Autistic Spectrum Disorder in Two Brothers with
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Ozet

Otistik spektrum bozuklugu sosyal etkilesimde ve iletisimde bozulmalar ve tek-
rarlayici, basmakalip davranig orintisd, ilgi ve aktivitelerin bulunmasi ile karak-
terizedir. Genetik ve gevresel faktérler tarafindan etkilendigi dusiindlen, etyoloji-
si tam olarak bilinmeyen davranigsal bir bozukluk olarak tanimlanmistir. Dogustan
gorme kaybi olan cocuklarin genellikle geri cekilme, izolasyon ve otizm gibi ciddi
davranissal ve psikolojik problemler icin risk altinda oldugu bildirilmektedir. Birkac
calismada gérme kaybi olan bireylerde otizm veya otistik davranislarin birlikteligi
tanimlanmistir. Bizim bilgilerimize gére dogustan gérme kaybi olan ve komorbid
otistik spektrum bozuklugu olan iki kardesle ilgili bir olguya rastlanmamistir. Bu
olgu sunumunda, otistik spektrum bozuklugu icin ayr ayri risk faktorii olan, gene-
tik yatkinlk ve dogustan gérme kaybi komorbitesinin vurgulanmasi amaclanmistir.
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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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Giris

Otistik spektrum bozuklugu (OSB), toplumsal etkilesim ve ileti-
sim alanlarinda belirgin gecikme ve sapmalarla ve ilgi alanlarin-
da kisithhkla seyreden bir néropsikiyatrik bozukluktur. Olgularin
6nemli bir kisminda zeka geriligi ve nobetler tabloya eslik et-
mekte, eriskinlik doneminde bagimsiz yasama sansi oldukca dii-
sk diizeyde olmaktadir [1]. Bu ciddi nérogelisimsel bozuklugun
temelinde yatan nedeni anlamaya yonelik calismalardaki artisa
ragmen, etyolojik neden tam olarak anlasilamamistir. Psikosos-
yal etkenlerin, prenatal-postnatal etkenlerin, nérobiyolojik fak-
torlerin ve genetik yatkinhgin hastaligin ortaya ¢ikmasinda et-
kili olabilecegi 6ne surilmektedir [2].

Dogustan gérme kaybi (DGK) olan ¢ocuklarin genellikle izolas-
yon, cekilme ve OSB gibi ciddi davranissal ve psikolojik sorun-
lar acisindan risk altinda olabilecegi bildirilmektedir [3]. Bazi
calismalarda gérme engelli cocuklarda OSB benzeri belirtilerin
veya OSB'nin birlikteligi bildirilmistir [4,5]. Ayrica DGK’li olgular-
da rastlanan bazi semptomlarin OSB semptomlari ile benzer ol-
masI nedeniyle ayirici tani gii¢ olabilmektedir. Bu nedenle DKG’li
cocuklarda OSB’nin belirlenmesi, bu cocuklarin uygun tedavi ve
rehabilitasyonu agisindan énemlidir.

Genel olarak OSB’de genetik faktorlerin hastaligin ortaya ¢ik-
masinin %90’ indan fazlasindan sorumlu oldugu bildirilmekte-
dir [6]. OSB'’nin genetik kdkenli hastaliklarla birlikte gorilebil-
mesi, monozigot ikizlerde goriilen yiiksek konkordans ve hastali-
gin kardeslerde ortaya ¢ikma riskinin fazlaligi hastaligin etyolo-
jisinde kalitimsal etkenlerin 6nemini ortaya koymaktadir [1,2,6].
OSB etyolojisinde DCK ve genetik yatkinlik ayri ayri risk faktor-
leridir. Ancak biz, literatiirde eszamanh bu etyolojik faktorlerin
gosterildigi vakaya rastlamadik. Bu olgu, hem genetigin hem de
fiziksel faktorlerin OSB etyolojisinde risk faktorii olabilecegi di-
stindlen, DGK'li iki kardeste OSB'nin klinik 6zellikleri ve komorbi-
ditenin énemi acisindan sunulmustur.

Olgu Sunumu

Olgul: 4 yas 11 aylik DGK olan erkek hasta, konusmama, gev-
resiyle iletisim kurmama, sirekli sallanma ve el hareketi yap-
ma, seslenince tepki vermeme sikayetleriyle ailesi tarafindan
klinigimize getirildi. Aile ile yapilan psikiyatrik gériismede, olgu-
nun konusamadigl, seslenince tepki vermedigi, yasitlariyla uy-
gun iliski gelistiremedigi, oyuncaklara ilgisinin olmadigi, duygu-
sal ve sosyal tepki vermesinin yetersiz oldugu, ilgilendigi bir seyi
paylasmadigl, televizyonda ya da cep telefonunda sirekli ila-
hi dinledigi, kendi halinde sallandigl, siirekli el ¢cirpma ve dén-
diirme seklinde hareketlerinin oldugu, zaman zaman hir¢inligi-
nin oldugu 6grenildi.

Yapilan ruhsal degerlendirilmesinde, seslenince ismine bakma-
dig1 goriildii. Jest, mimik ya da sosyal giilimsemesi yoktu. iki
gbzii de gérmiiyordu. Eline verilen oyuncakla oynamad. ifade
edici dilinin hi¢ gelismedigi, yasina uygun tematik oyunlar oyna-
madigl, otururken ellerinde el cirpma ve sirkiler dosnme seklinde
ritmik stereotipik davranislar sergiledigi gézlendi.

Gelisim oykusinde 6 aylk iken basini dik tutabildigi, 26 aylik
iken yuridugu, tuvalet aliskanhginin olmadigi 6grenildi. Olgu-
nun psikometrik degerlendirmesinde Ankara Gelisim Tarama
Envanterine (AGTE) gore genel gelisim diizeyinin 15-16 ay ara-
sinda oldugu belirlendi. Norolojik muayenesi, odyolojik deger-
lendirmesi, kranial MR ve EEG’si, genetik arastirmasi normal-

di. Olguya DSM-IV-TR’ye gére ‘OSB ve Mental Retardasyon’ ta-
nisi konuldu. Hasta uygun 6zel egitim almasi konusunda yon-
lendirildi.

Olgu 2: 3 yas 4 aylik DGK olan erkek hasta seslenince tepki ver-
meme, cevresiyle iletisim kurmama sikayetiyle klinigimize geti-
rildi. Yapilan psikiyatrik muayenede; kendi halinde oldugu, sal-
lanmasinin ve el hareketlerinin nadiren oldugu, cocuklarla ve
oyuncaklariyla yasina uygun oyunlar oynamadigi, annesine di-
ger insanlara gore nispeten daha iyi tepki verdigi, sosyal ve duy-
gusal tepkisinin olmadigi, 6z bakim becerilerini yasitlarina uy-
gun yapamadigi, ozellikle ilahi miziklerine ilgisinin oldugu, il-
gilendigi bir seyi paylasmadigi, hirciniginin ve uyku problemi-
nin olmadigi 6grenildi. Yapilan ruhsal degerlendirilmesinde, ses-
lenince ismine bakmadigi gorildi. Jest, mimik ya da sosyal gii-
limsemesi yoktu. Iki gozii de gérmiiyordu. Eline verilen oyuncak-
la oynamadi. ifade edici dilinin hic gelismedigi, yasina uygun te-
matik oyunlar oynamadigi, herhangi bir stereotipik davranisinin
olmadig gozlendi.

Gelisim oykusunde 4 ayhk iken basini dik tutabildigi, 15 aylik
iken yuridugu, tuvalet aliskanhginin olmadigi 6grenildi. AGTE’ye
gore genel gelisim diizeyinin 18-19 ay arasinda oldugu belir-
lendi. Norolojik muayenesi, odyolojik degerlendirmesi, kranial
MR ve EEG’si ve genetik arastirmasi normaldi. Olguya DSM-IV-
TR’ye gore ‘OSB ve Mental Retardasyon’ tanisi konuldu. Hasta
uygun 6zel egitim almasi konusunda yonlendirildi.

Genel Bilgiler: Anne 32 yasinda ilkokul mezunu ev hanimi, baba
34 yasinda lise mezunu isci. Anne baba arasinda 2. derecede ak-
raba evliligi mevcut. Hastalarimizin 6 kardesten 2. ve 3. sirada-
ki cocuklar oldugu 6grenildi. Diger kardeslerinde ve ailede her-
hangi bir psikiyatrik hastalik ve fiziksel hastalk yoktu. Hastala-
rimizin her ikisinin de zamaninda normal vaginal yol ile dogdu-
gu, dogum sirasinda herhangi bir sikintisinin olmadigi 6grenildi.

Tartisma

DCK’li cocuklarda gérme kaybina sekonder sosyal iletisim ve et-
kilesimde zorluklar yasanmaktadir. Klinik olarak sosyal iletisim-
de ve etkilesimde yasanan bu zorluklar, hem DGK hem de OSB
tanisi icin oldukca benzerdir. Hobson ve ark.’t [7] gérme engel-
li olup otistik belirtiler gosteren érneklemlerinin kontrol grubu
olan otistik bozukluk tanili cocuklarla genel olarak benzer be-
lirtiler gosterdigini ancak sosyal-duygusal karsiliklilik acisindan
farkliliklar oldugunu ortaya koymustur. Cogu zaman bu hasta-
larda gorilen iletisim orintileri ve davranis sorunlari gérme
kaybina sekonder uyum bozuklugu kapsaminda degerlendirile-
bilmektedir. Bu nedenle gérme kaybi ve OSB’nin komorbid oldu-
gu durumlarda OSB tanisi gecikebilmektedir. Bu acidan bu co-
cuklarda OSB'yi degerlendirmek hassas bir konudur. Ancak bu
durumu birbirinden ayiracak spesifik bir degerlendirme yonte-
mi ise yoktur. Olgularimizin isitmesinin normal olmasina rag-
men sese tepki vermemesi, iletisim kurulamamasi, kendi halin-
de olmasi, stereotipik hareketlerin olmasi, giilimseme gibi sos-
yal iletisimin olmamasi, dil gelisiminin olmamasi ve kardesin-
de de OSB 6ykiistiniin olmasi olguyu saf gérme kaybindan ayirt
ettiren OSB tanisi konulmasini destekleyen 6zelliklerdir. Ayrica
DCK’li cocuklara yaklasihp iletisim baslatildiktan sonra iletisimi
yiritebilmesine ve uygun duygusal yanit verebilmesine ragmen
bizim olgularimizda bu tepkiler gézlenmemistir.

DGK'li cocuklarda OSB belirtilerinin degerlendirildigi calisma
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sayisi literatiirde kisitl sayidadir [4,5]. OSB icin gérme kaybi ya
da dustik gérme seviyesinin énemli risk faktori oldugu belirtil-
mektedir. Gorme engelli 257 cocuk ve ergenle yapilan bir calis-
mada 30 olguda OSB oldugu, OSB es tanisi olan olgularda ol-
mayanlara gore daha siddetli nérokognitif bozukluk ve daha sid-
detli gorme bozuklugu oldugu belirlenmistir [4]. Parr ve ark’nin
[5] agir ve cok agir gérme kaybi olan olgularin degerlendirildigi
arastirmalarinda olgularin %31’inde bir OSB tanisi oldugu bu-
lunmustur. Cok agir gérme kaybi olan olgularda agir gérme kay-
bi olan olgulara gére OSB belirtilerinin daha sik oldugu ve OSB
belirtilerinin gelisimsel gerilikle iliskili oldugu ortaya konulmus-
tur. Her ne kadar gérme kaybi ve OSB arasinda bir iliski oldugu
bildirilse de bu iliskinin nedeni tam olarak bilinmemektedir. An-
cak bu cocuklarda ortak dikkat ve sembolizasyon kisithhklari ve
gorme kaybina bagli sosyal deneyimlerin yetersizligi bu iliskiyi
aciklayabilecegi bildirilmistir [8].

OSB’de genetik faktorlerin ise hastaligin ortaya c¢ikmasinin
%90'Indan fazlasinda sorumlu oldugu goérilmektedir. Bununla
birlikte, yapilan bircok calismaya karsin az sayida genin OSB'nin
ortaya ¢ikmasinda etkili oldugu gosterilebilmistir. Gen-gen ve
gen-cevre etkilesimlerinin hastaligin ortaya ¢ikmasinda etkili ol-
dugu tizerinde durulmaktadir [2,6]. Ikiz calismalarinda, tek yu-
murta ikizlerindeki konkordans oranlarinin %36 ile %91 arasin-
da, cift yumurta ikizlerinde %5 oldugu bildirilmistir [1]. Kardes-
ler arasinda ise %?2-7 oranlarinda es hastalanma oldugu goéste-
rilmistir [2]. ikiz calismalarinda ve kardeslerle ilgili yapilan ¢a-
lismalarda OSB riskinin normal popiilasyona goére yiiksek olma-
si hastaligin etyolojisinde kalitimsal gecisin 6nemli bir yeri oldu-
gunu gostermektedir [1,2,6].

DGK’nin ve genetik yatkinligin ayri ayri OSB etyolojisinde etki-
li oldugu bilinmesine ragmen, biz literatiirde OSB'de eszaman-
Il bu etyolojik faktorlerin gosterildigi vakaya rastlamadik. Bizim
olgularimizda es zamanli hem dogustan gérme kaybinin olma-
si hem de kardes olmasi etyoloji acisindan 6nemli bir risk fak-
torl olarak degerlendirilmistir. Olgularimizda, bu genetik ve fi-
ziksel faktorlerin birbirinden bagimsiz olarak ya da birbirleriy-
le etkileserek hastaligin ortaya cikmasinda etkili olabilecegi du-
stndlmistdr.

Olgularimiz, komorbid OSB tanisinin belirlenmesi sonrasinda uy-
gun tedavi ve rehabilitasyon acisindan yonlendirilmistir. OSB ta-
nisinin gézden kacmas! durumunda yeterli ve uygun bir tedavi
saglanamayacagi aciktir. Bu nedenle, hastalarda OSB’nin sap-
tanmasi hem hastalarin uygun bir 6zel egitim programi ve teda-
vi almalari hem de aileler icin gercekci beklentiler ve hedeflerin
belirlenmesi agisindan bliyik énem tagimaktadir.

Sonug olarak bu olgu nedeniyle DGK’li cocuklarda karsilasilan
sosyal iletisim ve etkilesim eksikliginin ayrintili bir psikiyatrik
muayenesinin yapilmasi, ailenin tim dyelerinin sorgulanmasi
gerekmektedir. Bunun yani sira, hastalarin ayirict ve komorbid
tanilari dikkatli yapiimali ve uygun tedavi plani belirlenmelidir.

Cikar Cakismasi ve Finansman Beyani
Bu calismada cikar cakismasi ve finansman destek alindigi be-
yan edilmemistir.
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