirlii adlandirilamayan yaygin gelisimsel bozukluk (atipik
otizmi de igerir). Tipik otizmi tanimak, konuyla ugrasan profesyoneller i¢in genellikle sorun
olusturmaz. Ancak cok hafif belirtilerle seyreden otizm formlarmin da oldugu akilda

tutulmalhidir. Otizm kizlarda daha seyrektir, ama klinik tablo genellikle daha agirdir.

Otizmde Belirtiler

Otistik bireyleri tanimlamak i¢in bir ¢ok davranis 6zellikleri kullanilir. Ama hig bir otistikte
bu ozelliklerin tiimii bulunmaz; siklikla hepsi ayni anda goriilmez ve belirtiler ayni kiside
zaman icinde degiskenlik gosterir. Otistik bozukluklarda farkli tablolarin goriilme
nedenlerinden biri de hastaligi agirdan hafife pek ¢ok formunun olmasidir. Atipik olanlarini
kii¢iik yaslarda tanimak zordur. Otistik belirtileri agir olanlarda zeka geriligi belirgindir,
epilepsi, saldirganlik, uyku bozukluklar1 gibi ek sorunlar daha siktir. Agir otistiklerde ¢ogu
zaman otizme eslik eden baska hastaliklar da vardir. Hafif otistikler zamanla ve 6zel egitimle
konusabilir, g6z temasi kurabilir ve normal egitim alabilirler. Otistik davraniglar eriskin
donemde de devam edebilir; bu bireyler az konusan veya giinliikk aktivitelerini
yapamayanlardan akademik derecelere ulagsmis ya da bagimsiz yasam siirdiirebilenlere dek

genis bir yelpaze i¢inde olabilirler.

Otizmin belirtileri ana basliklara gore incelenebilir:

Davranis: Sosyallikte, karsilikli sozel ve sdzel olmayan iligkide, ilgi ve aktivite alanlarinda
yetersizlikler vardir. Bebeklikten itibaren goz temasi olmayabilir. ‘Bay bay’, ‘bas bas’ gibi
jestleri O0grenemez ya da ge¢ Ogrenir, farkli sekilde kullanabilirler. Erken cocuklukta
istedikleri nesneleri erigkinlerin eliyle isaret edebilirler; bu sirada yiizlerinde sosyal olarak

uygun bir ifade siklikla yoktur. Genel olarak otistik ¢ocuklarin hoslanma, korku, 6tke gibi



duygularin1 gosterebilme yetenekleri vardir, ancak duygularini sadece u¢ noktalar seklinde
gostermege egilimlidirler. Davranig sorunlar1 arasinda bir ¢ogunda goriilen asir1 hareketlilik
(hiperaktivite) ve dikkat dagiikligi sayilabilir. Ofke nobetleri siklikla kiiciik yaslardadir.
Bir isteginin yapilmamasi, istemedigi bir durumun olusmasi, bir ritiielin bozulmasi ile ortaya
¢ikabilir. Bazi otistiklerde kendilerine zarar verici davranmiglar, ¢evresindeki Kisilere ve
nesnelere karsi saldirganlik ilag tedavisi gerektirecek diizeyde ciddi olabilir. Otistikler
nesnelere ve gilindelik yasamin rutin diizenine bagimlilik gosterirler; kii¢iik degisiklikleri bile
(masanin yerinin degismesi ya da giysi degisikligi gibi) direngle karsilar ve 6fke ndbetleri
gecirebilirler.

Iletisim ve dil gelisimi: Anlama ve dilin iletisim icin kullanimi, en azindan kiigiik yastaki
otistik ¢ocuklarda her zaman bozuktur. Olgularin yaklasik yarisinda konusma anlamli bir
iletisim araci1 olacak sekilde gelismez. Konusmaya baslama siklikla gecikir. Otizmin ilk fark
edilen belirtilerinden biri, bu c¢ocuklarin ‘cagrildiklarinda bakmamalarr’dir ve sagirhik
stiphesiyle ilk olarak genellikle kulak-burun-bogaz uzmanlarina gétiiriiliirler. Bu ¢ocuklarin
bazilar1 durmaksizin, arada siddetli vurgular, yiikselen-algalan iyi ayarlanamayan sesler ve
tonlamalarla (ayindeymis gibi) ya da kendileri i¢in 6nemli konularda siirekli tekrarlayarak
konusurlar. Klige tarzinda konusmalar tipiktir, bu nedenle konusma sorunlari olsa da reklam
metinlerini ¢abuk Ogrenebilirler. Bazilar1 kendilerinden tigiincii kisi gibi bahseder, ‘ben’
yerine bagkasiymis gibi ismiyle ya da ‘sen’ diyerek konusurlar. Otizmi olan ¢ocuklar dil
sorununu, sozel olmayan iletisim yollarin1 kullanarak telafi etmeye calismazlar. Zaten iletisim
amaci ile goz goze gelmede, yiiz ifadesi, durus ve jestleri kullanma ve anlamada zorluklar1
vardir. Bir kismi bazen papagan gibi yanit verirler (ekolali). Otizmi olan ¢ocuklarin yaklagik
yarist 5 yasina geldiklerinde dahi ise yarar bir dil gelistiremezler. Bununla birlikte pek ¢ok
otistik, isaret dili, yazi ve resim tahtalari, bilgisayar gibi araclarla iletisimlerini saglayabilirler.
Hafif otistikler 4-5 yaslarinda ctimle kurabilirler.

Oyun: Otistik kiiciik ¢ocuklar nasil oyun oynanacagini bilmezler. Arabalar1 sirmek yerine
sadece yan yana dizmek ya da ters cevirip tekerleklerini oynatmak gibi. Bazen bir ip
parcasina, bir posete, donebilen kiigiik bir nesneye uzun siire ilgi gosterebilirler. Taklite dayali
sembolik oyunlar1 oynamayi beceremezler. Oyun oynayabilenlerde ise karsilikli oyun
gelismez ya da amaca yonelik oyun kuramazlar.

Dikkat ve aktiviteler: Otistik ¢ocuklarin bazilar1 kendilerinin baslattiklar: aktiviteler sirasinda
uzun dikkat stiresi gosterebilirler, ama baska birinin isaret ettigi bir olaya odaklanamazlar.
Birisi aktivitelerini veya ritiiellerini bozmak isterse siklikla 6fke ndbetleri gegirirler.

Zekaya ait sorunlar: Otistik ¢cocuklarda zeka diizeyi, agir zeka 6ziirlii olmaktan istiin zekaya

uzanan genis bir aralik i¢indedir. Zihinsel durumlar1 otizm belirtilerinin siddetiyle iligkilidir.



Hem zihinsel engelli hem de otizmi olan c¢ocuklarin 1/3’linde epilepsi ndbetleri vardir.
Zihinsel engeli agir olan ¢cocuklarda hastaligin gidisi daha kotiidiir.

Tekrarlayici hareketler: Otistiklerde sik goriilen tekrarlayici (stereotipik) hareketler saga-
sola, One-arkaya sallanma, kendi ¢evresinde donme, kanat ¢irpma, cisimleri ¢evirme,
parmaklarina garip sekiller verme, agiza gotiirme, el ¢irpma, dokunma, ritmik el hareketleri
ile kulak ve viicut kisimlarina vurma, amagsiz dolanma seklinde izlenebilirler. Bu tip
hareketler zeka diizeyi diistiklerde daha siktir.

Duysal belirtiler: Otistik ¢ocuklar duysal uyaranlara ters veya uygun olmayan yanitlar
verebilirler; bazi seslere, tatlara, dokunsal ve gorsel uyaranlara (bazilar1 sadece belli
renklerdeki gidalar1 yerler), agriya karsi bazen asir1 hassas, bazen de duyarsizdirlar. Gorsel
algilamalar1 genellikle isitselden daha iyidir. Uyku gereksinimleri azalmistir ve geceleri sik
uyanirlar.

Ogrenme giicliikleri: Otistik ¢ocuklarda bazi genel dgrenme sorunlar1 vardir. Siklikla
becerileri bir alanda iyi, bagka bir alanda kotiidiir. Okudugunu anlamadan gelismis okuma

yetisi olan (hiperleksik) otistiklerin egitiminde yazili materyaller daha yararhdir.

Otizmin Nedenleri ve Noérolojik Yonleri

Otizmde bu hastaliga 6zgiil olmayan bir¢ok biyolojik neden tanimlanmistir. Gebelik ve
doguma ait bazi problemlerin (ileri anne yasi, gebelikte kanama, ilag kullanimi, viral
enfeksiyon, kisa gebelik siiresi, diisiik dogum tartisi1 vb.) ile yenidogan doneminde goriilebilen
baz1 sorunlarin (aglamada gecikme, solunuma ait sorunlar, yenidogan sarilig1 vb) daha sonra
otistik belirtiler gelisen cocuklarda daha sik oldugu belirtilmistir. Ancak bu sorunlar tiim

otistik cocuklarda olmadigi gibi, otizme 6zgiil de degildirler.

Otizme veya otistik belirtilere yol agan nérolojik ve genetik hastaliklar arasinda Frajil X gibi
bazi genetik sendromlar, cilt ve beyni birlikte etkileyen hastaliklar (tuberoz skleroz,
ndrofibromatozis vd), beyin yapisini bozan (dejenere eden) hastaliklar (bebeklik néronal
seroid lipofusinozu gibi), bazi epilepsi sendromu tipleri (erken bebeklikte kol-bacaklar ve
viicutta kasilmalarla [spazmlar] giden West sendromu gibi), edinilmis siire¢ler (yenidogan
doneminde beynin oksijensiz ya da kan akimsiz kalmasi sonucu hasarlanmasi [hipoksik-
iskemik ensefalopati], ensefalit, anne karninda kizamik¢ik gegirilmesi gibi), metabolik
hastaliklar (fenilketoniiri, tiroid hormanlarinin dogumdan itibaren diisiik diizeylerde olmasi
vd) sayilabilir. Otistik ¢ocuklarin ancak kii¢iik bir kisminda bu hastaliklarm klinik tabloya
eslik ettigi, otizm tanili olgularin ¢ogunun nedeni bilinmeyen (idiyopatik) grupta oldugu

akilda tutulmalidir.



Otizmin genetik bir hastalik oldugu konusunda da pek ¢ok veri vardir. Erkeklerde kizlara
gore 3-4 kez daha siktir. Otizmi olan bir ¢ocugun kardesinin otistik olma olasili1 %3’tiir (bu
oran normal riske gore 10-100 kat daha fazla risk demektir). Tek yumurta ikizlerinden biri
otistik oldugunda digerinde de goriilme olasilig1 farkli ¢aligmalarda % 36-91 arasindadir.
Otizmin genetik temeli {izerine yapilan ¢aligmalar ¢ok faktorlii, birgok genin sorumlu oldugu

bir hastalik oldugunu diistindiirtir.

Otizmde Epilepsi ve Elektroensefalografi (EEG)

Otizmi olan ¢ocuklarda epilepsi oran1 % 25-33 civarindadir. Cesitli tipte epilepsi nobetleri
goriilebilir. Bu ¢ocuklarda bazi ndbet tiplerini ayirt etmek zordur. Dalmalar yanit vermeme
veya ilgi gostermeme ile, motor siirecler (agiz kdsesinde cekilme, elde atma seklinde
hareketler) tekrarlayici hareket ve tiklerle karisabilmektedir. Elektroensefalografi (EEG)
beyin hiicrelerinin olusturdugu elektriksel aktivitenin sagh deri iizerine yerlestirilen
elektrodlar araciligi ile ¢ocuklara hi¢ bir zarar1 olmaksizin kaydedilmesi ve incelenmesidir.
Bu yontemle otizmi olan ¢ocuklarda beynin temel biyoelektriksel aktivitesi gosterilebildigi

gibi, epilepsiyle iliskili ya da iligkisiz anormallikler de saptanabilir.

Otizmde Tan1

Otizmin kesin tanis1 i¢in bir biyolojik inceleme yOntemi heniiz bulunamamistir.
Bu hastalikta tani, otizm i¢in tipik davramig bigimleri ile var olan islevsel becerilerin
sorgulandig1r ayrintili Oykiiye dayanir. Noropsikiyatrik muayenede toplumsal iliskiler,
dil/iletisim, ilgi ve etkinlikleri igeren bilissel (kognitif) ve davranigsal degerlendirme yapilir.
Ayrica olgularin kiiclik bir kisminda tan1 konabilir bir hastalik (genetik, metabolik vd) vardir
veya eslik etmektedir. Bu nedenlerle altta yatan 6zgiil bir bozuklugu/hastalig1 diistindiirecek
bulgulara dayanarak metabolik testler, beyin goruntulemeleri ve genetik incelemeler
yapilabilir. Epileptik nobeti veya nobet siiphesi olanlarda uykuyu da iceren EEG incelemesi
yapilmali ve otistik ¢ocuklarin EEG’lerinde -ndbet Oykisi olmasa da- ylksek oranda
epilepsiyle iliskli anormallikler goriildiigii akilda tutulmalidir. Ayrintili kulak-burun-bogaz
(KBB) muayenesi, isitme testleri ve beyin sap1 isitsel uyandirilmis potansiyeller (BAEP,

BERA) ile isitmenin degerlendirilmesi otizmi olan tiim ¢ocuklar i¢in 6nem tagimaktadir.

Otizmde Tedavi

Esas olarak erken taniyla birlikte davranigsal teknikler ve cocugun Ozelliklerine gore
sekillendirilmis 6zel egitim uygulamalarina dayanir. Ayrica 6grenme ve konusma sorunlarina
yonelik terapiler uygulanir. Ilag tedavisi toplumsal iliski sorunu, konusma bozuklugu gibi
temel belirtilerde degisiklik yapmaz; ama sik goriilen asir1 hareketlilik, anksiyete, depresyon,

uyku ve yeme sorunlari, kendine zarar verici davranislar, saldirganlik agisindan yararlh olur.



Epileptik nobeti olanlarda ndbetleri 6nleyecek ilaglar kullanilir. Nobet oykustu olmayan,
ancak EEG’lerinde epilepsiyle iliskili olabilecek bulgular saptanan olgularda bu tip ilaclarin

kullanimi ise tartigmali ve karmasik bir konudur.
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