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TANIM
Otizm  spektrum bozukluklari (OSB) belirtileri erken c¢ocukluk ¢aginda
baslayannérogelisimsel  bir bozukluktur. ik kez 1943 te LeoKanner tarafindan
tanimlanmigtir. Sosyal-iletisimsel alanda  yetersizlikler ve sinirli, tekrarlayici
davraniglar ve ilgi alanlar ile seyretmektedir.Amerikan Psikiyatri Birligi'nin
yayimladigi kilavuza(DSM-V’e) goére Otizm, “Otizm Acilimi Kapsaminda Bozukluk”
olarak adlandirilip, kendini iki alandaki yetersizlikle kendini gostermektedir:
1) Toplumsal iletisim ve Etkilesimde Guigliikler

B Toplumsal-Duygusal kargilikta yetersizlik

B SoOzel olmayan iletisimde yetersizlik

m iligki kurma ve slrdiirmede yetersizlik
2) Sinirli-Yineleyici Davranig Orlntiiler (Tekrarlayici Davranislar)

B Basmakalip ve tekrarlayici motor hareketler

B Aynilikta israr,rutine siki baglihk

B Sinirli ve yogun ilgi alani

B Duyusal az veya ¢ok uyarilama
Tani koyarken Toplumsal iletisim ve Etkilesimde Guigcliikler alanindaki belirtilerin
timiin izlenmesi ve Sinirli-Yineleyici Davranis Orlntiler (Tekrarlayici Davranislar)
alanindan en az 2 belirtinin bulunmasi gerekmektedir. Ayrica bu belirtilerin  bu
belirtiler zihinsel yetersizlik sebebi ile olmamasi, erken ¢ocukluk ¢aginda baslamasi
ve c¢ocugun sosyal toplumsal hayatinda bir iglev bozuklugun yol agmasi
gerekmektedir. OSB tanisi konulurken dil gelisim seviyesi, zihinsel dizey, tibbi

bozukluk ve norogelisimsel bozukluk veya katatoni eslik ediyorsa belirtiimelidir.

ETYOLOJI

OSB ‘nun etyopatogenezinde karmasik genetik faktorler ve cevresel faktorler rol
oynamaktadir. Néranatomik arastirmalar beyindeki degisimin /farklilasmanin yasamin
ilk 3 yilinda gergeklestigini bildirmektedir.

Makroanatomik Degisiklikler arasinda ventrikillerde genisleme, gri ve beyaz
maddeyi etkileyen volum artisi, ¢cocuklarin dnemli bir kisminda 6-14 ay araliginda bas

cevresinde buyume sayilabilir. Beyin biyimesinde en sik frontal lob, temporal lob ve



amigdalanin etkilendigi, ayrica erken donemde serebellar vermisin bazi alt
bdlgelerinde hipoplazi s6z konusudur.

Mikroanatomik degisiklikler ise hipokampus, septalnukleuslar ve bazi amigdala alt
cekirdeklerinde kuglk, yogunlasmis noronlar ile birlikte purkinje hiicre yogunlugunda
azalma Kkortikal disgenetik lezyonlar ve beyin sapinda &zellikle inferior olive’de
gelisimsel anormallikler, amigdala, temporal lobun fusiformu ve serebellumda daha
az sayida hucre bulunmasidir.

OSB’da norofizyolojik degisiklikler ise %50 oraninda gértulen EEG anormallikleri,
Empati alani olarak tanimlanan amigdala, ventromedial prefrontal korteks,
temporoparietal birleske, orbitofrontal korteks, on singulat ve diger iligkili beyin
bolgelerinde islev farkhliklari olarak bildirilmistir. fMR goruntuleme calismalarinda,
fotograflardan duygulari anlamaya calisirken amigdalanin hipoaktif oldugu
belirtiimigtir. YUz okuma sirasinda sag fusiform girusta aktivasyonun azalmasi
bildirilmigtir.

Norokimyasal degisiklikleri inceleyen calismalar ise 0zellikle serotonin ve gabaerjik
sistem otizmle iliskilendirilmistir (Chugani 2011).

OSB da Genetik Etmenler giderek artan bir siklikta incelenmektedir. Ikiz
calismalarinda tek yumurta ikizlerinde konkordansin %36-91, ¢ift yumurta ikizlerinde
%0-27 oldugu bildirilmistir. OSB’lilerde %10-37 kromozomal anomali bildirilmigtir. 2,
3, 4, 6, 7, 10, 15, 17 ve 22 nolu kromozomlar Uzerinde yer alan genlerdeki
varyanslar artmis otizm riski ile iliskilendirilmigtir. DNA’ daki mikrodelesyon ve
duplikasyonlar da OSB ile iligkilendirilmektedir.

Bununla birlikte otizmde pek ¢ok olgu sporadiktir. Ebeveynlerden birinin gonadinda
ya da embriyonun erken evresinde de novo mutasyon gergeklestigi dusunulmektedir.
Bu gibi ailelerde ailenin ikinci gocugunun otizmli olma ihtimali zayiftir. Ancak o otizmli
birey ¢gocuk sahibi oldugunda bu risk yUksektir.

OSB ile ilgili gevresel risk faktorleri olarak bugune dek Uzerinde durulan konular;
ileri baba yasi, annenin gebelikte gecirdigi enfeksiyonlar, civaya maruziyet, tarim
ilaglarina maruziyet, hava Kkirliligi, egzoz dumanina hamilelikte siklikla maruz kalma,
beslenme, D vitamin eksikligi, asilardir.

Yapilan butin galismalarin sonucunda ileri baba yasi su an otizm igin risk faktoru
olarak kabul edilmektedir.D vitamin eksikliginin otizmin etyopatogenezindeki rolu son
yillarda galismalarin ilgi odagi olmustur. Erken ¢ocukluk ¢aginda D vitamini eksikligi

iki sekilde OSB’ nin etyopatogenezinde rol oynamaktadir. Birincisi beyin Uzerine direk



etki (homeostazis, bagisiklik sistemi ve norogelisimsel etki), ikincisi genleri etkileme
yoluyla olmaktadir. Asilarla otizm iligkisi sik gundeme gelmektedir. Asilarla otizm
arasinda higbir baglanti saptanmamis hatta asilara ara veren Ulkelerde o donemde
otizm sikliginda artis goralmustar. Otizm icin belirlenen risk faktorleri:
1 OSB'’ li kardes,
Ailede sizofreni benzeri psikotik bozukluk 6ykusu,
Ailede duygu durum bozuklugu oykusu,
Ailede mental veya davranissal bozukluk oykusu,
Ebeveynlerin 40 yasindan buyuk olmasi ,
Dusuk dogum agirhg,
Prematurite,
Yenidogan yogun bakim Unitesinde kalmig olmasi,
Dogumsal anomaliye sahip olmasi,

Erkek cinsiyet,

O O o o o o o o O o

Buyuksehirde ikamet etmek olarak belirlenmistir.

OSB da genellikle baska tibbi durumlar da eslik etmektedir. %34-84 siklikla zihinsel
yetersizlik eslik etmektedir. Ayrica epilepsi OSB olan c¢ocuklarda normal
populasyondan 10-30 kat fazla izlenmektedir. Sindirim sistemi problemleri (Kabizlik
%2, gida alerjisi:%5-%8), Frajil X sendromu, Tuberoz skleroz, Serebralpalsi, Down

sendromu, Kas distrofisi, Norofiboromatozis yine eslik eden hastaliklar arasindadir.

EPIDEMiYOLOJi
Epidemiyolojik galismalar OSB prevalansi 1970 lerden ginumuze ¢ok arttigini ve son

yillarda 1:68 olarak bildirmistir. Erkeklerde kizlardan daha fazla gorulmektedir.

TANI

OSB igin biyolojik marker yoktur. OSB tanisi klinik degerlendirme ile davranissal
Ozelliklere dayali konulur. Siniflama sistemleri (6zellikle DSM de) tanimlanan kriterler
ile kuguk ¢ocuklarda OB tanisi koymak zordur.



2 yastan kuguk ¢ocuklarda pek ¢ok belirtiyi gérmek ve degerlendirmek mumkundur.
1yastan kuguk ¢ocuklarda klinik gdzlem ile sosyal-iletisimsel yetersizlik test edilebilir.
Farkli yagsam donemlerinde farkl belirtiler ile karsimiza gelir.
0-1 yas arasi klinik ozellikler:
1 GOz temasi az,
Gulumsemeye sosyal yaniti kisitli,
Yabanci kaygisi yoktur,
ismiyle seslenildiginde bakmaz,
Dokunma ve diger duyusal uyaranlara agiri veya az tepki,
6 aylik agulama, 9 aylik babildama yok ya da seyrektir,
1 yasinda anlamli kelime genellikle gorulmez.
Hipotoni ve hipertelorizm gorulebilir,
Kucaga alinmaktan hoglanmaz,
Yalniz kalmaktan mutlu olur,
Motor taklit gelismemigtir,
Meme emmede sorun yagayabilir,

Objelerin pargalarina asiri veya atipik ilgi
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Tekrarlayici belli objelerle oyun
1 ikinci ve Gclincli parmakta sindaktili olabilir.
1-3 yas arasi
] En sik bagvuru yasi,
En sik bagvuru sebebi: Konugma gecikmesi.
Kucag@a alinmak i¢in kollarini agmaz,
Ortak dikkatte sorun vardir,
iigisini paylagsmaz,
Taklit yetenegi kisithdir (bay-bay, 6puclk, ce-ee oyunu),
Seslenince bakmaz,
Yasitlarina ilgisi yok veya zayiftir.
Duygulari anlamakta zorluk yasar,
Cevreden izole gorundr,
3 yasinda oyun kurma ve yurUtebilmeyi basaramaz,

Senaryolu oyunu baglamamistir,

0 e

2 yasinda iki kelimeli cimleler kuramaz, komutlari anlayamaz,



'] Stereotipiler baglamigtir (parmak ucunda yurime, donme, sallanma, el ¢irpma,
kol ¢cirpma)
'] Donen cisimlere, 1sikh ve parlak nesnelere ilgi baglamigtir.
Okul 6ncesi donem (4-5 yas)
[ Jest ve mimik kullanimi kisitli,
Sosyal etkilesimde isteksiz,
Yasit iligkisini surdiremez,
Hayali oyunu yoktur,

Duygulari anlamakta zorlanir,

O O o o o

Dil becerilerindeki sorunlar devam edebilir (kisa cimleler, monoton ses tonu,

ekolali),

O

Motor stereotipiler siktir,
[] Torensel davraniglar (oyuncak dizme, oyuncaklarin belli pargalari ile oynama)
s6z konusudur.
Okul Cagi
7] Dil ve iletisim becerileri agisindan bakildiginda, pek ¢ok otistik gocugun dil
becerisi zayiftir ve konusma paterninde sorunlar devam eder.
[J  Agir retardelerde motor stereotipiler genellikle devam eder, iyi islevlilerde
torensel davranislar ve dar ilgi alanlari daha 6n plandadir.
[ Bu yas grubunda eslik eden psikiyatrik bozukluklar (DEHB, OKB, tikler,

duygudurum bozukluklari) sik goruldr.

Ergenlik

1 Ozellikle normal IQlu bireyler arkadas gruplarindan dislanma ve farkli
oldugunu hissetme nedeni ile siklikla depresyon gegirmekte, intihar disince
ve girisimi yaygin olabilmektedir.

[J Davranissal sorunlar 6n plandadir. Degisime direng, 6fke ndbetleri, kendine
ve bagkalarina zarar verme ve uygunsuz cinsel davraniglar s6z konusu
olabilir.

Bir cocukta otizm spektrum bozuklugundan stphelenmek icin bu ézelliklerin hepsinin
olmasi gerekmemektedir ve tek bir belirtinin varliginda bile klinik degerlendirme

yapilip gocugun risk tasiyip tagimadigi aileye bildiriimelidir.



AYIRICITANI

U
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Dil Bozukluklar : isaret etme ve jest-mimik kullanimi otizmlilerden daha
iyidir. Yas ilerledikge sosyal becerileri artar. Otizmlilerlerden sdzel olmayan
iletisim ve sosyal beceriler ile ayrilirlar.

Mental Retardasyon : ilk bir yasta otizmlileri diger gelisimsel bozukluklardan
ayiran en énemli fark ismi cagirilinca bakmamalaridir. U¢ yasinda ise OSB’
lilerin ¢cevreden izole gorunmeleri, ilgi cekmekte isteksizlikleri ve sese garip
duyarhliklaridir.

Tepkisel Baglanma Bozuklugu : Ayirici tani kolay dedgildir fakat iyi ve
ayrintili  bir anamnezle g¢ocugun bakim kosullari 6grenilebilir. Onemli
faktorlerden biri tedaviye daha iyi yanit vermeleridir. Sadece ¢evresel
kosullara bagh gelisen tablolarin ¢cok daha kisa slUrede ve c¢evresel kosullar
uygun hale donunce iyilesebilecegi bildiriimektedir.

Cok Erken Baslangigh Sizofreni : iyi bir gelisimsel 6ykii ve belirtilerin
baslama oOykusu ayirici tanida yardimcidir. Eger erken gelisim evrelerinde
sosyal - iletisimsel alanda gucliuk yoksa, gerileme ve psikotik belirtiler
sonradan eklenmisse bu psikotik suregtir. Ancak erken yastan itibaren
gelisimsel aksamalar varsa oncelikli tan1 OSB’ dir.

Goérme ve isitme Engelliler : Gérme engellilerde otizm prevalansi oldukga
yuksek bulunmus ve bu durum MSS’ nin eslik eden diger bozukluklar ( MR,
epilepsi vs.) ve gorme engelinin siddeti ( total korlik ) ile iligkilendirilmigstir.
isitme engellilerde de eslik eden baska MSS hastaliklari olmayan bireylerde
otistik belirtiler cok az gorulmektedir.

Selektif Mutizm : Tanidik bireylerle s6zel ve sbzel olmayan etkilesim
normaldir.

Landau-Kleffner Sendromu : Erken cocuklukta gorllen edinsel afazi ve
otistik davranis ile tanimlanir. Uyku ve uyanikhlk EEG’ lerinde tipik
bozukluklarin gosterilmesi ile tani konur. Ayirici tanida EEG ve noroloji
konsultasyonu yardimci olur.

Rett Bozuklugu : En onemli ayirici tani olgutu bas cevresinin OSB’lilerde

azalmamasidir.



OSB siklikla yasam boyu suren bir durumdur.Son 10 yilda kiguk yaslarda tani
konan ve uygun egitim alan olgularin dnemli kismi (%10-37) otizm tanisini kaybettigi
bildiriimektedir.Yine de uzun sureli takip galigmalari (20-30 yil 6nce tani alan grubun)
bu gunkl degerlendirmesinde, %20 iyi gidis(bagimsiz hayat), %31 Orta gidig(Yari
bagimsiz hayat), %49 Kotlu gidis (tam bagimh hayat) bildirmektedir. Prognozu
etkileyen onemli faktorler 1Q duzeyi, alti yas oncesi dil becerilerinin gelismesi, belirti
siddeti erken tani ve egitimdir.

TEDAVI

Temel tedavi uygun egitsel yaklasimdir.En ¢ok davranisgi yaklagimlarin etkin oldugu
bildirilmistir.Ev egitim programlari ve ebeveynin egitim programina dahil olmasi ¢ok
onemlidir.EqQitsel tedavilerle sosyal - iletisimsel alanda gelisme, istenmeyen
davraniglarin azaltilmasi ve yeni becerilerin kazanilmasi hedeflenmektedir. Olgularin
cogunda hareketlilik ,uykusuzluk,6fke,takinti ve dikkat sorunu gibi problemler igin

psikiyatr denetiminde ilag kullaniimaktadir.
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