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Özet

Otistik spektrum bozukluğu sosyal etkileşimde ve iletişimde bozulmalar ve tek-

rarlayıcı, basmakalıp davranış örüntüsü, ilgi ve aktivitelerin bulunması ile karak-

terizedir. Genetik ve çevresel faktörler tarafından etkilendiği düşünülen, etyoloji-

si tam olarak bilinmeyen davranışsal bir bozukluk olarak tanımlanmıştır. Doğuştan 

görme kaybı olan çocukların genellikle geri çekilme, izolasyon ve otizm gibi ciddi 

davranışsal ve psikolojik problemler için risk altında olduğu bildirilmektedir. Birkaç 

çalışmada görme kaybı olan bireylerde otizm veya otistik davranışların birlikteliği 

tanımlanmıştır. Bizim bilgilerimize göre doğuştan görme kaybı olan ve komorbid 

otistik spektrum bozukluğu olan iki kardeşle ilgili bir olguya rastlanmamıştır. Bu 

olgu sunumunda, otistik spektrum bozukluğu için ayrı ayrı risk faktörü olan, gene-

tik yatkınlık ve doğuştan görme kaybı komorbitesinin vurgulanması amaçlanmıştır.
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Abstract

Autistic spectrum disorder is characterized by severe qualitative impairments in 

socialization, communication, and restricted repetitive behavior, interests and ac-

tivities. It is a behaviorally defined disorder of unknown etiology that is thought 

to be influenced by genetic and environmental factors. Congenital visual impair-

ment children are generally reported to be at risk for serious behavioral and psy-

chological problems, such as withdrawal, isolation, and autism. Several studies 

have described the coexistence of autism or autistic behaviors in visually impaired 

individuals. To our knowledge, there is no case report about congenital visual im-

pairment and comorbid  autistic spectrum disorder in  two brothers. In this case 

report, we aim to emphasise the comorbidity of congenital visual impairment and 

genetic predisposition which are risk factors for autism separately.
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Giriş
Otistik spektrum bozukluğu (OSB), toplumsal etkileşim ve ileti-
şim alanlarında belirgin gecikme ve sapmalarla ve ilgi alanların-
da kısıtlılıkla seyreden bir nöropsikiyatrik bozukluktur. Olguların 
önemli bir kısmında zeka geriliği ve nöbetler tabloya eşlik et-
mekte, erişkinlik döneminde bağımsız yaşama şansı oldukça dü-
şük düzeyde olmaktadır [1]. Bu ciddi nörogelişimsel bozukluğun 
temelinde yatan nedeni anlamaya yönelik çalışmalardaki artışa 
rağmen, etyolojik neden tam olarak anlaşılamamıştır. Psikosos-
yal etkenlerin, prenatal-postnatal etkenlerin, nörobiyolojik fak-
törlerin ve genetik yatkınlığın hastalığın ortaya çıkmasında et-
kili olabileceği öne sürülmektedir [2]. 
Doğuştan görme kaybı (DGK) olan çocukların genellikle izolas-
yon, çekilme ve OSB gibi ciddi davranışsal ve psikolojik sorun-
lar açısından risk altında olabileceği bildirilmektedir [3]. Bazı 
çalışmalarda görme engelli çocuklarda OSB benzeri belirtilerin 
veya OSB’nin birlikteliği bildirilmiştir [4,5]. Ayrıca DGK’lı olgular-
da rastlanan bazı semptomların OSB semptomları ile benzer ol-
ması nedeniyle ayırıcı tanı güç olabilmektedir. Bu nedenle DKG’lı 
çocuklarda OSB’nin belirlenmesi, bu çocukların uygun tedavi ve 
rehabilitasyonu açısından önemlidir. 
Genel olarak OSB’de genetik faktörlerin hastalığın ortaya çık-
masının %90’ından fazlasından sorumlu olduğu bildirilmekte-
dir [6]. OSB’nin genetik kökenli hastalıklarla birlikte görülebil-
mesi, monozigot ikizlerde görülen yüksek konkordans ve hastalı-
ğın kardeşlerde ortaya çıkma riskinin fazlalığı hastalığın etyolo-
jisinde kalıtımsal etkenlerin önemini ortaya koymaktadır [1,2,6]. 
OSB etyolojisinde DGK ve genetik yatkınlık ayrı ayrı risk faktör-
leridir. Ancak biz, literatürde eşzamanlı bu etyolojik faktörlerin 
gösterildiği vakaya rastlamadık. Bu olgu, hem genetiğin hem de 
fiziksel faktörlerin OSB etyolojisinde risk faktörü olabileceği dü-
şünülen, DGK’lı iki kardeşte OSB’nin klinik özellikleri ve komorbi-
ditenin önemi açısından sunulmuştur. 

Olgu Sunumu
Olgu1: 4 yaş 11 aylık DGK olan erkek hasta, konuşmama, çev-
resiyle iletişim kurmama, sürekli sallanma ve el hareketi yap-
ma, seslenince tepki vermeme şikayetleriyle ailesi tarafından 
kliniğimize getirildi. Aile ile yapılan psikiyatrik görüşmede, olgu-
nun konuşamadığı, seslenince tepki vermediği, yaşıtlarıyla uy-
gun ilişki geliştiremediği, oyuncaklara ilgisinin olmadığı, duygu-
sal ve sosyal tepki vermesinin yetersiz olduğu, ilgilendiği bir şeyi 
paylaşmadığı, televizyonda ya da cep telefonunda sürekli ila-
hi dinlediği, kendi halinde sallandığı, sürekli el çırpma ve dön-
dürme şeklinde hareketlerinin olduğu, zaman zaman hırçınlığı-
nın olduğu öğrenildi.
Yapılan ruhsal değerlendirilmesinde, seslenince ismine bakma-
dığı görüldü. Jest, mimik ya da sosyal gülümsemesi yoktu. İki 
gözü de görmüyordu. Eline verilen oyuncakla oynamadı. İfade 
edici dilinin hiç gelişmediği, yaşına uygun tematik oyunlar oyna-
madığı, otururken ellerinde el çırpma ve sirküler dönme şeklinde 
ritmik stereotipik davranışlar sergilediği gözlendi. 
Gelişim öyküsünde 6 aylık iken başını dik tutabildiği, 26 aylık 
iken yürüdüğü, tuvalet alışkanlığının olmadığı öğrenildi. Olgu-
nun psikometrik değerlendirmesinde Ankara Gelişim Tarama 
Envanteri’ne (AGTE) göre genel gelişim düzeyinin 15-16 ay ara-
sında olduğu belirlendi. Nörolojik muayenesi, odyolojik değer-
lendirmesi, kranial MR ve EEG’si, genetik araştırması normal-

di. Olguya DSM-IV-TR’ye göre ‘OSB ve Mental Retardasyon’ ta-
nısı konuldu. Hasta uygun özel eğitim alması konusunda yön-
lendirildi. 
Olgu 2: 3 yaş 4 aylık DGK olan erkek hasta seslenince tepki ver-
meme, çevresiyle iletişim kurmama şikayetiyle kliniğimize geti-
rildi. Yapılan psikiyatrik muayenede; kendi halinde olduğu, sal-
lanmasının ve el hareketlerinin nadiren olduğu, çocuklarla ve 
oyuncaklarıyla yaşına uygun oyunlar oynamadığı, annesine di-
ğer insanlara göre nispeten daha iyi tepki verdiği, sosyal ve duy-
gusal tepkisinin olmadığı, öz bakım becerilerini yaşıtlarına uy-
gun yapamadığı, özellikle ilahi müziklerine ilgisinin olduğu, il-
gilendiği bir şeyi paylaşmadığı, hırçınlığının ve uyku problemi-
nin olmadığı öğrenildi. Yapılan ruhsal değerlendirilmesinde, ses-
lenince ismine bakmadığı görüldü. Jest, mimik ya da sosyal gü-
lümsemesi yoktu. İki gözü de görmüyordu. Eline verilen oyuncak-
la oynamadı. İfade edici dilinin hiç gelişmediği, yaşına uygun te-
matik oyunlar oynamadığı, herhangi bir stereotipik davranışının 
olmadığı gözlendi. 
Gelişim öyküsünde 4 aylık iken başını dik tutabildiği, 15 aylık 
iken yürüdüğü, tuvalet alışkanlığının olmadığı öğrenildi. AGTE’ye 
göre genel gelişim düzeyinin 18-19 ay arasında olduğu belir-
lendi. Nörolojik muayenesi, odyolojik değerlendirmesi, kranial 
MR ve EEG’si ve genetik araştırması normaldi. Olguya DSM-IV-
TR’ye göre ‘OSB ve Mental Retardasyon’ tanısı konuldu. Hasta 
uygun özel eğitim alması konusunda yönlendirildi. 
Genel Bilgiler: Anne 32 yaşında ilkokul mezunu ev hanımı, baba 
34 yaşında lise mezunu işçi. Anne baba arasında 2. derecede ak-
raba evliliği mevcut. Hastalarımızın 6 kardeşten 2. ve 3. sırada-
ki çocuklar olduğu öğrenildi. Diğer kardeşlerinde ve ailede her-
hangi bir psikiyatrik hastalık ve fiziksel hastalık yoktu. Hastala-
rımızın her ikisinin de zamanında normal vaginal yol ile doğdu-
ğu, doğum sırasında herhangi bir sıkıntısının olmadığı öğrenildi.

Tartışma
DGK’lı çocuklarda görme kaybına sekonder sosyal iletişim ve et-
kileşimde zorluklar yaşanmaktadır. Klinik olarak sosyal iletişim-
de ve etkileşimde yaşanan bu zorluklar, hem DGK hem de OSB 
tanısı için oldukça benzerdir. Hobson ve ark.’ı [7] görme engel-
li olup otistik belirtiler gösteren örneklemlerinin kontrol grubu 
olan otistik bozukluk tanılı çocuklarla genel olarak benzer be-
lirtiler gösterdiğini ancak sosyal-duygusal karşılıklılık açısından 
farklılıklar olduğunu ortaya koymuştur. Çoğu zaman bu hasta-
larda görülen iletişim örüntüleri ve davranış sorunları görme 
kaybına sekonder uyum bozukluğu kapsamında değerlendirile-
bilmektedir. Bu nedenle görme kaybı ve OSB’nin komorbid oldu-
ğu durumlarda OSB tanısı gecikebilmektedir. Bu açıdan bu ço-
cuklarda OSB’yi değerlendirmek hassas bir konudur. Ancak bu 
durumu birbirinden ayıracak spesifik bir değerlendirme yönte-
mi ise yoktur. Olgularımızın işitmesinin normal olmasına rağ-
men sese tepki vermemesi, iletişim kurulamaması, kendi halin-
de olması, stereotipik hareketlerin olması, gülümseme gibi sos-
yal iletişimin olmaması, dil gelişiminin olmaması ve kardeşin-
de de OSB öyküsünün olması olguyu saf görme kaybından ayırt 
ettiren OSB tanısı konulmasını destekleyen özelliklerdir. Ayrıca 
DGK’lı çocuklara yaklaşılıp iletişim başlatıldıktan sonra iletişimi 
yürütebilmesine ve uygun duygusal yanıt verebilmesine rağmen 
bizim olgularımızda bu tepkiler gözlenmemiştir. 
DGK’lı çocuklarda OSB belirtilerinin değerlendirildiği çalışma 
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sayısı literatürde kısıtlı sayıdadır [4,5]. OSB için görme kaybı ya 
da düşük görme seviyesinin önemli risk faktörü olduğu belirtil-
mektedir. Görme engelli 257 çocuk ve ergenle yapılan bir çalış-
mada 30 olguda OSB olduğu, OSB eş tanısı olan olgularda ol-
mayanlara göre daha şiddetli nörokognitif bozukluk ve daha şid-
detli görme bozukluğu olduğu belirlenmiştir [4]. Parr ve ark’nın 
[5] ağır ve çok ağır görme kaybı olan olguların değerlendirildiği 
araştırmalarında olguların %31’inde bir OSB tanısı olduğu bu-
lunmuştur. Çok ağır görme kaybı olan olgularda ağır görme kay-
bı olan olgulara göre OSB belirtilerinin daha sık olduğu ve OSB 
belirtilerinin gelişimsel gerilikle ilişkili olduğu ortaya konulmuş-
tur. Her ne kadar görme kaybı ve OSB arasında bir ilişki olduğu 
bildirilse de bu ilişkinin nedeni tam olarak bilinmemektedir. An-
cak bu çocuklarda ortak dikkat ve sembolizasyon kısıtlılıkları ve 
görme kaybına bağlı sosyal deneyimlerin yetersizliği bu ilişkiyi 
açıklayabileceği bildirilmiştir [8].
OSB’de genetik faktörlerin ise hastalığın ortaya çıkmasının 
%90’ından fazlasında sorumlu olduğu görülmektedir. Bununla 
birlikte, yapılan birçok çalışmaya karşın az sayıda genin OSB’nin 
ortaya çıkmasında etkili olduğu gösterilebilmiştir. Gen-gen ve 
gen-çevre etkileşimlerinin hastalığın ortaya çıkmasında etkili ol-
duğu üzerinde durulmaktadır [2,6]. İkiz çalışmalarında, tek yu-
murta ikizlerindeki konkordans oranlarının %36 ile %91 arasın-
da, çift yumurta ikizlerinde %5 olduğu bildirilmiştir [1]. Kardeş-
ler arasında ise %2-7 oranlarında eş hastalanma olduğu göste-
rilmiştir [2]. İkiz çalışmalarında ve kardeşlerle ilgili yapılan ça-
lışmalarda OSB riskinin normal popülasyona göre yüksek olma-
sı hastalığın etyolojisinde kalıtımsal geçişin önemli bir yeri oldu-
ğunu göstermektedir [1,2,6]. 
DGK’nın ve genetik yatkınlığın ayrı ayrı OSB etyolojisinde etki-
li olduğu bilinmesine rağmen, biz literatürde OSB’de eşzaman-
lı bu etyolojik faktörlerin gösterildiği vakaya rastlamadık. Bizim 
olgularımızda eş zamanlı hem doğuştan görme kaybının olma-
sı hem de kardeş olması etyoloji açısından önemli bir risk fak-
törü olarak değerlendirilmiştir. Olgularımızda, bu genetik ve fi-
ziksel faktörlerin birbirinden bağımsız olarak ya da birbirleriy-
le etkileşerek hastalığın ortaya çıkmasında etkili olabileceği dü-
şünülmüştür. 
Olgularımız, komorbid OSB tanısının belirlenmesi sonrasında uy-
gun tedavi ve rehabilitasyon açısından yönlendirilmiştir. OSB ta-
nısının gözden kaçması durumunda yeterli ve uygun bir tedavi 
sağlanamayacağı açıktır. Bu nedenle, hastalarda OSB’nin sap-
tanması hem hastaların uygun bir özel eğitim programı ve teda-
vi almaları hem de aileler için gerçekçi beklentiler ve hedeflerin 
belirlenmesi açısından büyük önem taşımaktadır. 
Sonuç olarak bu olgu nedeniyle DGK’lı çocuklarda karşılaşılan 
sosyal iletişim ve etkileşim eksikliğinin ayrıntılı bir psikiyatrik 
muayenesinin yapılması, ailenin tüm üyelerinin sorgulanması 
gerekmektedir. Bunun yanı sıra, hastaların ayırıcı ve komorbid 
tanıları dikkatli yapılmalı ve uygun tedavi planı belirlenmelidir.

Çıkar Çakışması ve Finansman Beyanı
Bu çalışmada çıkar çakışması ve finansman destek alındığı be-
yan edilmemiştir.
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