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1. GIRIS

Otizm Spektrum Bozuklugu (OSB), sosyal alanda farkli derecelerde bozulma,
iletisim ve davranig alanlarinda sorunlar, bilissel gelismede gecikme ile seyreden

heterojen bir néropsikiyatrik bozukluktur (American Psychiatric Association, 2013).

OSB bulgulart erken ¢ocukluk déneminde ortaya ¢ikmakta ve yasam boyu
devam etmektedir. Klinik olarak ciddi sosyal beceri eksiklikleri, anlamsiz hareket ve
davraniglarin siiregen tekrari, konusmada gecikme, dikkat eksikligi gibi 6zellikler
goriilse de teshis icin yeterli degildirler. Otizmli ¢ocuklarda sosyal iliskilerde
eksiklikler bulunmakta ve bu ¢ocuklarda baglanma arayis1 gorilmemektedir. OSB’li
cocuklar yalnizliktan memnun, ilgi c¢ekmek i¢in konusmayan, ailelerini
Oonemsemeyen, nadiren goz temasit kuran, jest yada seslenme ile baskalarinin
dikkatini ¢ekmeye c¢alismayan cocuklardir. Bu cocuklarin iletisim becerilerinde
sorunlar bulunmaktadir ve cogu konugsmadigr gibi iletisim icin sézel olmayan
yontemleri de kullanmamaktadir (Nicholas et al., 2008). Erken tani sayesinde erken
miidahale edilen ¢ocuklarin gelisimsel agidan daha iyi durumda olduklar1 klinik

olarak gosterilmistir.

Bir kisstm OSB olgusu, saglikli ¢ocuk izleminde hekimin farketmesiyle ya da
aile/bakim verenin kaygilar1 nedeniyle erken degerlendirmeye alinarak erken tani
almaktadir. Bu grubun yani sira ailelerinin OSB bakimindan kaygilanmadig1 ya da
izlem sirasinda saglik calisan1 tarafindan farkedilmeyen c¢ocuklar da tarama

programlariyla erken tan1 alma sans1 yakalamaktadir.

Amerikan Pediatri Akademisi (APA) tiim cocuklarin saglikli ¢ocuk izlemi
sirasinda 9, 18 ve 30.aylarda standart gelisimsel tarama testleriyle
degerlendirilmesini onermektedir. Cocuklarin 24. aydan sonra izleme seyrek ve
diizenli gelemeyecegi de diisiiniiliirse tiim ¢ocuklarin 18 ve 24. aylarda olmak {izere
en az iki kez OSB ag¢isindan degerlendirilmesi gerektigi ifade edilmektedir (Council
on Children With et al., 2006). Otizm taramasinda standart olarak kullanilan bir¢ok



aile degerlendirme ol¢egi bulunmaktadir. Bunlardan baslicast ebeveynin ¢ocugun
gelisimi hakkinda verdigi bilgilere dayanan M-CHAT (Modified Checklist for
Autism in Toddlers/Degistirilmis Erken Cocukluk Dénemi Otizm Tarama Olgegi)
tarama testidir. Bu test 23 sorudan olusur ve ebeveynin sorular1 dogru algilamasindan
ve cocugunun gelisimsel degerlendirmesi hakkindaki bilgi diizeyinden etkilenir.
TIDOS (Three-item Direct Observation Screen/Ug¢ Maddelik Direk Gozlemsel
Tarama) ise ¢ocugu muayene eden hekimin muayene sirasinda, ¢ocukla hekimin ve
cocukla ebeveyninin sosyal ve iletisimsel bag kurmasini temel alan (goz temast,
ortak dikkat, isme yanit), basit, herhangi bir materyal gerektirmeyen, her ortamda

uygulanabilen, uygulamasi kolay ve yeni gelistirilmis bir gozlemsel tarama testidir.

Otizmin erken tanisi, erken miidahalenin getirileri nedeniyle Snemlidir.
Saglikli ¢ocuk izleminde otizm taramasi muayene sirasinda c¢ocugun gozlemsel
degerlendirilmesiyle fark edilip ileri degerlendirme icin ¢ocuk psikiyatristine
yonlendirilebilir. Bu arastirmadaki amacimiz ¢ocuklarda otizm spektrum
bozuklugunu gozleme dayali bir test olan TIDOS ve ebeveynin ¢ocugun gelisimi
hakkinda verdigi bilgilere dayanan M-CHAT tarama testleri ile degerlendirmek ve

OSB etiyolojisinde baz1 faktorlerin roliinii arastirmaktir.

1.1. Otizm Spektrum Bozuklugunun Tarihcesi

Otizm,  kelime  anlami  olarak  Yunanca “autos” (kendisi)  ve
Latince “ismus” (bir goriisiin ya da siirece iliskin taki eki) kelimelerinin biraya
gelmesinden olusmaktadir. Tarihte “otizm” kelimesini ilk kez 1908 yilinda Eugen
Bleuler sizofrenik hastalarin ciddi belirtilerinden biri olarak gormiis ve “hastalikli
birsekilde kendini begenme ve kendi igine kapanma” olarak tanimlamistir (Gillberg
& Coleman, 2000). Otizmli ¢ocuklarla arastirmalara ilk kez Onciilik edenler 1943
yilinda Leo Kanner ve 1944 yilinda Hans Asperger olmustur. Amerikan Cocuk
Psikiyatristi Kanner 11 g¢ocuk iizerine yaptigr arastirmada ¢ocuklarin ortak
Ozelliklerini; sosyal iligkilerde zorluk yasamalari, rutin yasantidaki degisikliklere

uyum gostermede zorluk, iyi birer hafizaya sahip olmalari, O6zellikle ses gibi



uyaranlara asir1 duyarlilik, yemek yemeye direng, iyi biligsel potansiyel, ekolali ya da
kelimeleri tekrar etme egilimi, spontan aktivitelerde zorluklar olarak belirtmistir
(Kanner, 1968). Asperger, Kanner’den ayri olarak, benzer 6zelliklerde baska bir grup
cocukla caligmistir. Bu ¢ocuklarin ekolali gibi dil gelisimi problemlerinin olmadigin,
ancak birer yetiskin gibi konustuklarini ifade etmis, bununla birlikte 6zellikle motor
hareketlerde diger normal ¢ocuklardan farkli ve beceriksiz olduklarini vurgulamistir.
Bruno Bettelheim otistik olarak nitelendirdigi ¢ocuklarda ii¢ terapi seansinin etkisini
arastirmistir. Bruno, otizmin nedeninin anne ¢ocuk iligkisinde oldugunu sdyleyerek
“buzdolab1 anne” kuramini 6ne siirmiistiir ve bu ¢ocuklari ailelerinden ayirmistir. Bu
hipoteze kendisi de otizmli bir ¢gocuga sahip olan Psikolog Bernard Rimland karsi
cikmistir. Otizmin beyinle ilgili bir bozukluk oldugunu One siirerek 1964’te
“Infantile Autism: The Syndrome and its Implications for a Neural Theory of
Behavior” isimli arasgtirmasini yayimlamigtur (Rimland B, 1964). 1980’li yillarin
basinda otizmle ilgili arastirmalar hiz kazanmistir ve otizmin tiiberoskleroz gibi
genetik hastaliklar, fenilketoniiri gibi metabolik bozukluklar, Frajil-X Sendromu gibi

kromozomal anomalilerle iligkili olabilecegi ileri siiriilmiistiir.

Il kez 1980 yilinda DSM-III’te otizm, "yaygin gelisimsel bozukluk" tanimi
altinda ele alinmis ve “infantil otizm” terimi, 30 aydan Once ortaya ¢ikan davranislar
i¢cin kullanilmistir. 1991 yilinda Catherine Lord, Michael Rutter ve Ann LeCouteur,
Otizm Tanilama Goriismesi’ni (Autism Diagnostic Interview- ADI) yayimlamiglardir
(Lord et al., 1994). Amerikan Psikiyatri Birligi 1992’de, DSM-IV’de, otistik
bozukluklarin tanilanmasina iligskin Ol¢iitleri belirlemistir. Son olarak 2013’te
yayimlanan DSM-V’te yapilan degisiklikler sonucu Otizm Spektrum Bozukluklari
tan1 Olgiitleri bu gilin kullanilan sekle getirilmistir. DSM-IV’te otizm tan1 kriterleri;
sosyal etkilesim bozuklugu, iletisim eksikligi ve stereotipik davraniglar olmak iizere
tic alanda belirtilmekle birlikte, DSM-V’te sosyal iletisimsel yetersizlikler ve

tekrarlayici davranis paterni olmak tizere iki boyutta incelenmistir.



Otizm tanisal kriterleri DSM-1Vte;

Otizm (otistik bozukluk),
e Asperger sendromu,

o Atipik otizm (bagka tirli adlandirilamayan yaygin  gelisimsel
bozukluk/PDD-NOS: Pervasive Developmental Disorder-Not Otherwise
Specified),

¢ (Cocukluk dezentegratif bozuklugu

e Rett sendromu olmak {izere bes ayr1 kategoride yer almaktadir.

Ancak DSM-V’te otizm kategorize edilmemis, farkli ciddiyette

seviyelendirilmis OSB olarak tanimlanmistir (American Psychiatric Association,
2013).

1.2. Otizm Spektrum Bozuklugu Tanimi

OSB karmagsik bir hastalik grubudur ve siireklilik gdsteren bir sekilde sosyal
iletisim ve etkilesimde anlamli bozulma, kisitlayict ve tekrarlayan davranis ve

aktivitelerle karakterizedir.

Sosyal iletisim ve sosyal etkilesim Ozellikleri, sosyal-duygusal karsilikta
bozukluk (6r: ortak dikkat, isme yanit, sosyal giilimseme, atipik sosyal yaklasim ve
yanit, ilgi ve duyguyu paylasmama), s6zlii olmayan iletisimde bozulma (6r: atipik
g0z temasi, jest ve mimiklerin kaybi, s6zIii olmayan iletisimi anlamada bozukluk),
iliskileri siirdiirmek ve bigimlendirmekte bozulma (6r: akran iliskilerinde azalma,
oyuna dahil olamama, sosyal baglamda davraniglart ayarlamakta zorluk) ile
seyretmektedir. OSB’de kisitlayic1 6zellikte, davranislarin, ilgilerin ve aktivitelerin

tekrarlayan kaliplar1 goriilmektedir.Bu durum tekrarlayict ve kendine 6zgii motor



hareketler seklinde, objelerin ya da dilin kullanimi sirasinda goriilebilmektedir (6r:
basit motor stereotipiler, tekrarlayici oyun, ekolali, diizgiin yada kendine 6zgi dil).
Aynilikta 1srar etme, rutinlere inat¢i baglhilik ya da davranis modellerinin
ritiiellestirilmesi (6r: kiigiik degisikliklerde sikinti ¢ekmek, diisiince ve davranisin
kat1 bir modelde olmasi, giinliik aktivitelerin ritiiellestirilmis bir bigimde yapilmasi);
ozel ilgilerle yogun ugras (or: objelere giiglii baglanma, ilgilerin tekrarlayici ve
sinirlandirilmis olmasi); isitsel duyarlilik ya da ilgi (6r: agr1 ya da duysal girdiye
fazla ya da az reaksiyon gosterme, kokuya duyarlilik, obje ya da hareketlerle gorsel
biiyiilenme) seklinde bulgular goriilmektedir (Zwaigenbaum et al., 2009) (Myers,
2009) (American Psychiatric Association, 2012).

Bu belirtiler erken c¢ocukluk doneminde baslamakta ve bir¢ok alandaki
fonksiyonlarda bozulmayla seyretmektedir. Ancak bu bozukluklar c¢ocugun
kapasitesi c¢evresel taleplerin gerisinde kalana kadar tam olarak anlagilamayabilir.
Bircok  belirti  ilerleyen  yaslarda  Ogrenilmis  karsilayict  stratejilerle
maskelenebilmektedir. OSB’li cocuklarin ¢ogu zihinsel gerilik ve dil alaninda
gerilige sahiptir ve bu hastalik bilinen tibbi, genetik ve cevresel faktorlerle
iligkilendirilmistir. Farkli ciddiyette seviyelendirilmis OSB adi1 verilen bu karmagik
hastaligin tanisinda tibbi ya da biyolojik bir marker bulunmamakta, tani, davranis
temelli konulmaktadir. Tami klinik olarak oOykii, gozlem, OSB tarama ve
degerlendirilmesinde kullanilan formal testlerle birlikte konulmaktadir (Ozonoff et
al., 2005).

1.3. Epidemiyoloji

OSB, zihin engelinden sonra en yaygin goriilen gelisimsel bozukluktur (Wing
& Potter, 2002). Hastaligin tanindigi 1960 ve 1970’lerden bu yana OSB’nin kiiresel
sikligt 20-30 kat artmistir. Bu donemlerde Avrupa’dan yapilan ¢aligmalarda
cocuklarda otizm sikligi 2500’de 1 olarak bildirilmis(Gillberg & Wing, 1999),
200011 yillarda siklik %1-2’lere kadar artmustir (Lai et al., 2014).



Amerika Birlesik Devletleri (ABD)’nde CDC (Centers for Disease Control
and Prevention) tarafindan olusturulan ADDM-NET (Autism and Developmental
Disabilities Monitoring Network - Otizm ve Gelisimsel Bozukluklar1 Izleme Ag1)
tarafindan yiirlitiilen tarama arastirmasi sonuglarina gére otizm spektrum bozuklugu
yayginligt 2006 raporunda 1/150, 2012 raporunda 1/88, ve 2014 raporunda 1/68’dir
(Christensen et al., 2016). OSB yaygmlig1 Ingiltere’de 1/100, Avusturalya’da 1/160
olarak bildirilmistir. Diger ¢alismalardan daha yiiksek olarak 2011’de Giiney
Kore’de 7- 12 yas araliginda 55.266 ¢ocukla yapilan bir arastirmada otizm spektrum
bozuklugu siklig1 %2,64 olarak bulunmustur (Kim et al., 2011).

Cinsiyete gore dagilima bakildiginda OSB’nin erkeklerde goriilme orani
kizlara gore 2-7 kat daha fazladir. ABD’de Otizm ve Gelisimsel Bozukluklari izleme
Agy, ilk 8 yasta her 68 ¢ocuktan birinin (14,7/1000) OSB oldugunu, bu sikligin erkek
¢ocuklarda 23,6/1000, kiz ¢ocuklarda 5,3/1000 oldugunu belirtmistir. Buna gére her
42 erkek ¢ocuktan biri ve her 189 kiz ¢ocuktan biri OSB tanis1 almaktadir. Onbir ayr1
merkezin verilerinin incelendigi bu arastirmada OSB sikligi agisindan merkezler
arasinda farkliliklar gdosterilmistir (8,2- 24,6/1000). Bu ¢ocuklarin kapsaml
degerlendirmeleri ortalama 40 aylikken yapilmistir. Cocuklarin %43’ {iniin
degerlendirilmesi ilk 36 ayda yapilmis olup erkek ve kiz cocuklarinda benzer

zamanlarda yapildigi belirtilmistir (Christensen et al., 2016).

Cocuklarin zihinsel kapasiteleri degerlendirildiginde OSB’li ¢ocuklarin
%31 inin zihinsel gerilik (IQ< 70), %23 {inilin sinir zeka (IQ= 71-85) ve %46’sinin
ortalama veya ortalamanin iizerinde (IQ>85) zihinsel yeterlilige sahip olduklar
belirtilmistir (Developmental Disabilities Monitoring Network Surveillance Year
Principal et al., 2014).

OSB sikligindaki artiglar1 degerlendiren bir caligmada, bu durum siklikla
hastalik hakkinda bilgi diizeyinin artmasi, tani kriterlerindeki degisimler, hastaligin
farkindaliginin artmasi ve saglik hizmetine daha kolay ulasilmasi ile agiklanmaktadir

(Fein, 2011).



Ulkemizde ulusal diizeyde OSB tarama yontemiyle tan1 almis genis capli
siklik caligmalart bulunmamaktadir. Tiirkiye’de yapilan bir ¢aligmada,18-30 aylik
cocugu olan 2021 aileye uygulanan M-CHAT tarama testi sonucu g¢ocuklardan
ikisinin atipik otizm, birinin gelisimsel gecikme tanisi aldigi ifade edilmis ve bu

bolgedeki OSB prevalansi 1/1000 olarak bildirilmistir (Kondolot et al., 2016).

Tiirkiye’de OSB riskini degerlendiren en genis arastirma Tohum Otizm
Vakfi’nin 2008 yilinda yaptig1 Otizm Tarama Projesidir. Bu ¢alismada OSB siklig1
degerlendirilmemis, 18-36 ay arasindaki yaklasik 45000 cocukta otizm spektrum
bozuklugu riski degerlendirilmistir. Degerlendirmenin birinci agsamasinda, hemsire
ya da ebeler tarafindan M-CHAT 6l¢egi uygulanmig, bunun sonucunda risk grubunda
yer alan ¢ocuklara aile hekimleri tarafindan CHAT (Erken Cocukluk Dénemi Otizm
Tarama Olgegi/Checklist for Autism in Toddlers) dlgegi uygulanmistir. CHAT ile
taranan grup igerisinde 228 ¢ocuktan 15’inin yiiksek risk, 242 ¢ocuktan 49’unun orta
derecede risk gosterdigi bildirilmistir (Otizm Tarama Projesi, 2008).Bu veriler
degerlendirildiginde, Tiirkiye’de 500000’in {izerinde otizmli birey ve zorunlu
ilkdgretim ¢aginda yaklasik 100000 otizmli ¢cocuk olabilecegi ifade edilmistir (Otizm
Spektrum Bozukluklari ve Ozel Egitim Raporu, 2010).

1.4. Etiyoloji ve Risk Faktorleri

Otizmin etiyolojisi net olarak bilinmemekle birlikte cok sayida gen ve
fenotipik varyasyonlar iceren karmasik genetik gecisli norogelisimsel bir hastalik
oldugu diisiiniilmektedir. Otizme 6zgii belirtiler, baska bir¢cok norolojik, genetik ve
metabolik hastalikta da goriilebilmektedir. OSB’nin genetik kaynakli oldugu

bilinmesine ragmen ¢evresel faktorler fenotipi etkileyebilmektedir.



1.4.1. Genetik Faktorler

Otizmin etiyolojsinde genetik etmenlerin rol aldigimi gosteren veriler
epidemiyolojik ¢alismalardan elde edilmistir. Otistik ¢cocuklarin kardeslerinde otizm
sikl1g1 normal gelisim gdsteren topluma gére 10-100 kat artmustir. Ikiz calismalar1 da
otizmde genetik etmenlerin rol oynadigini gostermektedir. Dizigot ikizlerde her
ikisinde de goriilme sikligr %0-24 iken monozigot ikizlerde bu oran %36-96 olarak
bulunmustur (Rutter, 2005). Kalittmindaki genetik rolde babanin baskin oldugu
gosterilmekle birlikte anne ve baba yasi ile riskin arttigr bilinmektedir. Otizmin
erkeklerde kizlardan 3-4 kat daha sik goriildiigiive kardeste otizm varliginin, riski

%2-6 oraninda arttirdig1 belirtilmistir (Rosenberg et al., 2009).

Baz1 sitogenetik anormallikler otizm ya da otizme benzer davraniglarla
birlikte olabilmektedir. Sekonder OSB’de tanimlanmis bir sendrom veya medikal bir
hastalik mevcuttur. Caligsmalarda otizmin etiyolojisinde Fragile X sendromunun (15.
Kromozomun fazlalig1) neden olarak gosterilme siklig1 ortalama %3,4’tiir. Fragile X
senromu olan hastalarin  %30-50’sinde bazi OSB belirtilerinin  gortildiigi
bildirilmektedir (Fisch, 1992). Bunlarin disinda 18q anormalligi, 1p, 2, 7q, 15, 16p
ve 17p kromozomlarnin kompleks kromozomal yeniden diizenlenmesi, Y
kromozom andploidileri gibi genetik bozukluklar gosterilse de otizmin ortaya
cikisinda daha ¢ok poligenetik kalitim modeli iizerinde durulmaktadir (Mukaddes
NM, 2013).

Tiiberosklerozis ve norofibromatozis gibi norokiitandz hastaliklar,
fenilketoniiri, fetal alkol sendromu, Angelman sendromu, Smith-Lemni-Opitz
sendromu, Rett sendromu da OSB ile iliskili bulunmustur (Smalley, 1998, Gillberg
& Coleman, 2000).



1.4.2. Norobiyokimyasal Faktorler

Insan beyninde ii¢ yasmna kadar énemli hiicre biiyiimeleri, sinaptogenez ve
noral sistemin devrelerinin sekillenme donemi goriilmektedir. Bu siireglerin anormal
gelismesi otizm belirtilerinin ortaya ¢ikmasina yol acabilmektedir. Otizmde birgok
norobiyokimyasal arastirllmistir. Otizmli ¢ocuklarin kanlarinda seratonin (5-
hidroksitriptamin) seviyesinin otistik olmayan cocuklara oranla yiiksek oldugu,
dopamin yikim {iriinii olan homovalinik asitin beyin omurilik sivisindaki diizeyinin,
yiiksek oldugu gosterilmis olsa da bu durumun biyolojik 6neminin agik olmadig
belirtilmektedir. Otistik ¢ocuklarda noradrenerjik etkinlikte azalmayi gdsteren
arastirmacilar, idrarda 3-metoksi-4-hidrofenilglikol diizeyinde azalma oldugunu

bildirmislerdir (Mukaddes, 2013).

1.4.3. Cevresel Faktorler

OSB etiyolojisinde ¢evresel faktorlerin de etkili oldugu gosterilmistir. Otistik
cocuklarin  prenatal, natal, postnatal Oykiileri incelendiginde; obstetrik
komplikasyonlarin ve perinatal zedelenmenin otistik ¢ocuklarda daha sik goriildiigii
bildirilmistir. Ozellikle prematiire ve postmatiiritenin belirgin oldugu, sezaryenle
dogum oranlarinin sik oldugu, gelis bozukluklar1 nedeniyle forseps ve vakumla
miidahaleli dogumun da sik oldugu bildirilmistir. Gebelikte ilk trimesterde perinatal
kanama olasiligi, preeklampsi ve amniotik sivida mekonyum bulunanlarda otizm

goriilme sikliginin daha yiiksek oldugu belirtilmistir (Rybakowski et al., 2016).

Otizmli ¢ocuklarda yenidogan doneminde respiratuvar distres sendromu,
uzamis sarilik, maturasyon geriligi ve yenidogan anemisi siklig1 yliksek bulunmustur.
Gebeliginde kokain kullanan annelerin bebeklerinde de otizmin daha sik goriildigi
bildirilmigtir. OSB c¢evresel faktorlerden prenatal donemde teratojen maruziyeti
(talidomid, valproik asit), intrauterin enfeksiyonlar (6r: rubella), gestasyon siiresi ve
dogum agirlig ile iliskili olmakla birlikte bu durumlarin nedenselligini gosterecek

yeterli veri bulunamamistir. Bunlar disinda hamilelikte civaya maruziyet, tarim



ilaglarina maruziyet, hava kirliligi, egzoz dumanina siklikla maruz kalma, beslenme
bozuklugu, D vitamini eksikligi, asilanma gibi bazi 6zel durumlar suglansa da bu

faktorlerin otizm etiyolojisinde rol aldig1 kanitlanmamistir (Tao & Tao, 2016).

Yapilan bir metaanalizde perinatal ve neonatal risk faktorlerinin otizm
gelisimi agisindan kanitlarinin oldukea diisiik oldugu ve tek bir faktoriin etiyolojide

rol alamayacag bildirilmistir (Gardener et al., 2011).

1.4.4. Noroanatomik Faktorler

Otizmde beyindeki patolojileri ortaya koymak amaciyla elektrofizyoljik
calismalar (EEG, beyin sap1 isitsel uyarilmig potansiyeller, isitsel orta latensi
yanitlari) beyin goriintiileme ¢alismalari (bilgisayarli tomografi, manyetik rezonans
goriintilleme, pozitron emisyon tomografi, tek foton emisyon tomografisi) ve
postmortem otopsi ¢alismalart yapilmistir. Bu calismalarda beynin farkh
bolgelerinde degisik patolojiler gosterilmistir. Ozellikle amigdala ve hipokampiis
basta olmak iizere temporal lobu etkileyen patolojik olaylarin otizme benzer
belirtilere neden oldugu diisiiniilmektedir. Yapilan bir postmortem caligmaya gore,
ozellikle hipokampiis, subikulum, septal nukleuslar ve baz1 amigdala alt
cekirdeklerinde kiiglik, yogunlasmis noronlarla birlikte purkinje hiicre yogunlugunda

azalma bildirilmistir (Kemper & Bauman, 2002).

Otizmle ilgili néroanatomik ¢alismalarda en sik saptanan bulgu serebellum
hacminde kiiclilme ve hiicre sayisinda azalmadir. Serebellumda posterior vermal
lobiil VI, VII'nin ve serebellar hemisferlerin hipoplazisi ve hemisferlerin purkinje
hiicrelerinde azalma oldugu bildirilmistir. Pozitron Emisyon Tomografisi (PET)
teknigi ile beynin bolgesel metabolik etkinligi, beyin kan akimi 6l¢iimii yoluyla
dolayl1 ya da bolgesel glukoz kullanimin 6l¢iimii yoluyla dogrudan yapilmis, otizmli
cocuklarda anterior rektal girus asimetrisinin solda saga gore fazla oldugu, normal

gelisimi olan toplumda ise sagda fazla oldugu bildirilmistir. Tek foton emisyon
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bilgisayarli tomografi (SPECT) ¢alismalarinda da otistik grupta normal gruba gore

kortikal metabolizmada yaygin olarak azalmanin oldugu saptanmustir.

Otistik cocuklarda epileptik nobetlerin sikliginin arastirildigi bir ¢alismada
otistik c¢ocuklarin %5-46’sina epilepsi teshisi konuldugu, %60’inda da EEG
anormalliginin oldugu bildirilmistir. Genel olarak otizme 6zgii bir EEG anormalligi
bildirilmese de santral sinir sisteminde olgunlagsmanin geciktigini gdosteren bulgular
oldugu belirtilmistir (Spence & Schneider, 2009).

1.5. Klinik Tan1

Otizm tamist klinik degerlendirme ile davranigsal oOzelliklere dayali
koyulmaktadir. Tan1 i¢in biyolojik bir belirte¢ yoktur. OSB’nin erken tanisi i¢in
norolojik gelisim, sosyal etkilesim ve iletisim becerilerini iceren ayrintili bir 6ykii ve

tam bir fizik muayene dnemlidir.

OSB tanis1 DSM-V smiflamasinda sosyal-iletisimsel yetersizlikler ve
tekrarlayici davraniglar olmak iizere temel iki alanda bozulmalar dikkate alinarak
konulmaktadir (Cizelge 1.1). Simiflama sistemlerinde tanimlanan Kkriterler ile
ozellikle kiiciik c¢ocuklarda OSB tanist koymak zordur. Iki yasindan kiigiik
cocuklarda tani kriterleri tam olarak karsilanmasa da klinik degerlendirme ile pek
cok belirtiyi erkenden gormek ve degerlendirmek miimkiindiir. Bir yagindan kiigiik
cocuklarda  ise  klintk  gozlem ile sosyal iletisimsel  yetersizlikler
degerlendirilebilmektedir. Ilk bir yastan itibaren sosyal ve iletisimsel alanda sorunlari
olan ¢ocuklar OSB ve diger gelisimsel bozukluklar acisindan riskli ¢cocuk olarak
tanimlanip erken miidahale ile degerlendirilebilmektedir. Yapilan bir c¢aligmada
deneyimli uzmanlar tarafindan iki yasta konulan tanmnin giivenilir oldugu

bildirilmistir (Zwaigenbaum et al., 2009).
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Cizelge 1.1. DSM-V Otizm Spektrum Bozukluklar1 Tan1 Olgiitleri

DSM-V Otizm Spektrum Bozukluklar1 Tam Olgiitleri

A. Simdi veya gecmiste farkli sekillerde goriilen toplumsal iletisim ve toplumsal etkilesimde siirekli

yetersizligin olmasi.

1) Sosyal -duygusal karsilik vermede yetersizlik (6rn. siradisi toplumsal yakinlagsma, karsilikli konusmada
giicliik; ilgilerini, duygularimi veya duygulanimini paylasmada yetersizlik, sosyal etkilesime cevap vermeme
gibi yetersizlikler.)

2) Sosyal etkilesim i¢in kullanilan sdzel olmayan iletisimsel davraniglarda yetersizlik (6rn. sozel ve sozel
olmayan iletisimde yetersizlikler, sira dis1 géz kontagi, beden dili veya jestleri anlamakta ve kullanmakta
yetersizlik; yiiz ifadesi ve beden dilinde bariz eksikler.)

3) Iliskileri gelistirmekte, devam ettirmekte ve anlamakta giicliik, Ornegin farkli toplumsal ortamlara uygun
davranamamak, hayali oyunda yetersizlik, arkadag edinememe ve arkadasa ilgi duymama gibi.

Su anki siddeti: Siddet sosyal iletisimsel alanda yetersizlikler ve kisitli, tekrarlayici davraniglara gore belirlenir.

B. Asagidakilerden en az ikisinin varligi ile kendini gosteren, su an veya gecmiste sirh, tekrarlayici
davranislar, ilgiler ya da etkinlikler.

1) Basmakalip veya tekrarlayict motor hareketler, nesne kullanimi veya konusma (Basit motor stereotipiler,
oyuncaklari dizme veya gevirme, ekolali, kendine 6zgii ciimleler)

2) Aynilikta 1srarcilik, rutinlere siki sikiya bagli olma veya ritiiellesmis sozel ve sozel olmayan davranislar,
(6nemsiz degisikliklerde asir1 kaygi, gegislerde zorlanma, kati diisiince tarzi, selamlagma ritiielleri, her giin ayn1
yolu veya ayni yemegi tercih etme gibi.)

3) Konu veya yogunluk agisindan siradigi sinirli, sabit ilgiler (siradisi nesnelere anormal agir1 baglilik, agirt

tekrarlayici veya sinirl ilgiler.)

4) Duyusal olarak asirt ya da az duyarlilik veya uyaranlarin duyusal boyutuna asir1 ilgi (aciya/sicaga asiri
duyarsizlik, belirli ses veya dokunuglara karsi beklenmeyen tepki, nesneleri agir1 koklama veya onlara asiri
dokunma, 151k veya hareketle gorsel olarak ¢ok mesgul olma.)

Su anki siddeti: Siddet sosyal iletisimsel alandaki yetersizlikler ve kisitli, tekrarlayict davraniglara gore
belirlenir.

C. Belirtiler erken gelisim dénemlerinde mevcut olmali (toplumsal beklenti smirlarini_asincaya dek fark
edilmemis veya daha sonra 6grendigi yollarla golgelenmis olabilir.)

D. Belirtiler sosyal, mesleki ve baska 6énemli alanlarda klinik olarak anlamli diizeyde bozukluga yol agmalidir.

E. Bu bozukluk zihinsel yetersizlik veya genel gelisimsel gerilik sebebi ile olmamalidir. Zihinsel yetersizlik ve
OSB siklikla bir arada goriiliir, ancak OSB ve zihinsel engellilik tanis1 konmasi icin sosyal iletisimsel diizeyin

genel gelisimin altinda olmasi gerekir.

Not: DSM-IV’e gore otistik bozukluk, Asperger bozuklugu ve yaygin gelisimsel bozukluk tanis1 almis olanlara
OSB tanis1 verilmelidir. Sosyal iletisimsel alanda problem olan ancak OSB tanis1 almayanlar sosyal (pragmatik)
iletisimsel bozukluk agisindan degerlendirilmelidir.

- Zihinsel yetersizligin eslik edip etmedigini,

- Dil yetersizliginin eslik edip etmedigini

- Bilinen bir tibbi, genetik veya cevresel faktoriin eslik edip etmedigini,

- Bagka norogelisimsel, ruhsal veya davranisgsal durumlarin olup olmadigini,

- Katatoninin eslik edip etmedigini belirtiniz.
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1.5.1. Gelisimsel Degerlendirme ve Davrams Ozellikleri

Tim otistik c¢ocuklarin ebeveynlerine ya da diger insanlara 1ilgi
gostermelerinde ve kisisel iliskilerde yakinlik kurmalarinda sorunlar vardir. Normal
sosyal-duygusal gelisim gosteren ¢ocukta yasamin ilk aylarinda goz temasi ve sosyal
giilimseme varken bu bulgu OSB’li ¢ocuklarda gozlenmeyebilir. Normal gelisen
cocuklar 3-4 aylikken kucaga alindiklarinda kendilerini kucaklayanlara sarilirken
otizmli cocuklar bdyle bir davranista bulunmamaktadir. Normal gelisim gosteren
cocuklarda 8-9. aylarda ayrilma kaygist ve yabancilara tepki gosterme davranisi
varken otizmli ¢ocuklarda baglanma davranisinda sorunlar oldugu goriilmektedir.
Bu cocuklar yabanci bir ortamda tanimadig kisilerle yalniz kaldiklarinda ayrilik

kaygis1 géstermeyebilirler.

Ortak dikkat; bebek ile yetiskinin dikkatini ortak bir noktaya toplamasi
anlamina gelmektedir. Normal gelisen ¢ocuklarda ortak dikkate yonelme bir yasinda
gelismistir ancak otizmli ¢ocuklarda bagka bir kisi ile ortak hedeflerde ya da
etkinliklerde dikkatin azalmis olmasi Ozellikle kii¢iik ¢ocuklarda belirgindir. Bir
yasinda bir ¢ocuk ebeveyninin isaret ettigi bir seye doniip bakmiyor, baksa da
karsilikli iletisimle duygusunu gostermiyorsa ortak dikkat alaninda sorun oldugu

anlamina gelmektedir.

Normal gelisen c¢ocuklarda bagkalarinin davraniglarimi taklit etme 9 ay
civarinda goriilmektedir. OSB’li ¢ocuklar baskalarinin davraniglarini taklit etmeyip,
nesneleri gosterme, paylasma gibi iletisim yollarin1 kullanmamaktadir. Yasitlarina
ilgi duymayan bu cocuklar sanki bazi sesleri duyuyor bazilarini duymuyormus gibi
davranirlar. Isimleriyle seslenildiginde yanit vermeme otizmin erken bir belirtecidir.
Ancak isme yamitin dogru bir sekilde degerlendirilmesi &nemlidir. Ornegin
televizyonda bir filme dalmis bir ¢cocugun ismiyle seslenildiginde doniip bakmamasi
isme yanit vermedigi anlami tasimayacagi gibi ¢ok yiiksek sesle dikkatini ¢ekerek
cocugun bakmasini saglamak da ismine yanit verdigi anlamima gelmemektedir

(Yochum, 2016) (Oner et al., 2014).
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Okul oOncesi donemde 3-4 yas civarindaki c¢ocuklarda bagkalarinin ya da
kendisinin diisiincelerini, duygularini, inanglarint ve degerlerini anlayabilme
yetisinin  gelismis  olmast  beklenirken otizmli  ¢ocuklarda  baskalarinin
duygudurumunu yorumlamalarinda eksiklikler ~vardir. Okul c¢ocuklarinda
arkadaslariyla iletisim kurmada ve oyun oynamada ve empati kurmada

beceriksizlikler goriilmektedir.

Otistik c¢ocuklarin dil gelisiminde eksiklikler ve sapmalar gozlenir.
Konusmanin baslamamasi okul 6ncesi ¢ocuklarin yaklasik yarisinda en sik basvuru
nedenidir. Normal dil gelisimi 5-6 aylikken agulama, 8-9. aylarda heceleme, 1
yasinda anlamli kelime sdyleme ve 18-24 ayda ciimle kurma seklindedir. Anlama
kapasitesi ve karsisindakinin komutlarina uyma bir yas itibariyle goriilmelidir.
Yasamin ilk yilinda otizmli bir bebegin babildamasi azalmis ya da anormal olabilir.
Ekolali, zamirleri karistirma, tekrar edici (stereotipik) konugmalar otizmde
goriilebilir. Konusabilen otizmli ¢ocuklar konustuklarini anlamadan sdyleyebilirler
ve karsilikli konusamazlar. Bazi1 yiliksek fonksiyonlu otistik c¢ocuklar sayilar ve
rakamlarla c¢ok mesgul olabilir, okul oOncesinde kendi baslarina okumayi
ogrenebilirler ancak bu ¢ocuklar anlamadan okuduklarindan fonksiyonel bir okuma

goriilmemektedir (Fein & Baby Sibs Research, 2016).

Otizmli ¢ocuklarda yasamin ilk yillarinda normal gelisen c¢ocuklarda
gozlenen arastirict oyunlar gézlenmemektedir. Oyuncaklar ve nesnelerle amagsiz,
fonksiyonel olmayan bir sekilde yaraticiliktan uzak ve kendi baslarina oynarlar.
Oyunlart tekrar edici ve tek diizedir. Otistik ¢ocuklar siklikla kendi etraflarinda
doner, ellerini kanat cirpar tarzda sallayabilir, parmak uglarinda yiiriiyebilir,
nesneleri ¢evirip dondiirebilir. Cansiz nesnelere baglanmalar1 olabilmektedir. Bu

cocuklar hayali oyun kurmakta da gii¢liik gekmektedir (Naigles et al., 2016).

Duyusal uyaranlara alisilagelmisin disinda tepki ya da ilgi gosterme davranisi
da otizmde siklika gériilmektedir. Ornegin birseyleri koklamak, belirli yiyeceklere
tepki vermek, otizm spektrum bozuklugunda goriilebilir. Otizmli ¢ocuklarda

genellikle isitsel asir1 duyarlilik vardir. Diger insanlar1 rahatsiz etmeyen sesler, bu
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cocuklara ¢ok rahatsiz edici gelebilir. Buna kulaklarmi kapatarak tepki
gosterebilirler. Seslere karsi az duyarlt olan ¢ocuklar ise diisiik frekansli seslere ve

fisildamalara tepki gostermemektedirler (Lane et al., 2010).

Otizm tanis1 klinik belirtilerin degerlendirilmesiyle konulur. Aileden ayrintili
bir dykii almak ve ¢ocuklarmin gelisimiyle ilgili kaygilarin1 énemsemek gerekir
ancak tanida bir psikiyatristin ayrintili degerlendirmesi 6nemlidir. Otizm spektrum
bozuklugunun tanisinda altin standart anne-baba goriismesinde kullanilan ve yari
yapilandirilmis  aile  gorlismesi  olan  Otizm  Tant  Goriismesi-Gézden
Gegirilmig/Autism Diagnotistic Interview-Revised, (ADI-R); (Lord et al., 1994) ve
Otizm Tan1 Gozlem Olgegi/Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS) ile

bireyin gézlenmesi (Luyster et al., 2009) yontemidir.

ADOS; bir yas ve sonrasi ¢cocuklara yapilabilen yapisal bir otizm tani1 testidir
ve cocuklarin yaslarina gore gelistirilmis modiillerden olugmaktadir. ADOS’un
temeli, uygulayicinin cocukla birebir oyun halinde iletisimi esnasinda yaptig
gozlemleri igermektedir. Otizm tanisindaki biitiin kilit belirtiler ADOS formunda yer
almakta ve uygulayan kisi bu belirtilerin ¢ocukla iletisimi sirasinda olup olmamasina
dikkat ederek tani koymaktadir (Lord et al., 2000). Altin standartlarin yaninda
deneyimli bir ¢ocuk psikiyatristinin degerlendirmesiyle de tan1 konulabilir (Falkmer
etal., 2013).

1.5.2. Fizik Muayenedeki Ozellikler

Sekonder OSB disinda diger OSB olgularinda 6zgiil bir fizik muayene
bulgusu yoktur. Otizmli ¢ocuklarin biiylimeleri degerlendirilirken bas ¢evrelerinin de
yakindan izlenmesi gerekmektedir. Bu ¢ocuklarin dogumda bas ¢evreleri normaldir.
Cocuklarda 6-12 ay ila 3 yas arasinda bas gevrelerinde biiyiime goriiliir. Bu da beyin
biliyiimesinin erken yasta oldugunu sonrasinda durdugunu gostermektedir. Beyin
manyetik rezonans goriintiilemeleri de otizmli ¢ocuklarda yasla degismekte ve bu

bilgiyi dogrulamaktadir (Sacco et al., 2015).
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1.5.3. Laboratuvar Degerlendirme

OSB ayiricr tanisinda laboratuvar olarak ilk yapilmasi gereken incelemeler;
isitme testleri, g6z muayenesi, kromozom analizidir. Otizme eslik eden ve
karisabilecek durumlarin degerlendirilmesi i¢in; ¢ocugun gelisim diizeyine uygun
gelisimsel testler, nobet diisiiniilen olgularda elektroensefalografi ve diger beyin
goriintilleme yontemleri, ge¢ baslayan olgularda ve 6zellikle ndrolojik belirtileri de
varsa metabolik inceleme ve kursun diizeyi bakilmalidir. Mental retardasyon ve

dismorfizmi olan olgularda genetik tetkikler yapilmalidir (Mukaddes, 2013).

1.5.4. Ayirict Tam

Ayirici tanida; dil gelisimi problemleri, mental retardasyon, sosyal iletisimsel
bozukluklar, tepkisel baglanma bozuklugu, goérme ve isitme engeli, ¢ok erken
baslangicl sizofreni, selektif mutizm, Landau-Kleffner Sendromu, dikkat eksikligi

ve hiperaktivite bozuklugu diisiiniilmelidir (Mukaddes, 2013).

1.6. Erken Tani ve Tarama Testleri

Otizmin erken tanisit saglikli cocuk izlemi sirasinda riskli bebekleri cesitli
tarama yontemleriyle belirlemek ve onlar1 yakin izleme almakla miimkiindiir. Cocuk
hekiminin, muayene sirasinda otizm agisindan uyarabilecek belirli bulgular1 bilmesi
beklenir. Bebek ii¢ aylikken, bakim veren kisilerle goéz temasi kurmuyorsa,
mirildanmiyor ve sesli harflerden olusan sesler ¢ikarmiyorsa, gdzlerini bir objeye
dikip obje hareket ettiginde onu gozleriyle takip etmiyorsa, yiizlistii yatirildiginda
basin1 yukar1 kaldiramiyorsa, ihtiyaglar1 karsilaninca giilimsemiyor ve aglamayi
kesmiyorsa klinik olarak otizm acisindan riskli bebek olarak degerlendirilmektedir

(Landa et al., 2011) (Eaves & Ho, 2004) (Fein et al., 2013).
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Bebek 6-9 aylik oldugunda, babildamanin nadir olmasi, kendisiyle konusan
birinin yiiziine bakmamasi, bakim verenin sesine sesli yanit vermemesi, karsilikli
giilimsemenin olmamasi, géz kontaktinin olmamasi veya kisa siireli olmasi, kucaga
alinma ve karsilikli oyun oynama beklentisinin olmamasi veya az olmasi, dokunma
veya diger duyusal uyaranlara yeteri kadar tepki vermemesi ya da asir1 tepki
verilmesi, motor gelisim gecikmesi, baz1 nesnelere asir1 veya atipik ilgi gostermesi,
tekrarlayici hareketler, belirli objelere asir1 baglanma, nesneleri kesif etmeme veya
normal dis1 inceleme, huzursuz oldugunda kolay avutulamama belirtileri gosteriyorsa
otizm agisindan riskli bebek olarak degerlendirilmektedir (Landa et al., 2011) (Eaves
& Ho, 2004) (Fein et al., 2013).

Bebek 9 aydan biiyiik oldugunda, karsilikli giiliimseme yanitinin olmayisi,
onunla konusuldugunda g6z temas1 kurmamasi veya az kurmasi, ilgilendigi nesneye
isaret ederek ilgisini bagkasi ile paylasmamasi, onunla etkilesime girmekte zorluk
yasanmasi, ismiyle seslenince doniip bakmamasi, gozle ya da parmakla isaret edilen
objeye bakmamasi, karsisindakini taklit etmemesi, bakim verenleri ile bile etkilesimi
kisitli  olmasi  durumlart varsa otizm agisindan riskli  bebek olarak

degerlendirilmektedir (Landa et al., 2011) (Eaves & Ho, 2004) (Fein et al., 2013).

Otizmli ¢ocuklarin norolojik gelisimleri heniiz tam olarak tamamlanmadan
erken tani almalar1 vetedaviye erken baslanmasi gelisimsel agidan olumlu sonuglar
saglayacagi icin Onemlidir. Ancak otizm bulgularinin ortaya ¢ikisinin ¢ocuktan
cocuga farklilik gostermesi, sosyal, iletisimsel ve dil alanlarindaki geriligin ¢ocugun
yasitlariyla iletisime ge¢meden fark edilememesi gibi nedenlerden dolayi otistik
bulgularin {i¢ yasindan Once taninmasi zor olabilmektedir. Amerika Birlesik
Devletleri'nde CDC raporuna gore otizm tanis1 ortanca 4 yas 5 aylikken
koyulmaktadir. Oysa otizm bulgular1 genellikle 30. aydan 6nce baslar. Bu nedenle
APA, tiim cocuklarin saglikli ¢ocuk izleminde 9, 18 ve 30. aylarda gelisimsel
hastaliklar yoniinden taranmalarii, 18 ve 24. aylarda da spesifik olarak otizm

bakimindan taranmalarini 6nermektedir (American Academy of Pediatrics, 2016).
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OSB tanisinda tarama ve klinik taniyr igeren iki basamakli sistematik
yaklagim gerekmektedir. APA tibbi merkezlerde gelisimsel bozuklugu olan ¢ocuk ve
bebekleri tanimlamak ig¢in; gelisimsel gozetim ve tarama programi olusturmustur.
Gozetim, gelisimsel gerilik riski olan c¢ocuklari tanimlamayi, tarama ise riskleri
tanmimlamak ve desteklemek icin belirli araliklarla standardize edilmis araglar
kullanmay1 igermektedir. Tarama amaciyla ailelerin gozlemlerine dayanan anketler
kullanilmaktadir. Bu amagla kullanilan tarama testleri; CHAT, M-CHAT, ESAT
(Early Screening for Autistic Traits/Otistik Ozelliklerin Erken Taranmas1), CSBS DP
(Communication and Symbolic Behavior Scales Developmental Profile/iletisim ve
Sembolik Davranig Skalas1 Gelisimsel Profili), PDDST (Pervasive Developmental
Disorders Screening Tests-Stage I and II/Yaygin Gelisimsel Bozukluk Tarama
Testleri- Seviye I ve II), SCQ (Social Communication Questionare/Sosyal Iletisim
Olgegi) olarak sayilabilir (Filipek et al., 2000). Bunlar arasinda CHAT ve modifiye

formu olan M-CHAT otizm erken tanisinda en sik kullanilan testlerdir.

1.6.1. M-CHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers/Degistirilmis Erken
Cocukluk Dénemi Otizm Tarama Olgegi)

M-CHAT, OSB’nin belirtilerini erken cocukluk doneminde tespit etmek
amaciyla gelistirilmis bir otizm tarama 6l¢egidir. 2001 yilinda Robins, Fein, Barton
ve Green tarafindan gelistirilmistir. Toplam 23 sorudan olusmaktadir. Ebeveynler bu
sorular ‘evet-hayir’segenekleri ile cevaplarlar. M-CHAT sadece ebeveynin ¢ocugun
gelisimi hakkinda verdigi bilgilere dayanir. Yast 18 ay ve 36 ay arasinda olan tiim
cocuklara uygulanabilir. Otuzalt1 aydan biiyiik cocuklar i¢in kullanimi uygun olsa da

yaygin olarak kullanilmamaktadir (Robins et al., 2001).

M-CHAT’teki sorular ebeveynlere sorulur ve yanitlari kagit tizerinde
isaretlenir. Uygulayan kisi ¢ocugu ebeveynin (anne, baba ya da ikisi birlikte) verdigi
bilgi iizerinden degerlendirir. Cocuk uygulayici tarafindan gozlemlenmez. Olgegin
uygulamasi yaklasik olarak 5-15 dakika i¢cinde tamamlanmaktadir. Bu 6lgek cocuk

psikiyatristleri, cocuk doktorlari, hemsireler, psikologlar, pedagoglar, ¢ocuk gelisimi
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uzmanlari, 06zel egitimciler gibi saglik alaninda c¢alisan ¢esitli  kisilerce
kullanilabilmektedir. Olgegin Tiirk¢e’de gegerlik giivenilirlik ¢alismasi 2005 yilinda
Aslt Yikgec tarafindan gerceklestirilmistir. Yaslar1 18—72 aylar arasinda degisen 80
kisilik bir 6rneklemde, 20’ser kisilik dort grup yer almistir. Gruplar; normal gelisim
gosteren, Down sendromlu, otizm siiphesi olan ve otizm tanisi almis ¢ocuklardan
olusmustur. M-CHAT testi anneler tarafindan doldurulmustur. M-CHAT’in otistik
bulgular1 olan vakalari, otistik bulgular1 olmayanlardan ayirmada basarili oldugu
belirlenmistir. Ancak, otistik 0Ozellik gdstermeyen cocuklarin yanlislikla otizm
acisindan riskli ¢ikma olasiliginin da yiiksek oldugu ortaya ¢ikmistir. Bu ¢alismada
M-CHAT sonucunda riskli bulunan doért ¢ocuk DSM-IV’e gore normal olarak
degerlendirilmistir. Otizm siiphesi olan grupta bulunan 20 g¢ocuktan 19’unu M-
CHAT testinde riskli olarak belirlenmistir, DSM-IV-TR’ye gore ise 20 vakada otizm
tanis1 almistir. Bu ¢aligmada vaka sayisinin kisith olmasi nedeniyle 6ngorii degeri

hesaplanmamustir (Yikgeg, 2005).

Tiirkiye’de Tohum Otizm Vakfi’min 2008 yilinda yaptigi Otizm Tarama
Projesinde 18-36 ay arasindaki yaklasik 45.000 ¢ocukta otizm spektrum bozuklugu
riski degerlendirilmistir. Degerlendirmenin birinci agamasinda, hemsire ya da ebeler
tarafindan M-CHAT 0lcegi uygulanmistir. Bu degerlendirme sonucunda risk
grubunda yer alan ¢ocuklarin bir boliimiine aile hekimleri taratindan CHAT 6lcegi
uygulanmistir. M-CHAT sonucuna gore ¢ocuklarin 4605’1 (%11,2) riskli bulunmus,
CHAT degerlendirmesi yapilanlarinise %6,6’s1 yiiksek riskli, %20,2’si orta riskli
olarak degerlendirilmistir. Bu ¢alismanin 6rneklemi biiyiik olmasina ragmen otizm
acisindan riskli saptanan vakalarin Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi ve Hastaliklar
Uzman tarafindan degerlendirilememis olmasi ve elde edilen analizlerin riskli ¢ikan
vakalar iizerinden yapilmis olmasi en 6nemli smirlilifint olusturmaktadir (Otizm

Tarama Projesi, 2008).

M-CHAT takip goriismesi (M-CHAT/F) ebeveyn tarafindan doldurulan M-
CHAT testinde yer alan sorularin saglik ¢alisani tarafindan aciklayict bir sekilde
sorulmasi ile uygulanan bir algoritmadir (Robins et al., 2001) (Robins et al., 2014).
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Arnavutluk’ta M-CHAT in kendi kiiltiirlerine uyarlanmis 6l¢egi (M-CHAT-
R-A) ile yapilan bir otizm tarama ¢alismasinda saglikli ¢ocuk izlemi sirasinda 16-
30 aylik 2594 c¢ocuk taranmis ve yaklasik %10’u otizm agisindan riskli
bulunmustur. Risk belirlenen ¢ocuklarin yarisina M-CHAT/F goriismesi
yapilabilmis ve yalnizca beste birinin takip gdriigmesi sonrasi otizm agisindan riskli

oldugu saptanmistir (Brennan et al., 2016).

Bir arastirmada otizm ac¢isindan diisiik riskli olan iki yasindaki 1227 ¢ocuga
M-CHAT tarama testi uygulanmis 108 tanesi (%8,8) testte riskli olarak tespit
edilmistir ve bunlarin 85 tanesine ulagilarak deneyimli hekimler tarafindan M-
CHAT/F goriismesi yapilmistir ve buna gore 85 ¢ocugun 20’sinde otizm riski tespit
edilmistir. Sonug¢ olarak arastirmacilar M-CHAT tarama testinin yalniz basina
uygulanmasi yerine M-CHAT/F’la birlikte iki basamakli kullanimi oldugunda daha
etkili ve kullanigh oldugunu vurgulamislardir (Baduel et al., 2016).

Ebeveyn degerlendirmesi ile yapilan M-CHAT tarama testine takip goriismesi
eklendiginde pozitif tahmini degerin yalnizca M-CHAT yapilmasina gore 5-20 Kat
arttigl, yaklasik 0,54-0,65 diizeylerine yiikseldigi belirtilmektedir (Robins, 2008)
(Chlebowski et al., 2013) (Robins et al., 2014).

1.6.2. TIDOS (Three-item Direct Observation Screen/U¢ Maddelik Direk

Gozlemsel Tarama)

OSB yayginliginin giderek artmasi sonucu uygulamasi daha kolay ve daha
¢ok sayida ¢ocugun taranmasini saglayan TIDOS 6lgegi Oner P., Oner O. ve Miinir
K. (2013) tarafindan gelistirilmistir. ADOS temel alinarak gelistirilen bu 6lcek
hastay1 dogrudan gozlemlemeye dayanmaktadir. Olgek hekimler, psikologlar,
psikiyatristler, pediatristler, hemsireler, pedagoglar, nérologlar gibi saglik alaninda
calisan uzmanlar tarafindan klinikte uygulanabilmektedir. TIDOS’ta; ortak dikkat

(kisinin dikkati kendisi, etkilesim halinde oldugu kisi ve nesne arasinda
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diizenlemesi), gbz temasi ve isme yanit (dort farkli durumda) degerlendirilmektedir.

TIDOS 6lgeginin Tiirkiye’de yapilan gegerlilik giivenilirlik ¢aligmalarinda;

¢ “Ortak dikkat” maddesinin duyarlilig1 %82 ve 6zgiilliigii %90,
¢ “G0z temas1” maddesinin duyarliligi %89, 6zgilligi %91,

e“Isme yamt” maddesinin duyarlilig %67 ve ozgiillliigii %87 olarak

bulunmustur.

Bu {i¢ maddelik dogrudan gozlemsel inceleme testinde maddelerden en az
birinin pozitif olmasi halinde duyarlilig1 %95 ve 6zgiilligii %85 olarak belirtilmistir

(Oner et al., 2014).

1.7. Prognoz ve Tedavi

Otizm kronik seyirli bir hastaliktir ve kesin tedavisi yoktur. Zeka diizeyinin
normal olmast durumunda yetiskin déonemde 1yi islevsellige sahip olunabilecegi,
orgiin egitime devam edilebilecegi ve baskalarina bagimli olmadan yasanabilecegi
bilinmektedir. Otistik gocuklarin tedavisindeki amag iletisimsel ve sosyal alanda
c¢ocugun var olan kapasitesini artirmak, zorluk yasadigi davraniglar1 azaltmaktir.
Tedaviye uyumu artirmak icin aileye destek vermek de en 6nemli basamaklardan
biridir. Yapilan bir derlemede ii¢ yas dncesi OSB tanisi alan ¢ocuklarda ailelerin
giinliik aktiviteler sirasinda tekrarlayarak ogretilebildigi baz1 durumlarin oldugu ve

bu sayede otizmin bulgularinin geriledigi vurgulanmistir (Zwaigenbaum et al., 2009).

Otizmin tedavisinde Ozel egitimin de dahil oldugu egitsel yaklasim ve
rehabilitasyonla 6nemli gelismeler saglanmaktadir. Altta yatan hedef semptoma goére
psikofarmakolojik ilaglar ve eslik eden durumlarin tedavisi yapilmaktadir. OSB ile
iliskili irritabilite ve agresyonun tedavisinde onaylanmis Aripiprazol ve Risperidon

olmak ftizere iki atipik antipsikotik ila¢ vardir. Seratonin geri alim inhibitorleri,
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anksiyete ve kompulsif semptomlarin tedavisinde yaygin kullanilmakla birlikte,

etkinlikleri hakkinda net veriler bulunmamaktadir.

Otizmin kesin bir tedavisi olmasa da ii¢ yasindan 6nce tan1 koyulmasi halinde
egitimsel yaklasim, davranig tedavisi ve bazi hastalarda psikofarmakolojik
tedavilerle; cocugun 6z bakim becerilerini gelistirmesi, toplum ic¢inde yer almasi ve
egitimine Orglin egitim sistemi i¢inde devam etmesi saglanabilir. Bu bakimindan

erken tan1 ¢ok biiyiik 6nem tasir (Mukaddes, 2013).

1.8. Arastirmanin Amaci

Otizmin erken tanis1t saglikli ¢cocuk izlemi sirasinda riskli bebekleri c¢esitli
tarama yoOntemleriyle belirlemek ve onlar1 yakin izleme almakla miimkiindiir.
Cocukla temas eden her hekiminin, muayene sirasinda otizm ag¢isindan risk olusturan
belirli bulgulari bilmesi gerekir. Saglikli ¢ocuk izlemi sirasinda otizm taramasi
Amerikan Pediatri Akademisi tarafindan Onerilmektedir. Ancak iilkemizde saglikli
cocuklarda otizm taramasi heniiz rutin bir uygulama degildir. Taramada baglica
ebeveynin ¢ocugun gelisimi hakkinda verdigi bilgilere dayanan M-CHAT tarama
testi kullanilmaktadir. Bu test ebeveynin sorular1 dogru algilamasindan ve ¢ocugunun
gelisimsel degerlendirmesi hakkindaki bilgi diizeyinden etkilenir. Test sonrasi hekim

tarafindan takip goriismesi yapilarak (M-CHAT/F) testin tam giicii artirilabilir.

Tarama icin Onerilen diger bir test TIDOS’ tur. Bu testte ¢ocugu muayene
eden hekimin muayenesi sirasinda, ¢cocukla hekimin ve ¢ocukla ebeveyninin sosyal
ve iletisimsel bag kurmasi temel alimir. Test, basit, herhangi bir materyal
gerektirmeyen, her ortamda uygulanabilen, uygulamasi kolay ve yeni gelistirilmis bir

tarama testidir.

Bu arastirmanin amact; ¢ocuklarda otizm spektrum bozuklugunu goézleme
dayali bir test olan TIDOS, ebeveynin ¢ocugun gelisimi hakkinda verdigi bilgilere
dayanan M-CHAT ve M-CHAT/F tarama testleri ile degerlendirmek ve OSB

etiyolojisinde bazi faktorlerin roliinii arastirmaktir.
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2.GEREC VE YONTEM

Arastirma Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari,
Sosyal Pediatri Bilim Dalinda Mayis 2015- Mayis 2016 tarihleri arasinda
yiiriitiilmiistiir. Tarama testlerinin kullanildig1r boylamsal analitik bir aragtirma olan
bu calismanin Orneklemini; klinigimize saglikli c¢ocuk izlemi icin getirilen
cocuklardan random olarak se¢ilmis ve ailesi aragtirmaya katilmay1 kabul eden, 16-
38 aylik 511 cocuk olusturmustur. Bilinen kronik bir hastaligi, ndrogelisimsel
geriligi olan, bilinen isitme ve gorme engeli olan ¢ocuklar caligmaya dahil
edilmemistir. Arastirmanin dislama kriterleri dikkate alinarak belirlenen tim

cocuklar tek bir uzman ¢ocuk hekimi tarafindan degerlendirilmistir.

Arastirmaya katilmasi planlanan ¢ocuklarin ebeveynlerine arastirma ile ilgili
bilgi verilerek yazili onamlari alinmistir. Arastirmanin etik kurul izni 27.04.2015

tarih ve 46004091-302.14.06/21220 say1 ile Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik
Arastirmalar Etik Kurulundan alinmistir (Ek 1).

Cocugunun ve ailesinin sosyodemografik 6zelliklerini ve otizm spektrum
bozuklugu etiyolojisinde rol oynadigi ifade edilen bazi risk faktdrlerini sorgulayan
bir anket formu ebeveynlerden alinan bilgiler dogrultusunda ¢ocugu degerlendiren

hekim tarafindan doldurulmustur.

Cocuklarin genel degerlendirilmesi kapsaminda 6zge¢mis ve soygecmis
bilgileri kaydedilmis, tam sistemik fizik muayeneleri yapilmis, antropometrik
Olctimleri alinmis ve gelisimleri ailelerin ifadesine gore degerlendirilmistir. Aile
ifadesine gore ve muayene bulgular1 ile gelisimsel geriligi oldugu diisiiniilen
olgularin da psikiyatrik degerlendirmesi deneyimli bir ¢ocuk psikiyatristi tarafindan

yapilmistir.
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2.1. Cocuklarin Tarama Uygulamalari

Cocuklar1 OSB acisindan taramak iizere her ¢ocuk i¢in muayene sirasinda
TIDOS ve sonrasinda M-CHAT olmak tizere iki farkli degerlendirme testi aym
cocuk hekimi tarafindan uygulanmistir. Ayrica M-CHAT taramasinda otizm riski

tespit edilen olgularin aileleri ile M-CHAT/F goriismesi yapilmuistir.

2.1.1. TIDOS Uygulamasi

TIDOS gozlemsel tarama testi ¢ocugun muayenesi siirecinde hekimin
gozlemine dayanmaktadir. Gozleme baslamadan Once degerlendirilecek ortama
cocugun ilgisini ¢ekecek 2-3 oyuncak konulur. Hekim muayene sirasinda; isme yanit
verme, ortak dikkate katilma, géz temasi kurma olmak {lizere toplam ii¢ alanda

cocugun davraniglarini yaklasik 15 dakikada gézlemleyerek puanlama yapmaktadir.

Ismine yamt verme; ismiyle seslenildiginde ¢ocugun déniip bakmasi olarak
tanimlanmistir. Cocuk uygulayiciya bakmazken ve baska birseylerle ilgilenirken ona
ismiyle seslenilir. Seslenirken ¢ocugun ismi disinda herhangi bir kelime daha

sOylenmez. Cocuk cevap vermezse bu durum dort kez tekrar edilir.

Ortak dikkat; bebek ile yetiskinin dikkatini ortak bir noktaya toplamasi
anlamma gelmektedir. Uygulayci isaret parmagi ile ¢ocugun da kendisinin de
ulasamayacagi bir yerdeki, cocugun ilgisini ¢ekebilecek bir objeyi isaret eder ve
sOyle der “Ali, bak...”. Bunu yaparken once cocuga bakar, sonra objeye ve sonra

tekrar gocuga bakar ve cocugun bakisini gozlemler.

Goz temas1 kurma; iki kisinin ayn1 anda birbirinin gozlerinin i¢ine bakmasi
sonucu olusan sézel olmayan iletisim bi¢imi olarak tanimlanmistir. G6z temasi net,
degisken durumlarda, sosyal yonelimli ve farkli durumlarda birkag kez tekrar edilmis

olmalidir. G6z temast siirli, nadir ve uygun olmayan durumda ise bu degerlendirilir.
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Eger cocuk utanmig goriiniiyor ve davranislari degiskenlik gdsteriyorsa bu

parametreye ¢ocuk alistiktan sonra bakilir.

2.1.1.1. TIDOS Sonuclarinin Degerlendirilmesi

TIDOS testinde gozlemsel olarak {i¢ parametreye bakilmistir.

Birinci parametre olan “isme yanit verme” nin puanlamast; ilk iki sesleniste
cocuk bakiyorsa sifir puan, uygulayicinin 3. ve 4. seslenisinde bakiyor yada
ebeveyninin ilk iki seslenisinde bakiyorsa bir puan, uygulayici yada ebeveynine hig

bakmiyorsa iki puan olarak belirlenmistir.

Ikinci parametre “ortak dikkate katilma” dir. Cocuk ortak dikkate
uygulayicinin goz hareketlerini takip ederek isaret ettigi objeye doniip bakiyorsa sifir
puan, uygulayiciyla géz temast kurmadan objeye direk bakiyorsa bir puan, hig

ilgilenmiyorsa iki puan almaktadir.

Ugiincii parametre “gdz temas1 kurma’’dir. Gézlem sirasinda ¢ocuk acik, net
ve uygun goz temast kuruyor ve géz temasi kurarken diger jest ve mimiklerle bunu
destekleyen sozel omayan bir iletisimde bulunuyorsa sifir puan, hi¢ géz temasi
kurmuyor yada nadiren kuruyor ama bunu sosyal iliskisiyle diizenleyemiyorsa bir

puan almaktadir. (Cizelge 2.1).

Klinisyen tarafindan gézlemlenen cocuk; isme yanitta 0-1-2 puan, ortak
dikkate yanitta 0-1-2 puan, goz temasinda 0-1 puan alabilir. Herhangi birinden 1

puan almis olmak otizm siiphesi olarak degerlendirilmistir.
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Cizelge 2.1. TIDOS Sonuglarinin Degerlendirilmesi

TIDOS Parametreleri 0 puan 1 puan 2 puan
Isme yanit verme Var Optimal degil Yok
Ortak dikkate katilma Var Optimal degil Yok
Go6z temas1 kurma Var Yok

2.1.2. M-CHAT ve M-CHAT/F Uygulamasi

Cocugun muayenesi, sosyodemografik anket formu (EK 2) ve TIDOS tarama
testi ile degerlendirilmesinin ardindan M-CHAT standart tarama testi (EK 3) formu
aileler tarafindan doldurulmustur. = Sonrasinda M-CHAT’te risk tespit edilen
cocuklara hekim tarafindan aile ile goriistilerek sorgulanan M-CHAT/F goriigmesi ile

elde edilen veriler degerlendirilmistir.

2.1.2.1. M-CHAT Sonuglarinin Degerlendirilmesi

M-CHAT’ ’in maddeleri arasinda otizmi ayirt etme acisindan en belirleyici
olan maddeler M-CHAT in kritik maddeleridir. M-CHAT’i Tiirk 6rneklemi tizerinde
kullanirken g6z oOniline alinmasi gereken 7 tane kritik madde tanimlanmistir. Bu
maddeler; madde 2, 6, 7, 9, 13, 14, 15 olarak belirlenmistir (Cizelge 2.2). Tiirk
cocuklar tizerinde uygulanirken, bir cocugun M-CHAT’te olumsuz puan almasi ve
“otizm siiphesi olan ¢ocuk” olarak kabul edilebilmesi i¢in, degerlendirilen cocugun 7
kritik maddenin en az herhangi ikisinde ya da tiim 23 maddenin en az herhangi
ticiinde basarisiz olmasi gerekmektedir. Bu kriterlerin saptandigi c¢ocuklar OSB

agisindan riskli cocuk olarak tanimlanmuistir.
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Cizelge 2.2. M-CHAT-KTritik maddeler

2. Cocugunuz baska cocuklarla ilgilenir mi? Evet /Hayir
6. Cocugunuz bir sey istemek i¢in hi¢ isaret parmagini kullanir m1? Evet /Hayir

7. Cocugunuz bir seyle ilgilendigini gostermek i¢in hi¢ isaret parmagini kullanir mi1? Evet

/Hay1r
9. Cocugunuz size bir sey gdstermek i¢in nesneleri alip size getirir mi? Evet /Hayir

13. Cocugunuz sizi taklit eder mi? (6rnegin siz bir yliz ifadesi takinsaniz, bunu taklit eder

mi?) Evet /Hayir
14. Cocugunuza adiyla seslendiginizde tepki verir mi? Evet /Hayir

15. Odanin diger ucundaki bir oyuncagi parmaginizla gésterseniz ¢ocugunuz o oyuncaga

bakar m1? Evet /Hayir

2.1.3. Kontrol Grubunun Degerlendirilmesi

Amerikan Pediatri Akademisi otizm tarama Onerisinde tarama testinde risk
tespit edilmeyen olgularin psikiyatrik muayenesini Onermemekte, saglikli ¢ocuk
izlemine devam etmelerini 6nermektedir (Johnson et al., 2007). Taramalarinda risk
tespit edilmeyen 463 (%90,6) olgunun tamami psikiyatrik degerlendirmeye
gonderilememistir. Risk tespit edilmeyen olgular arasindan, risk tespit edilip
psikiyatriye giden olgulara benzer O6zellikte random olarak 25 olgu secilmis ve

psikiyatrik degerlendirmeye gonderilmistir.

2.2. Cocuklarin Psikiyatrik Degerlendirmesi

TIDOS ve M-CHAT testlerinden birinde ya da her iki testte siipheli veya
pozitif bulgu saptanan ¢ocuklar Ankara Universitesi Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi ve
Hastaliklar1 Klinigi'ne gonderilmis ve degerlendirme ¢ift kor olarak yapilmistir.
Cocuklar bu bolimde tek bir 6gretim liyesi tarafindan degerlendirilmis, klinik

yaklasim ile birlikte standart tanisal plan olan Otizm Tanisal Gozlem Programi-2
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(ADQOS-2) uygulanarak OSB agisindan kesin tani konulmustur. OSB tanist alan
cocuklara hastaligin agirligina gore gelisimsel ve davranigsal miidahalelerde

bulunulmustur.

M-CHAT testi riskli olan 25 ¢ocuk, anne-babalarinin psikiyatrik muayeneyi
kabul etmemesi nedeniyle istatistiksel hesaplamadan c¢ikarilmigtir. Hesaplamalar

testlerinden en az biri riskli olan 23 olgu iizerinden yapilmistir.

2.3. Arastirma Plam

M-CHAT(-) M-CHAT(+) M-CHAT(+) M-CHAT(-)
TIDOS(H) TIDOS(-) TIDOS(H) TIDOS(-)

‘ o : o : o : Random segilen
dlisﬂ?zgink \— d Iis1k1yz:;_r1k \— d Iis1klyz:;_r1k \— olgularm psikiyatrik
egerlendirme egerlendirme egerlendirme deBerlendirmesi

Sekil 2.1. Arastirma plani

2.4. istatistiksel Yontem

Aragtirmaya alinan c¢ocuklarin verileri SPSS 17 (Satistical Package for the

Social Sciences) istatistiksel paket programina girilmistir.

Aragtirmada psikiyatrik degerlendirme altin standart test olarak kabul edilmis
ve uygulanan tarama testlerinin 6zgiilliikk, duyarlilik, pozitif ve negatif Ongorii

degerleri ile her bir testin hasta saptama durumu yiizde (%) olarak hesaplanmistir.
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3. BULGULAR

Aragtirmaya Mayis 2015- Mayis 2016 tarihleri arasinda Ankara Universitesi
Sosyal Pediatri Polikliniginde saglikli ¢ocuk izlemi yapilan 511 c¢ocuk dahil
edilmistir. Cocuklarin yas ortalamasi 26,5+ 6,2 aydir (en az: 16 ay, en c¢ok: 38 ay)
(Sekil 3.1). Cocuklarin 2631 kiz (%51,6), 248’1 erkektir (%48,4).

Cocuklarin yas gruplari

W18-20ay W21-24ay W25-27ay W215-30ay M31-33ay M34-36ay

3%

Sekil 3.1. Cocuklarin yas gruplari

3.1. Ailelerin Sosyodemografik Ozellikleri

Arastirmaya dahil edilen ¢ocuklarin anne (en az: 20, en cok: 44 yil) ve
babalarinin (en az: 21, en ¢ok: 59 yil) yaslari, egitim durumlari, kronik hastalik

varhigi degerlendirilmistir (Cizelge 3.1).
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Cizelge 3.1. Aragtirmaya katilan ¢ocuklarin anne ve babalarimin sosyodemografik 6zellikleri

Anne (n:511) Baba (n:511)

Yas (n =+ sd) 31,95+0,2 y1l 35,38+ 0,24 y1l
Egitim

Okuma yazma yok - -

[kdgretim 73 (%14,2) 51 (%10,1)

Ortadgretim 198 (%39) 192 (%37,6)

Yiiksekogretim 240 (%46,8) 268 (%52,2)
Saglik sorunu

Var 23 (%4,5) 6 (%1,2)

Yok 488 (%95,5) 505 (%098,8)

Aragtirmaya katilanlarin aile Oykiileri sorgulandiginda 1. derece akrabalik

Oykiisli 38 anne-baba arasinda vardir (%7,4).

3.2. Cocuklarmn Saghk Durumlar:

Cocuklarin dogumdaki ozellikleri Cizelge 3.1°de gosterilmistir. Cocuklarin
intrauterin riskleri sorgulandiginda 23 anne (%#4,5) gebeliginde toksik olmayan ilag
kullandigini, 45 anne (%9) gebeliginde sigara ictigini ifade etmistir. Sadece bir anne
(%0,2) alkol kullandigini, bir anne (%0,2) radyasyona maruz kaldigini belirtmistir.
Hi¢ bir annenin bebeginde intrauterin enfeksiyon oOykiisii belirlenmemistir.
Hipertansiyon, diyabet, guatr, plasental hastaliklar gibi riskli gebelik gecirdigini
ifade eden anne sayis1 104’tiir (%20,3). Bebeklerden 20’si (%4) invitro fertilizasyon
(ivf) gebeligi sonucu dogmus, bu bebeklerden 18’1 ikiz gebelik sonucu diinyaya
gelmistir. Cocuklarin natal oykiileri Cizelge 4.2°de gosterilmis olup dogum agirlig
ortalamas1 2974,4+27 gr (en az: 1000gr, en ¢ok: 4470gr)’dir. Cocuklarin 66’sinin
(%12,9) postnatal donemde sarilik, pndmoni gibi saglik sorunlar1 olup bir siire

hastanede yattig1 6grenilmistir.
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Cizelge 3.2. Cocuklarin dogumdaki 6zellikleri

Ozellikler Say1 (%)
Dogum Sekli
Sezaryen 365(71,3)
Normal Vaginal Yol 146 (28,7)
Gebelik haftasi
<34 hafta 37 (7,2)
34-37 hafta 104 (20,3)
>37 hafta 370 (72,5)
Dogum agirlig
<2500 gr 128 (25)
2500-4000gr 379 (74,2)
>4000gr 4 (0.8)
Toplam 511(100)

Cocuklarin higbirinin kardesinde OSB 0ykiisii saptanmamuistir, ancak 19’unun
(%3.9) akrabalarinda OSB o6ykiisii vardir. Cocuklarin 300’4 (%58,7) ailenin ilk
cocugu, 158’1 (%31) ikinci ¢ocugu, 49’u (%9,6) icilincii cocugu, 4’0 (%0,8)

dordiincii cocugudur.

Arastirmaya katilan c¢ocuklarin saglikli ¢ocuk izlemi sirasinda taramalari,
asilar1 ve profilaksi alma durumlart degerlendirildiginde bir hastanin topuk kaninda
fenilalanin diizeyinin yiiksek oldugu ancak tekrarinda normal olarak degerlendirildigi
ogrenilmistir. Kalca ultrasonu iki hastanin dislokasyonla uyumlu gelmis olup her iki
hasta da opere olmadan stabilizasyon yontemiyle diizelmistir. As1 sonrasi istenmeyen
etki 25 hastada (%5,1) ifade edilmis olup hi¢ biri hayat1 tehdit edecek boyutlarda
degildir, en sik istenmeyen etki altinci aydaki karma asidan sonra ates olarak

belirtilmistir.

Cocuklarin D vitamini ve demir profilaksisi alma durumlar1 Cizelge 3.3 ve
3.4°de gosterilmistir. D vitamini profilaksisini yalnizca bir aile hi¢ vermemis, demir

profilaksisini 46 aile (%9) hi¢ uygulamamustir.
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Cizelge 3.3. D vitamini profilaksisi alma durumlari

D vitamini alan ¢cocuk sayisi (%)

Alan gocuk sayisi 510 (99,9)
Diizenli 445 (87,3)
Diizensiz 65 (12,7)

Baslama yagina gore alma durumu
Dogumda 483 (94,7)

>15.giin 27 (5,3)

Kesme yasina gore alma durumu

2 yas 200 (39)
<2 yas 310 (61)

Cizelge 3.4. Demir profilaksisi alma durumlari

Demir profilaksisi alan ¢ocuk sayisi (%)

Alan gocuk sayisi 465 (91)
Diizenli 383 (75)
Diizensiz 82 (25)

Baglama yagina gore alma durumu
<4 ay 432 (84,6)

>4 ay 33 (6,4)

Kesme yasina gore alma durumu
2 yas 180 (%35,5)

<2 yas 285 (%74,5)

Otizm agisindan risk olusturan durumlar (Fragile X sendromu,
Tiiberosklerozis ve ndrofibromatozis gibi norokiitandz hastaliklar, fenilketoniiri, fetal
alkol sendromu, Angelman sendromu, Smith-Lemni-Opitz sendromu, Rett
sendromu) sorgulanmis ancak hi¢bir hastada bu hastaliklar1 diisiindiirecek herhangi

bir klinik bulgu saptanmamastir.

Arastirmaya dahil edilen tim ¢ocuklarin ortalama viicut agirligi 12,48 kg +

1,8 kg (en az: 7,5 kg, en ¢ok: 21,5 kg), Ulusal biiylime egrilerine gore (Olcay
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Neyzi,2008) ortanca agirlik persentili 25-50, ortalama boy uzunlugu 88,25cm =+

5,7cm (en az:71 cm, en ¢ok:103cm), ortanca boy persentili 25-50, ortalama bas

cevresi 48,3 cm =+ 1,4 cm (en az:43 cm, en ¢ok:52 cm), ortanca bas gevresi persentili

25-50°dir.

Calisma uygulamalarmma uygun olarak degerlendirilen ve nihai olarak

psikiyatrik degerlendirmesi yapilan bes olgu (%0,97) otizm tanist almistir. Bu

olgularin 6zellikleri Cizelge 3.5’te gosterilmistir.

Cizelge 3.5. OSB tanisi alan olgularin 6zellikleri

Ozellikler Olgu 1 Olgu 2 Olgu3 Olgu4 Olgu 5
Yas(ay) 30 33 30 29 17
Cinsiyet erkek erkek erkek erkek erkek
Dogum agirhg (gr) 3000 3350 4000 3280 3180
Dogum sekli sezaryen sezaryen sezaryen sezaryen sezaryen
Gebelik haftasi 39 39 40 38 36
“Diisme- “Pndmoni-
Postanatal Ozellik yok Ozellik yok intrakranial Ozellik yok solunum
kanama cihazi destegi
Kaginc ¢ocuk oldugu | 2 2 1 1 1
Viicut agirhg: (kg) 13,6 215 14,5 14 13
Agirhik persentili 25-50p >97p 50-75p 50-75p 75-90p
Boy uzunlugu (cm) 98 102 92 94 88
Boy persentili 90-97p >97p 25-50p 50-75p 90-97p
Bas c¢evresi (cm) 50 51,1 49,5 50,9 51
Bas cevresi persentili 50-75p 75-90p 25-50p 75-90p 90-97p
Anne yasi (y1l) 39 32 31 37 38
Anne- egitim durumu ngur];ilerlr(l ngL;t:frlr(l Orta §gretim ngur];ifr]; Orta dgretim
Baba yas1 (y1l) 46 34 31 34 43
Baba-cgitim durumu | * ook Yiksek Yiksek Yilksek Yilksek
Oogretim ogretim Oogretim Ogretim Ogretim
Akrabalik yok yok yok yok yok

*Olgunun 24 aylikken diisme nedeniyle intrakranial kanamasi oldugu ifade edilmistir, “Olgunun
yenidogan doneminde pnoémoni nedeniyle solunum destegi aldig1 ifade edilmistir.

Otizm tanist alan olgularin hi¢birinde annenin gebeliginde ila¢ kullanimu,

alkol kullanimi, radyasyon maruziyeti, intrauterin enfeksiyon geg¢irme Oykiisii
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bulunmamaktadir. Bir olgunun annesi gebeliginde sigara kullandigini ifade etmistir.
Bir olgunun annesinde gestasyonel diyabet tespit edilmis olup diyetle kontrol
saglandig1 6grenilmistir. Otizm tanist alan olgularin higbirinin ebeveyninde yardime1
ireme teknikleriyle gebe kalma Oykiisii yoktur. Otizm tanisi alan higbir olgunun
kardesinde otizm tanist yokken, besinci olgunun kuzeninde otizm tanisi
bulunmaktadir. Bes olgunun da saglikli ¢ocuk izleminde yapilan topuk kan
taramalar1 normal, otoakustik emisyon testleri normal, kal¢ca ultrasoundlar
normaldir. Her bes olgunun da asilar1 yaslarina uygun olarak yapilmis olup besinci
olguda altinct ayda yapilan karma asi sonrasi ates reaksiyonu gorildigi

ogrenilmistir.

Bes olguya da dogumdan itibaren D vitamini profilaksisi verilmis olup
besinci olgu haricindekilerin ailesi ilaci diizenli kullandigini ifade etmistir. Demir
profilaksisi alma durumlar1 sorgulandiginda dordiincii olguya hi¢ demir profilaksisi

verilmemis, li¢iincii olguya demir ilac1 diizensiz verilmistir.

3.3. Cocuklarm Gelisim Ozellikleri

Arastirmaya dahil edilen c¢ocuklar, bilinen gelisimsel geriligi olmayan
cocuklardan olusmaktadir. Ailelerden ¢ocuklarinin gelisim ozelliklerine ait bilgiler
geriye doniik olarak sorgulandiginda alinan yanitlar Cizelge 3.6’da goriilmektedir.
Ailelerin sorulan soruya yanit verebildigi durumlarda gelisimsel basamagin en erken
ve en ge¢ kaginci aylarda goriildiigii ve ortalama fark edilme siiresi ¢izelgede

gosterilmistir.
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Cizelge 3.6. Otizm tanis1 almayan olgularin gelisimsel gézleminde sorgulanan ve yanit
almabilen bilgiler

Ozellikler Sayi(n) | Enaz(ay) | Encok(ay) | Ortalama (ay) | +SD
Goz temasi 495 1 4 1,6 0,8
Bas kontrolii 496 1 4 2,2 1,1
Destekli oturma 505 4 8 5,6 11
Desteksiz oturma 499 5 10 6,9 1,0
ismine yanit verme 358 5 12 8,1 1,1
Ayrilmaya tepki 365 6 13 8,9 1,3
Objeyi isaret etme 351 6 12 8,8 1,0
2-4 kelime soyleme 476 8 18 12,2 2,6
Yiiriime 505 10 18 12,7 1,7
Merdiven ¢ikabilme 256 12 24 19,4 2,3
Ciimle kurma 309 12 24 19,0 2,7

Ailelerden alinan bilgilere gore otizmin tarama ve tanisinda degerlendirilen
gelisim Oykiileri sorgulanmistir. OSB tanist alan bes olgunun gz temas: kurma
zamanlar1 soruldugunda birinci olgunun ailesi birinci ayda, tiglincii olgunun besinci
ayda g6z temasi kurduklarini belirtmis diger li¢ olgunun ailesi hatirlamadiklarin
ifade etmistir. [sme yanit verme ve objeyi isaret etme sorgulandiginda bes olgunun
ebeveynleri de hatirlamadiklarini ifade etmislerdir. Ayriliga tepki vermeleri
sorgulandiginda dordiincii olgunun ailesi 12 aylikken oldugunu sdylemis, digerleri
hatirlamamigtir.  Dil  gelisimleri degerlendirilirken 2-4 kelimeyi ne zaman
soyleyebildikleri soruldugunda ilk iki olgunun ailesi 24. ayda, ii¢iincii olgunun 18.

ayda, dort ve besinci olgunun 12. ayda ilk kelimelerinin oldugunu ifade etmistir.

35




3.4. Otizm Tarama Testleri

3.4.1. TIDOS

Arastirmaya dahil edilen 511 olgunun tiimiine TIDOS yapilmistir. TIDOS
tarama testinden risk bulunan 5 olgunun psikiyatrik degerlendirmesi sonucu 4 olguda

otizm saptanmis, 1 olgunun normal gelisim gosterdigi belirlenmistir (Cizelge 3.7).

Cizelge 3.7. TIDOS pozitif olgularinin degerlendirme sonuglari.

Test sonucu Otizm var-n (%) Otizm yok- n (%) Toplam-n (%)
TIDOS pozitif 4 (80) 1(0,1) 5(0,9)
TIDOS negatif 1 (20) 505 (99,9) 506 (99,1)
Toplam 5 (100) 506 (100) 511 (100)

pozitif: otizm riski olan, negatif:otizm riski olmayan

TIDOS testinde gozlemsel olarak {i¢ parametreye bakilmistir. Herhangi bir
parametreden en az bir puan almig olmak otizm acisindan riskli olarak
degerlendirilmektedir. Cizelge 3.8’de otizm tamist alan bes olgunun TIDOS

parametrelerinden aldig1 puanlar gosterilmistir.

Cizelge 3.8. OSB tanis1 alan ¢ocuklarda TIDOS degerlendirilme kriterlerine gore olgularin
aldig1 puanlar

TIDOS parametreleri Olgu1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu4 | Olgub
Isme yamt verme (puan) 1 1 0 1 0
Goz temasi kurma (puan) 1 1 0 1 1
Ortak dikkate katilma (puan) 1 1 0 1 1
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3.4.2. M-CHAT- MCHAT/F

Tiim olgulara otizm agisindan anne- baba degerlendirme 6lgegi olan M-
CHAT otizm tarama 06l¢egi uygulanmis, 46 olguda M-CHAT sonuglarina gore otizm
acisindan risk tespit edilmistir. M-CHAT testi pozitif olan 46 olgudan 25’inin anne-
babalar1 psikiyatrik muayeneyi kabul etmediginden istatistiksel hesaplama 21 olgu
tizerinden yapilmigtir. Yalnizca M-CHAT degerlendirme sonucuna gore hastalarin
psikiyatrik tanilar1 ¢izelge 3.9’da goriilmektedir. Buna gore M- CHAT pozitif

saptanan olgulardan yalnizca 3 olguya otizm tanis1 konulmustur.

Cizelge 3.9. MCHAT pozitif olgularinin degerlendirme sonuglari 2.

Test sonucu

Otizm var-n (%)

Otizm yok-n (%0)

Toplam-n (%)

M-CHAT pozitif

3 (60)

18 (3,7)

21(4,3)

M-CHAT negatif

2 (40)

463 (96,3)

465 (95,7)

Toplam

5 (100)

481 (100)

486 (100)

pozitif: otizm riski olan, negatif:otizm riski olmayan, 2 M-CHAT testi pozitif olan 25 ¢ocuk, anne-
babalar1 psikiyatrik muayeneyi kabul etmediginden istatistiksel hesaplamadan ¢ikarilmistir.

M-CHAT 6l¢egine gore otizm agisindan risk tespit edilen tiim ¢ocuklara M-
CHAT/F gortismesi hekim tarafindan yapilmistir ve M-CHAT *te risk tespit edilen 46
olgunun 18’1 takip degerlendirmesine gore de otizm acisindan riskli bulunmustur. Bu
olgulardan da ikisinin ailesi psikiyatrik muayeneyi kabul etmemistir. Muayeneyi
kabul eden 16 olgunun psikiyatrik muayenesi yapilmis ve 3 olguda otizm tanisi

konmustur (Cizelge 3.10).

Cizelge 3.10. M-CHAT/F pozitif olgularinin degerlendirme sonuglari.

Test sonucu

Otizm var-n (%)

Otizm yok- n (%)

Toplam- n (%)

M-CHAT/F pozitif

3 (60)

13 (2,7)

16 (3,3)

M-CHAT/F negatif

2 (40)

466 (97,3)

468 (96,7)

Toplam

5 (100)

479 (100)

484 (100)

pozitif: otizm riski olan, negatif: otizm riski olmayan, M-CHAT testi pozitif olan 25 gocuk ve M-
CHAT/F pozitif olan 2 ¢ocuk, anne-babalar1 psikiyatrik muayeneyi kabul etmediginden istatistiksel
hesaplamadan ¢ikarilmustir.
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M-CHAT de risk saptanip ardindan M-CHAT/F goriismesi yapilan ancak bu
goriismede risk tespit edilmeyen olgulardan yalnizca bes olgu psikiyatrik muayeneyi

kabul etmis, bunlarinda hig¢ birine otizm tanis1 konulmamaistir.

3.4.3. Testlerin Bir Arada Degerlendirme Sonuglari

Hem TIDOS hem de M-CHAT yapilan 511 olgunun her iki test sonuglarinin
bir arada degerlendirilmesi sonucu elde edilen bilgiler Sekil 3.1.4.3.1°de
goriilmektedir. M-CHAT ya da TIDOS testlerinden herhangi biri ya da her ikisinde
de risk tespit edilen 48 olgu da Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi ve Hastaliklari
Boliimiine yonlendirilmistir. Ancak 25 olgunun ebeveynleri ¢cocuklarinin psikiyatrik
muayenesini kabul etmemistir. TIDOS’ta risk tespit edilen 5 olgunun tiimiiniin
(%100) psikiyatrik muayenesi yapilmistir. Ancak yalmzca M-CHAT testinde risk
tespit edilen (M-CHAT/F’de ve TIDOS’ta risk tespit edilmeyen) 28 olgunun 5’inin
(%17), M-CHAT ve M-CHAT/F degerlendirmesinde risk tespit edilen 18 olgunun
ise 16’sinin (%88,8) ailesi ¢ocuklarinin psikiyatrik muayenesini kabul etmistir (Sekil
3.2).
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OSB tanis1 alan olgularda yapilan tiim testlerin otizm riski saptama durumu
Cizelge 3.11°de gosterilmistir. Bu sonuglar degerledirildiginde TIDOS’un 1 olguyu,
M-CHAT’in 2 olguyu saptamakta yetersiz kaldig1 goriilmektedir. Her iki test birlikte

uygulandiginda higbir olgu otizm agisindan gézden kagmamustir.

Cizelge 3.11. OSB tanisi alan c¢ocuklarda TIDOS, M-CHAT ve M-CHAT/F
degerlendirmelerinin sonuglari

Yapilan testler Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5
TIDOS + + - + +
M-CHAT - - + + +
M-CHAT/F + + +

pozitif: otizm riski olan, negatif: otizm riski olmayan. Not: M-CHAT testinde riski olmayanlara takip
goriismesi yaptlmamuistir.

3.4.4. Testlerin Giivenilirlik Degerlendirmeleri

Istatistiksel degerlendirmeler ve testlerin giivenilirlik degerlendirmeleri
psikiyatrik degerlendirmesi yapilan olgular iizerinden hesaplanmistir. Kontrol grubu
olarak yapilan testlerin her ikisinde risk tespit edilmeyen 463 olgudan, tarama testleri
riskli olup da psikiyatrik degerlendirmesi yapilan 23 olguya benzer 6zellikte (yas ve
cinsiyet) 25 ¢ocuk random olarak segilmis ve psikiyatrik degerlendirmesi yapilmistir.
Bu cocuklarin higbirine otizm tanist konulmamis, hepsi saglikli ¢ocuk olarak
degerlendirilmistir. Yapilan testlerin duyarlilik, 6zgiilliik, pozitif tahmini degerleri ve

negatif tahmini degerleri Cizelge 3.12°de gosterilmistir.

Cizelge 3.12. M-CHAT, M-CHAT/F ve TIDOS testlerinin duyarlilik, 6zgiillik, PTD ve
NTD sonuglari.

Degiskenler Duyarhhk Ozgiilliik PTD NTD
M-CHAT (n=486) %60 %96 %14 %99,5
M-CHAT/F (n=484) %60 %97 %18 %99,5
TIDOS (n=511) %80 %99,8 %80 %99,8

Not: PTD: Pozitif tahmini deger, NTD: Negatif tahmini deger, M-CHAT testi pozitif olan 25 gocuk
ve M-CHAT/F pozitif olan 2 ¢ocuk, anne-babalar1 psikiyatrik muayeneyi kabul etmediginden

istatistiksel hesaplamadan ¢ikarilmistir.
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4. TARTISMA

Aragtrmamizda Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Sosyal Pediatri
Polikliniginde saglikli ¢cocuk izlemi yapilan 16-38 aylik 511 ¢ocukta otizm spektrum
bozuklugu, gozleme dayali bir test olan TIDOS ve ebeveynin ¢ocugun gelisimi
hakkinda verdigi bilgilere dayanan M-CHAT ve M-CHAT/F tarama testleri ile

degerlendirilmis ve OSB etiyolojisinde baz1 faktorlerin roli arastirilmistir.

Otizm Spektrum Bozuklugunun sikligi tiim diinyada giderek artmaktadir.
Arastirmamizda saglikli cocuk izlemine gelen ve riskli grupta olmadigim
diisiindiigiimiiz 511 ¢ocuktan 5 tanesi psikiyatrik degerlendirme sonucu otizm tanisi
almistir ve bu grup icin siklik %0,97 olarak belirlenmistir. Amerika Birlesik
Devletleri’'nde CDC tarafindan yiiriitiilen tarama arastirmasi sonuglarina goére otizm
spektrum bozuklugu yayginligi 2006 raporunda 1/150, 2012 raporunda 1/88, ve 2014
raporunda 1/68’dir (Christensen et al., 2016). Iran’da bes yasindaki 1,3 milyon
cocugun otizm agisindan Sosyal Iletisimsel Olgekle (SCQ) tarandigi ve riskli
olgularin Diizeltilmis Otizm Tanisal Goriisme (ADI-R) ile tam1 aldigi calismada
otizm i¢in siklik 6,26/10000 olarak bildirilmistir. Bu sikligin Bat1 iilkelerindeki
sikliktan diisiik oldugu vurgulanmis, bunun nedeni olarak da tarama ve tami igin
kullanilan materyallerin Iran’in sosyokiiltiirel yapisina uyumuyla ilgili olabilecegi
oOne siiriilmistir (Samadi et al., 2012). Tiirkiye’de yapilan bir ¢alismada,18-30 aylik
cocugu olan 2021 aileye uygulanan M-CHAT tarama testi sonucu OSB siklig1
1/1000 olarak bildirilmistir (Kondolot et al., 2016). Bizim ¢alismamizda arastirmaya
alinan ¢ocuklarin tamaminin muayenesinin ve tarama testlerinin tek bir ¢ocuk hekimi
tarafindan yapilmis olmasi, tarama araci olarak diinyada en sik kullanilan testlerden
biri olan M-CHAT’in yaninda M-CHAT/F goriismesinin de yapilmig olmasi ve
otizmin tanisinda kullanilan klinik gbzleme dayali parametrelerden {i¢ tanesinin
degerlendirildigi gozlemsel test olan TIDOS’un da tiim hasta grubuna yapilmis
olmast sonucu riskli olgularin psikiyatrik degerlendirilmeleri, aragtirma
orneklemimizde otizm sikliginin yaklagik %1 olma nedeni olabilir.Yine de bizim

calismamizda yalnizca M-CHAT sonuglarina gore degerlendirildiginde dahi siklik
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%0,5 diizeyindedir. Bu da poliklinigimize basvuran ailelerin sosyokiiltiirel
ozellikleri, ¢ocuklar ile ilgili gelisimsel farkindaliklarinin yiiksekligi ile iliskili

olabilir.

OSB siklig1 erkeklerde daha fazla goriilmesi nedeniyle cinsiyete gore
degiskenlik gosterir. Arastirma oOrneklemimizde taranan kiz ve erkek cinsiyet
dagilimi (kiz/erkek: 1,06) benzerdir ancak tani alan bes olgunun tamamai erkektir. Bu
durum literatiirde otizmin erkeklerde daha sik goriildiigli bilgisiyle uyumludur.
ABD’de Otizm ve Gelisimsel Bozukluklari Izleme Ag1 ilk 8 yasta her 68 cocuktan
birinin (14.7/1000) OSB oldugunu, bu sikligin erkek cocuklarda 23,6/1000, kiz
¢ocuklarda 5,3/1000 oldugunu yani her 42 erkek ¢ocuktan birinin ve her 189 kiz
cocuktan birinin OSB tanis1 aldigi belirtilmistir (Christensen et al., 2016). Ge¢mis
yillarda calismalar otistik fenotipteki cinsiyet farklilifi ve cinsiyet degiskenli tani
kriterleri diizenlenmesine yonelik potansiyel ihtiyact dile getirmistir (Lai et al.,
2015). Es zamanl olarak arastirmalar ve kamu sdylemleri erkeklerde sikligin daha
fazla oldugunu iddia etmislerdir. Genetik calismalar da risk degiskenligindeki
modelleri gostermis ve kiz fenotipe sahip olmanin otizmden koruyucu oldugunu
vurgulamistir. Kiz fenotipteki koruculugun nedeni ile ilgili ¢ok sayida potansiyel etki
Oone striilmiis, molekiiler, hiicresel ve norogelisimsel yolaklar incelenmis ve
otizmdeki cinsiyet farkliligin1 agiklayacak ana neden anlasilamamistir.
Aragtirmacilar sex-Steroid hormonlarina maruz kalmanin ve bu hormonlarin
diizenlenmesinin ve belirli ndral hiicre tiplerinin cinsiyet degiskenli aktivitelerinin
olabilecegini One siirse de bu konuda daha fazla arastirmaya ihtiya¢ oldugunu

belirtmislerdir (Werling, 2016).

Otizmin erken belirtileri saglik profesyonelleri tarafindan iki yasindan dnce
taninabilmektedir. Ancak Amerika Birlesik Devletleri’nde CDC raporuna gore otizm
tanis1 yaklagik 4,5 yas civarinda  konulmaktadir (American Academy of
Pediatrics,2016). Silik, mindr ve norogelisimsel olarak fazla geriligi olmayan
otizmli bircok c¢ocuk okul yasina gelmeden tani alamamaktadir (Mandell et al.,
2005). Oysa erken tani uzun donemde gelisimsel ve sosyolojik getirileri nedeniyle

onemlidir. Orneklemimizdeki ¢ocuklarm yas ortalamasi 26,5 aydir ve yaris1 18-24
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aylikken dortte biri ise 34-36 aylikken degerlendirmeye alinmistir. Otizm tanist alan

hastalarimizin yag ortalamasi ise 27,8 aydir (en az: 17 ay, en ¢ok: 33 ay).

4.1. Otizmin Etiyolojisi

Otizmin etiyolojisi tam olarak aydinlatilamamustir. Etiyolojide hem genetik
hem de ¢evresel etmenlerin rol aldigi multifaktoriyel gelisim s6z konusudur. Otizm
etiyolojisindeki genetik temel, otizmli ¢ocuklarin kardeslerinde tipik gelisim gosteren
cocuklara gore daha sik goriilmesi ve aym cinsteki dizigotik ikizlerle
karsilastirildiginda monozigot ikizlerde birlikteligin yiiksek olmasina dayanmaktadir.
Buna ragmen monozigotlardaki bu birlikteligin %100°den diisiik olmasi da otizmin
nedeni olarak genetik olmayan nedenlerin de etkili olabilecegini gostermektedir
(Bailey et al., 1995). Folstein ve Rutter 1977°de Ingiltere’de yaptiklar1 ikiz
calismasinda, otizmin bazi1 perinatal biyolojik tehlikeler sonucu olustugunuve
otizmden sorumlu farkli sebeplerin otistik ¢ocugun beynine zarar verirken ikizine
zarar vermedigini gostermislerdir(Folstein & Rutter, 1977).Orneklemimizdeki
bebeklerden 18’1 ikiz gebelik sonucu diinyaya gelmis olup hicbirinde otizm tespit
edilmediginden genetik ve gevresel etki bu yolla gosterilememistir. Otizm tanist alan
hi¢bir olgunun kardesinde otizm tanis1 yokken, bir olgunun kuzeninde otizm tanisi
vardir. Arastirma orneklemimizde otizm tanis1 almayan saglikli ¢cocuklarda kardeste
otizm Oykiisii hi¢bir cocukta yokken, 18 saglikli cocugun (%3,9) akrabalarinda otizm
Oykiisli bulunmaktadir. Yine de saglikli gruba gore otistik ¢ocuklarin akrabalarinda
otizm bulunma siklif1 bizim arastirmamizda %?20’dir. Bu sikligin saglikli gruptan
yiiksek olmasi akrabalarda otizm Oykiisii olan c¢ocuklarda otizmin daha sik

goriilebilecegi yoniinde uyarici olabilir.

Bir¢ok calismada otistik bireylerde perinatal ve prenatal stresin ¢ok daha
fazla goriildiigi belirtilmistir. Brimacombe ve ark. gebelik sirasinda kanamanin
otizmli bireylerde anlamli olarak yiiksek oldugunu, Larsson ve ark otistik bebeklerde
makat gelis ve diisiilk Apgar skorunun daha sik oldugunu gostermislerdir. Hultman ve

ark diislik tehtidinin otizmlilerde anlamli derecede yiiksek oldugunu, Glasson
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sezeryan dogumun yiiksek oldugunu, Brimacombe prematiir dogumun sik oldugunu
bildirmiglerdir (Brimacombe et al., 2007) (Glasson et al., 2004) (Hultman et al.,
2002) (Larsson et al., 2005).

Arastirmamizdaki otizm tanisit almis olgularin higbirinin prenatal donemde
annelerinde kanama gozlenmemistir ve dogum sirasinda herhangi bir komplikasyon
yasanmamistir. Bes otizmli olgumuz da sezaryenle dogmus olup hepsinin nedeni
elektif sezaryen olarak rapor edilmistir. Otizmli dort olgu miadinda, bir olgu ise 36
haftalik dogmustur. Erken prematiire dogum ya da diisik dogum agirligr higbir
olgumuzda goriilmemistir. Ulkemizde elektif sezaryenle dogum oraninin zaten
yiiksek olmas1 (T.C. Saglik Bakanhig1 Saglik istatistikleri Yilligi, 2014) ve bu alginin
yerlesmis olmasi otizmli olgularimizin elektif sezaryenle dogmus olabilecegini

diistindiirmektedir.

Bolton ve ark. gebelikte bir veya daha fazla istenmeyen olay yasandiginda
bebekte otizm riskinin arttigin1 belirtmislerdir. Ayrica prenatal donemde talidomid
maruziyetinin, geg¢irilen rubella enfeksiyonunun, gebeligin erken donemlerinde
sigara maruziyetinin otizm riskinde artisa yol agtigi raporlanmistir (Bolton et al.,
1997). Ancak son yillarda yapilan bir meta-analizde gebelikte sigara kullanimi ile

otizm arasinda iliski olmadig1 belirtilmistir (Tang et al., 2015).

Cin’de yapilan bir aragtirmada otizm i¢in prenatal ve perinatal risk faktorleri
incelenmistir. Annenin siklikla pasif sigara igiciligine maruz kalmasi, gebelikle
baglantisiz kronik ve akut medikal sorunlar yasamasi, annenin emosyenel
durumunun mutsuz olmasi ve bir yada daha ¢ok gestasyonel komplikasyonla karsi

karsiya olunmasi otizm i¢in prenatal riskler olarak gosterilmistir (Zhang et al., 2010).

Aragtirmamizda otizm tanisi alan olgularin higbirinde annenin gebeliginde
ilag kullanimi, alkol kullanimi, radyasyon maruziyeti, intrauterin enfeksiyon gecirme
Oykiisl yoktur. Bir olgunun annesinde gestasyonel diyabet tespit edilmis olup diyetle
regiilasyon saglanmistir. Bir olgunun (%20) annesi ise gebeliginde sigara

kullandigini ifade etmistir. Arastirma Orneklemimizde gebeliinde sigara kullanan

44



anne sayist 44 (%9)’diir. Otizm tanist almayan ¢ocuklarin prenatal oykiisiinde sigara
maruziyetine kiyasla otizmli grupta sigara maruziyeti daha yiiksektir. Bu durum

etiyolojide prenatal sigara maruziyetinin etkili olabilecegi yoniinde uyarici olabilir.

Zhang ve arkadaslarinin yaptigi arastirmada annenin gebelikte X 1sinlarina
maruz kalmasi, bilgisayar basinda ¢aligsmasi, tokoliz tedavisi almig olmasi, influenza
enfeksiyonu gecirmis olmasi ve gebelik 6demi bulunmasi otizm agisindan prenatal
risk faktorli olarak istatistiksel anlam gostermemistir. Perinatal risk faktorleri
incelendiginde anormal gestasyonel yas (<35 ve >42 hafta) otizm riskini 4,7 kat, fetal
nukal kord bulunmasinin riski 5,4 kat artirdigi bulunmustur. Sezaryenle dogumun
istatistiksel olarak anlamli olmasa da riski 1,8 kat artirdigi, 2500gr’1n altinda dogmus
olmanin da yine istatistiksel anlami olmasa da riski 1,4 kat artirdig1 gosterilmistir. Bu
orneklem de baba yasinin 30’dan biiyiik olmasi otizm riskini 2,6 kat artirmistir ancak
anne yasi ile otizm arasinda baglanti kurulamamistir (Zhang et al., 2010).
Aragtirmamizda OSB tanisi alan olgularin besi de 35-42 haftalik gebelik sonucu

dogmus olup diisiik dogum agirlikli olgumuz bulunmamaktadir.

[leri baba yasmin otizm riskini artirdig: bilinmektedir. Bunun yaninda ileri
anne yasinin da otizm riskinde artigla iliskili oldugu gosterilmistir (Durkin et al.,
2008) (Shelton et al., 2010). Arastirmamizda otizm tanisi alan bebeklerin hem
annelerinin hem de babalarinin yas1 30°dan biiyiiktiir ancak bebek dogdugu sirada
annelerden ii¢linlin, babalardan ise dordiiniin yast 30’un iizerindedir ayrica
babalardan ikisinin yas1 40’ da iizerindedir. Ancak drneklemimizde ortalama anne
yasinin 32 ve ortalama baba yasinin 35 oldugu g6z oniine alinirsa otizm tanis1 almis

olgularimiz 6rneklemden farkli degildir.

Arastirmamizda otizm tanis1 alan iki olgudan birinin dykiisiinden; postnatal
birinci ay1 igerisinde pndmoni nedeniyle solunum cihaz1 destegi alarak Yenidogan
Yogun Bakim Unitesinde kaldig1 6grenilmistir. Japonya’da yapilan bir ¢alismada
Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde kalmis olan 5271 cocuk prospektif olarak
incelenmis ve OSB’nin 18 ¢ocukta saptanmis oldugu belirtilmistir (%0,34). Bu
sikligin o tarihlerde Japonya’da rapor edilen OSB sikliginin iki katindan fazla oldugu
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belirtilmistir. Ayn1 arastirmada kontrol grubuna gére OSB’li ¢ocuklarda mekonyum
aspirasyon sendromunun anlamli olarak daha fazla oldugu belirtilmistir (Matsuishi et
al., 1999). Literatiirde pnomoni ve solunum destegi almis olmanin otizm riskini

artirmas ile ilgili bir arastirma bulunamamustir.

Otizm tanis1 alan olgulardan birinde ise iki yasinda diisme sonucu
noroslirirjik operasyon gerektirmeyen intrakranial kanama oldugu o6grenilmistir.
Beyin hasari ile otizm arasinda bir iliski oldugu bilinmemektedir. Literatiirde 10
yasinda bir erkek cocukta beyin hasarini takiben bilingsizlik, g6z temasi kuramama,
duyusal dikkatsizlik ve infantil otizme ait baz1 davranigsal semptomlar oldugu rapor
edilmistir. Bu bulgularin birkag ay sonra sona erdigi ve postensefalitik psikozla

iliskili oldugu belirtilmistir (Weir & Salisbury, 1980).

Zhang ve ark. nin ¢aligmasinda gebelik siras1 birin {izerinde olancgocuklarla ilk
gebelik sonucu dogan cocuklar kiyaslandiginda gebelik sirasi birin iizerinde
olanlarda otizm riski 3,78 kat artmustir. Ikinci gebelik sonucu dogmus olmak ve
basarisiz olan ilk gebelikten sonra dogmus olmayr otizmli ¢ocuklarda kontrol
grubuna gore anlamli yiikksek bulmuslardir (Zhang et al., 2010). Bilder ve ark’nin
arastirmasinda Zhang’tan farkli olarak ilk gebelik sonucu dogan bebeklerde otizm
riski daha yiiksek bulunmustur (Bilder et al., 2009). Arastirmamizda otizm tanisi alan
olgularimizin ¢t ilk ¢ocuk, ikisi ikinci ¢ocuk olarak diinyaya gelmistir. Bu veriler
cocuklarin dogum sirasi ile otizm tanis1 arasinda bir iligki varligi hakkinda fikir

vermemektedir.

Yardimci iireme teknigiyle gebeligin gerceklestirildigi cocuklarda spontan
gebelik sonucu dogan ¢ocuklara kiyasla otizm riskinde artis oldugunu bilinmektedir.
Kissin ve ark yardimer iireme teknikleri ya da paternal infertilite nedeni ile otizm
arasindaki iliskiyi arastirmis ve agiklanamayan paternal infertilitesi olanlarda riski
diisiik, yardime iireme teknigi olarak intrastoplazmik sperm enjeksiyonu yontemi
kullanilanlarda riski yiiksek bulmus ve daha fazla arastirmaya ihtiya¢ oldugunu
belirtmiglerdir (Kissin et al., 2015).Buna karsin CDC Kissin’in aragtirmasinin

reprodiiktif iireme komitesini yaniltict nitelikte oldugunu bildirmistir (Barad et al.,
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2015).0Orneklemimizdeki bebeklerin 20’si (%4) yardime iireme teknigi ile gebelik
sonucu dogmus iken otizm tanis1 alan olgularin hicbirinin ebeveyninde yardimeci

iireme teknikleriyle gebe kalma Oykiisii yoktur.

Otizm tedavi edilmemis fenilketoniiri hastalarinda bildirilmistir (Khemir et
al.,, 2016). Otizmin ayirict tanisinda isitme ve gorme engelini de dislamak
gerekmektedir. Arastirmamizdaki tiim ¢ocuklarin tam fizik muayeneleri yapilmis ve
saglikli cocuk izleminde uygulanan taramalar1 uygulanmistir. Tan1 alan bes olgunun
da saglikli ¢ocuk izleminde yapilan topuk kani taramalari (hipotiroidi, fenilketoniiri,
biotinidaz eksikligi, kistik fibrosis) normal, dogumda yapilan otoakustik emisyon

testleri normal, g6z muayeneleri normaldir.

Otizmde kalga ¢ikiklig1 sikligini bildiren arastirma bulunamamaistir ancak bir
olgu sunumunda 23 aylikken halen yiirliyemeyen bir cocukta kalca c¢ikikligi
saptanmis ve manyetik rezonans goriintiilemede bu c¢ikikligin erken formasyonlu
pseudoartroz oldugu belirtilmistir. Aym1 zamanda c¢ocukta karyotip analizi
yapildiginda Frajil X sendromu oldugu ve sonraki donemde de otizm tanisi aldigi
belirtilmistir (Chambers et al., 2012). Saglikli ¢ocuk izlemi taramalarindan kalga

ultrasonlar1 da yapilmis ve bes otizm olgusunda da normal bulunmustur.

Tiyomersal farmasdtik {irtinlerin igerisinde bulunan antiseptik, antifungal ve
antibakteriyel 6zelligi olan bir organomerkiiridir. Otizmle tiyomersal igeren asilar
arasinda iliski olabilecegini One siiren caligmalar ge¢mis yillarda yayinlanmis ve
2015°te tiyomersal iceren asilarla otizm arasinda iliski olmadigi derleme olarak
sunulmustur (Golos & Lutynska, 2015). Arastirmamizda her bes olgunun da asilari
yaslarina uygun olarak yapilmis olup besinci olguda altinci ayda yapilan karma as1
sonrast ates reaksiyonu disinda as1 sonrasi istenmeyen etki higbir otizm olgumuzda

goriilmemistir.

Otizmli ¢ocuklarin biiylimeleri degerlendirilirken bas c¢evrelerinin de
yakindan izlenmesi gerekmektedir. Bu ¢ocuklarin dogumda bas ¢evreleri normaldir.

Otizmli ¢ocuklarda 6-12 ay ila 3 yas arasinda bas c¢evrelerinde hizli biiyiime
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goriilmekte, sonrasinda biiylime hizinin durdugu ifade edilmektedir. Beyin manyetik
rezonans goriintiilemeleri de otizmli ¢ocuklarda bas biiylime hizinin yasla degistigi
bilgisini dogrulamaktadir (Sacco et al., 2015). Bas gevreleri besinin de normal

sinirlarda bulunmakta ve biliylime egrisinde persentil artis1 izlenmemektedir.

Otizmde obezite tanimlanmamistir ancak otizme eslik eden ve obeziteyle
seyreden Prader- Willi Sendromu varliginda birlikteligi goriilmektedir (Bennett et al.,
2015). Otizmli vakalarimizin biiyiimeleri degerlendirildiginde biiyiime duraksamasi
olan olgu yokken biri obezitesi nedeniyle endokrinoloji izleminde olan bir ¢ocuktur.
Bu olgunun da obezite etiyolojisi arastirilirken yapilan kromozom analizi normal

karyotip olarak gelmistir.

Erken gelisim doneminde diisiik D vitamininin otizmin etiyolojisinde yer
aldig1 hipotezi etiyolojide genetik faktorler disindaki baska bazi faktorlerin etkisi de
olabilecegini gostermektedir. Gebeliginde vitamin D eksikligi olan annelerin
bebeklerinde otizm sikliginin arttifi ve bebekte D vitamini eksikliinin de otizm
riskinde artisa neden oldugu bildirilmektedir ancak hangi patogenezle buna yol agtig1
aydinlatilamamigtir (Mazahery et al., 2016). Arastirmamizda otizm tanis1 alan bes
olguya da dogumdan itibaren D vitamini profilaksisi verilmis olup besinci olgu
haricindekiler diizenli kullanmistir. Ancak olgularin annelerinin gebelik déoneminde

D vitamini diizeyleri bilinmemektedir.

Otizmli ¢ocuklarda demir eksikligi siklig1 %24,1, demir eksikligi anemisi
sikligr %15,5 olarak bildirilmistir (Herguner et al., 2012). Arastirmamizda demir
profilaksisi alma durumlar1 sorgulandiginda dordiincii olgu hi¢ demir profilaksisi
almamis, li¢ ve dordiincli olgu demir ilacim1 diizensiz kullanmistir. Ancak higbir

olguda demir eksikligi anemisi saptanmamuistir.

Otistik 6zellikler Frajil X Sendromu, Rett Sendromu, Tuberosklerozis, Down
Sendromu, Angelman Sendromu, CHARGE ve Fenilketoniiri hastaliklarinda

tanimlanmistir (Moss & Howlin, 2009).
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Frajil X Sendromu kalitimsal entelektiiel geriligin en sik nedenlerindendir.
FMRI1 geninin CGG triniikleotid tekrarlariyla karakterize olan bu hastalik 3600
erkekte bir ve 8000 kizda bir goriiliir. Frajil X hastalarinda tanimlanmig OSB %21-
50 siklikta bildirilmistir (Hatton et al., 2006) (Levitas et al., 1983).

Rett Sendromu ise X-linked MECP2 geninde mutasyonla karakterize, 15000—
22800 kiz ¢ocukta bir goriilen ndrolojik bir hastaliktir. Tlk belirtileri 6-18 ay arasinda
baslar ve bas cevresi bliylimesinde duraksama, nobetler, dil ve motor becerilerde
kayip ve ciddi entelektiiel ve fiziksel gerilikle karakterizedir. DSM-IV’te OSB’nin alt
kategorisinde tanimlanan bu hastaligin OSB’li bireylerde %25’ten %97’lere varan
siklikta birlikte goriildigi saptanmistir (Zappella et al., 1998) (Sandberg A. D.,
2000).

Tuberosklerozis TSC1 (9934) ya da TSC2 geninde (16p13) mutasyonla
seyreden ve 6000 canli dogumda bir goriilen genetik bir hastaliktir. Hiicre
gelisiminde disregiilasyonla karakterize anormal doku biiyiimesi ve beyin, deri,
bobrek ve kalpte benign tiimoérlerle seyreden bir hastalik kompleksidir.
Tuberoskleroziste otistik bulgular ilk kez 1932°de 29 olguda sosyal iletisimsel
gerilik, stereotipik hareketler ve anormal dil gelisimi varligiyla tanimlanmistir.
Tuberoskleroz hastalarinda otistik bulgular %5-89 siklikta bildirilmistir (Webb et al.,
1996) (Baker et al., 1998).

Entellektiiel geriligin en sik nedenlerinden biri olan ve 21. Kromozomun
trizomisiyle karakterize olan Down Sendromu da 10,3/10000 canli dogumda goriiliir.
Down Sendromunda otistik belirtiler %5-39 siklikta saptanmustir (Starr et al., 2005)
(Gillberg et al., 1986).

Fenilalanin aminoasiti metabolizmasinda defektle karakterize fenilketoniiri
hastaligr 10000 canli dogumda bir goriilen genetik gegisli bir hastaliktir. Geg tani
almis fenilketoniiri hastalarinin %5’inde tanimlanmis otistik bulgular saptanmistir
(Baieli et al., 2003). Farkli olarak Reiss 1986’da bu siklig1 %20 olarak bildirmistir
(Reiss et al., 1986).
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Otizm ile iliskili sendromlardan 10000-12000 canli dogumda bir goriilen
CHARGE sendromu; g6z kolobomu, kalp defektleri, koanal atrezi, biiylime-gelisme
geriligi, genital/iriner anormallikler ve kulak anormallikleriyle karakterizedir.
CHARGE sendromundaki otistik bulgular %15-50 siklikla saptanmistir (Johansson
et al., 2006) (Smith et al., 2005).

Angelman Sendromu ise kromozom 15’te maternal kalitimli anomalilerle
seyreder. Angelman Sendromunda otistik bulgular literatiirde %50-81 siklikla
saptanmustir (Peters et al., 2004) (Trillingsgaard & JR, 2004).

Aragtirmamizda otizm agisindan risk olusturan durumlarn (Fragile X
sendromu, Tiberosklerozis ve norofibromatozis gibi ndrokiitandz hastaliklar,
fenilketoniiri, fetal alkol sendromu, Angelman sendromu, Smith-Lemni-Opitz
sendromu, Rett sendromu) muayene bulgusu higbir hastada saptanmamis ve higbir

hastada bu hastaliklardan herhangi biri diistiniilmemistir.

4.2. Otizm Taramalan

Otizm spektrum bozuklugunun tanisinda altin  standart anne-baba
goriismesinde kullanilan ve yari yapilandirilmis aile goriismesi olan ADI/R-Otizm
Tan1 Goriismesi-Gozden Gegirilmis; (Lord et al., 1994) ve bireyin gozlenmesi
(Otizm Tanilama Gozlem Olgegi; -ADOS; (DiLavore et al., 1995) yonteminin
kullanilmasidir. ADOS; bir yas ve sonrasi ¢ocuklara yapilabilen yapisal bir otizm
tan1 testidir ve g¢ocuklarin yaslarina gore gelistirilmis modiillerden olusmaktadir.
ADOS’un temeli, uygulayicinin c¢ocukla birebir oyun halinde iletisimi esnasinda
yaptig1 gozlemleri icermektedir. Otizm tanisindaki biitiin kilit belirtiler ADOS
formunda yer almakta ve uygulayan kisi bu belirtilerin ¢ocukla iletisimi sirasinda

olup olmamasina dikkat ederek tan1 koymaktadir (Lord et al., 2000).

Amerikan Pediatri Akademisi tiim ¢ocuklarin saglikli ¢ocuk izleminde 9, 18

ve 30. aylarda gelisimsel hastaliklar yoniinden taranmalarin1 6nermektedir(American
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Academy of Pediatrics, 2016). Ozellikle saglikli ¢ocuk izleminde OSB taramasi
onerisinde Oncelikle ailelerin, diger bakim verenlerin ve pediatristin ¢ocukta OSB
icin kaygi duyma durumlarinin ve kardesinde OSB olma durumunun dikkate
alinmasin1 6nermektedir. Bunlardan herhangi biri olmamasi durumunda ¢ocuk 18
veya 24. ay izleminde ise otizm i¢in tarama yontemlerinden birinin uygulanmasini
onermektedir. Cocuk iki yasindan biiyiik ise saglikli ¢ocuk izlemi siirecinde ailelerin,
diger bakim verenlerin ve pediatristin ¢ocukta OSB i¢in kaygi duyma durumlar

dikkate alinarak ¢ocugun otizm ag¢isindan degerlendirilmesi onerilmektedir (Johnson

et al., 2007).

Otizm taramasinda standart olarak kullanilan birgok aile degerlendirme 6lcegi
bulunmaktadir. Ancak klinik izlemin bu konuda karar verme ve uygulamaya
gecmede ¢ok daha kritik oldugu belirtilmistir (Morelli et al., 2014). Bu baglamda
ADOS temel alinarak OSB’nin klinik gozleme dayali taramalarindan biri olan
TIDOS gelistirilmistir. Bu test ¢ocugu muayene eden hekimin muayene sirasinda,
cocukla hekimin ve ¢ocukla ebeveyninin sosyal ve iletisimsel bag kurmasini temel
alan, basit, herhangi bir materyal gerektirmeyen, her ortamda uygulanabilen,
uygulamast kolay ve yeni gelistirilmis bir tarama testidir. Testin gecerlilik
giivenilirlik calismasinda bakilan parametrelerden en az birinin pozitif olmasi
durumunda duyarliligt %95, segiciligi %91, pozitif tahmini degeri %85, negatif
tahmini degeri %98 olarak bulunmustur (Oner et al., 2014).

Arastirmaya dahil edilen 511 olgunun tiimiinii tek bir ¢ocuk hekimi muayene
etmis ve otizm tarama testlerini yapmistir. Tiim ¢ocuklara muayene sirasinda 15 dk
siiren gozlemsel test olan TIDOS yapilmistir. Olgularin isme yanit verme, ortak
dikkate katilma ve gbz temast kurmalart degerlendirilmistir. Her {ic
degerlendirmenin herhangi birinde risk tespit edilen olgular otizm agisindan riskli
birey olarak degerlendirilip Cocuk ve Ergen Ruh Saglig1 ve Hastaliklar1 Boliimiinde
deneyimli bir 6gretim iiyesi tarafindan degerlendirilmistir. TIDOS taramasinda risk
tespit edilen 5 olgunun 4’{ otizm tanis1 almis, biri ise normal saglikli ¢ocuk olarak
degerlendirilmistir. Arastirmamizda TIDOS’un duyarliligi %80, seciciligi %99,8,

pozitif ongodrii degeri %80, negatif ongorii degeri %99,8 bulunmustur.
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TIDOS’ta bakilan parametrelerden biri “isme yanit verme™’dir. Ismine yanit
vermedeki yetersizlik otizm i¢in risk grubundaki kisilerde goriilmekte ve bu davranis
ailesel endofenotipin (davranigsal ve biyolojik) bir pargasi olarak yer almaktadir.
Buna neden olan genotip ailesel olarak gecebilir ve bu direk hastaliga neden
olabilirken hastaligin hafif formlarma da neden olabilecegi belirtilmektedir. isme
yanittaki yetersizlik OSB i¢in yiliksek riskli grubun degerlendirilmesinde, ¢cocugun
hayatinin ikinci yilinda yiiksek segicilige (0,89) ve diistik duyarliliga (0,50) sahip
oldugu bulunmustur. Arastirmacilar isme yanit vermede yetersizligin OSB ig¢in
evrensel olmadigini da belirtmislerdir (Nadig et al., 2007). Arastirmamizda da 30
aylik ve 17 aylikken tani alan iki olguda isme yanit vermede sorun olmadigi
saptanmig olup bu durum otizmin bulgularinin her olgu da farkli olabilecegini

diistindiirmektedir.

Otizmli ¢ocuklarda ortak dikkate yanit hastalifin bir gostergesi olarak
kullanilmaktadir ve baz1 otizmli ¢ocuklarda ortak dikkate yanittaki farkliliklar 6ne
cikmaktadir. Paparella ve ark. (2011) konusma o6ncesi donemde otizmli ¢ocuklarin
normalden daha az siklikla ortak dikkate yanitlarinin oldugunu belirtmislerdir
(Paparella et al., 2011). Ortak dikkate yanitin az oldugu ve dikkatin arttirilmasinda
veya dikkatin bagka seye kaydirilmasinda otizmli ¢ocuklarin daha fazla zorluk
cektikleri gosterilmistir (Landry & Bryson, 2004). Ayrica Ibanez ve ark. (2008) bir
odanin i¢ginde yeni bir cisme dikkat ¢ekmenin otizmli ¢ocuklarda normal ¢ocuklara
gore defalarca verilen uyarilar sonrasinda oldugunu gostermislerdir (Ibanez et al.,
2008). Bizim arastirmamizda OSB tanis1 alan 30 aylik bir olguda ortak dikkate yanit
vermede sorun olmadig1 gozlemlenmistir. Tek basina bu parametreye bakilarak OSB

stiphesini diglamak dogru olmayabilir.

TIDOS’ta bakilan parametrelerden biri goz temasidir. OSB taramasinda goz
temast azalmasi Onemli tanisal ve tarama belirteglerinden biridir. Otizmde g6z
temasinin azalmasina neden olan mekanizmalar tam olarak agiklanamamaktadir
(Jones & Kilin, 2013). Bu davranis 6zelligi hayatin erken doneminde bu hastaligin
karakteristik bulgularindan biridir(Jones & Klin, 2013) ve hayat boyu devam ettigi

gosterilmistir (Pelphrey et al., 2002). G6z temasi sosyal iliskinin baslamasi ve

52



stirdiiriilmesindeki en 6nemli eksikliklerdendir (Yoder et al., 2009). G6z temasinin
varligt OSB tanisim1 dislamayacagi gibi OSB’li c¢ocuklarla iletisim sirasinda goz
temasit kurma siliresinin miktar1 otizm semptomlarmin ciddiyetiyle iliskili
bulunmustur (Jones et al., 2016). TIDOS’ta gozlem sirasinda ¢ocuk gbz temasi
kuruyorsa sifir puan, kurmuyorsa bir puan almaktadir. Aragtirmamizda OSB tanisi
alan bes olgudan dordiiniin gozlem sirasinda goz temasi kurmadig1 saptanmistir. G6z
temas1 kurabilen bir olguya da OSB tanisi konulmasi, bir tek bu parametreye
bakilarak bazi1 otizmli vakalarin pediatristlerin goziinden kagabilmesine neden

olabilir.

OSB’nin kirmizi bayrak belirtilerinin sistematik gézleminin taramadaki
roliinii arastiran bir calismada Iletisim ve Sembolik Davranis Olceklerininvideo
kayitli yonetimi ile 16-24 aylik 130 OSB’li, 62 gelisimsel geriligi olan ve 56 tipik
gelisim gosteren ¢ocugun degerlendirildigi ifade edilmistir. Kirmizi bayrak belirtileri
isme yanit verme, g6z temasi kurma, objeyi isaret etme, sozlii olmayan iletisim,
duysal ilgiler gibi 22 tane OSB belirtisi olarak belirtilmistir. Tiim ¢ocuklara standart
yar1 yapilandirilmig ADOS Todler modiilii uygulanmig ve ¢ocuklarin iletisim, sosyal
iliski, smirlt ve tekrarlayici davraniglarinin video monitorizasyonla kaydedilerek
degerlendirildigi ifade edilmistir. Arastirmacilar otizmli grupta bu bulgularin diger
gruplara kiyasla anlamli olarak sik goriildiigiinli ve gézlemsel taramanin otizmi ve
otizmin ciddiyetini belirlemede O6nemli oldugunu belirtmislerdir. Ayrica kirmizi
bayrak belirtilerinden en duyarli olanlar isme yanit verme, géz temasi, isaret etme,
s0zllii olmayan iletisim ve karsilikli sosyal oyun olarak belirtilmistir (Dow et al.,
2016). Bu degerlendirme yonteminde arastirmamizdakine benzer sekilde, TIDOS
gozlemsel testinde degerlendirilen goz temasi, ortak dikkat ve isme yanit verme
parametreleri kullanilmistir. Cocuklarin otizm agisindan degerlendirilirken gelisimsel
gbzlemleri bir ¢ok parametre ile degerlendirilebilir ancak tarama yaparken ¢ok
sayida parametreyi degerlendirmek zaman yeterliligi acisindan uygun olmayabilir.
Bunun yerine ¢ocuklar1 otizm agisindan tararken muayene siiresine ek olarak 15
dakika siiren ve tiim gelisimsel parametreler arasinda duyarliligi yiiksek olan iig

tanesinin segilerek tarama yapilmasi akilc1 bir yaklagim olabilir.
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Arastirmamizda tiim olgularin ebeveynlerine, ebeveynin ¢ocugun gelisimi
hakkinda verdigi bilgilere dayanan M-CHAT testi uygulanmistir. M-CHAT’in
duyarliligi %60, seciciligi %96, pozitif 6ngorii degeri %14, negatif 6ngoérii degeri

%99,5 olarak bulunmustur.

M-CHAT te risk tespit edilen olgularin tiimiine ¢ocuk hekimi tarafindan M-
CHAT takip goriismesi yapilmis, 18 olgudan 16’smin takip goriismesinde de risk
tespit edilmistir. Bu nedenle M-CHAT/F seklinde yapildiginda M-CHAT tekine
benzer olarak duyarliklik %60, segicilik %97, pozitif 6ngorii degeri %18, negatif

Ongori degeri %99,5 olarak bulunmustur.

M-CHAT testinin takip goriismesi ile birlikte yapildigi bir arastirmada; 16-30
ayarasindaki 19000 cocuk tizerinde bu testin OSB tanist koymada duyarliligi %54
bulunmustur (Chlebowski et al., 2013). Bizim arastirmamizda da benzer sekilde M-

CHAT in takip goriismesi ile birlikte yapilmasi sonucu duyarliligi %60 bulunmustur.

Tirkiye’de yapilan bir calismada,18-30 aylik ¢ocugu olan 2021 aileye
uygulanan M-CHAT testinin duyarliligi %100, seciciligi %76, pozitif prediktif
degeri %12, negatif prediktif degeri %100 olarak belirtilmistir (Kondolot et al.,
2016). Bu arastirmada bizdekinden farkli olarak M-CHAT takip gosriismesi
yapilmamistir. Ayrica arastirmacilar calismanin giliclinii artirmak i¢in tarama
sirasinda M-CHAT te risk tespit edilen tiim olgular ile birlikte gecmiste OSB tanisi
almis olgulara da M-CHAT uygulayarak duyarlilik ve segicilik hesaplamislardir. Bu
calismada M- CHAT testi i¢in duyarlilik ve negatif prediktif degerin yiiksek

saptanmasinin nedeni drneklemin homojen olmamasi seklinde yorumlanabilir.

Arnavutluk’ta M-CHAT’in kendi kiiltiirlerine uyarlanmis 6l¢egi (M-CHAT-
R-A) ile yapilan bir otizm tarama ¢alismasinda saglikli ¢ocuk izlemi sirasinda 16-
30 aylik 2594 cocuk taranmis ve 253 (%9,75) tanesi M-CHAT’e goére otizm
acisindan riskli bulunmustur. Bu ¢ocuklarin 127’sine (%50) M-CHAT/F goriismesi
yapilabilmis ve 26 (%21) cocuk M-CHAT/F sonrasi otizm agisindan riskli olarak

bulunmustur. Bu ¢ocuklarin 19’u degerlendirmeye alinabilmis ve 17°sine OSB tanisi
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konulmustur. OSB prevelanst bu populasyon igin %1,31 olarak bulunmustur

(Brennan et al., 2016). Bu deger bizim galismamiza benzerdir (%0,5).

Fransa’da otizm agisindan diisiik riskli iki yasinda 1227 ¢ocuga M-CHAT
tarama testi uygulanmig 108 tanesi (%38,8) testte riskli olarak tespit edilmistir ve
bunlarin 85 tanesine ulasilarak deneyimli hekimler tarafindan M-CHAT/F goriismesi
yapilmistir ve buna gore 85 c¢ocugun 20’sinde otizm riski tespit edilmistir. Bu
cocuklarin 12 tanesi OSB tanisi almis, geri kalanlar ise gelisimsel gecikme olarak
degerlendirilmistir. Degerlendirilenlerden 15 potansiyel yanlis negatif olgu 24
aylikken CHAT testiyle, 1 potansiyel yanlis negatif olgu da 36 aylikken klinisyen
izlemine alinmistir. Potansiyel negatif olan 16 olgunun 6 ‘s1 takipte OSB tanis1 almig
boylece toplamda 20 vaka OSB tanisi almistir. Bu ¢alismada M-CHAT testinin
pozitif tahmini degeri 0,60 olarak verilmistir. Arastirmacilar sonu¢ olarak M-CHAT
tarama testinin yalniz basimma uygulanmamasini, test negatif olsa biletakip
goriismesinin yapilmasi gerektigini vurgulamiglardir. M-CHAT’in M-CHAT/F’ la
birlikte iki basamakli kullanimi oldugunda etkili ve kullanighh oldugunu
vurgulamislardir (Baduel et al., 2016). Bizim arastirmamizda M-CHAT, takip
goriismesiyle birlikte uygulandigindan ve yalnizca M-CHAT’te risk tespit edilen
olgularin biiyiik kism1 psikiyatrik goriismeyi kabul etmediginden M-CHAT ’in tek
basma uygulandiginda gercek duyarlihk ve 06zgilliiginii sdylemek miimkiin
olamamistir. Ancak takip goriismesiyle birlikte uygulandiginda duyarlilik ve

ozgilligii yiiksek bulunmustur.

Brennan’in ¢alismasina benzer sekilde, ebeveyn degerlendirmesi ile yapilan
M-CHAT tarama testine takip goriismesi eklendiginde pozitif tahmini degerin 5-20
kat arttig1 belirtilmektedir (Robins et al., 2014) (Robins et al., 2001) (Brennan et al.,
2016). Arastirmacilar M-CHAT testinin takip goriismesiyle birlikte uygulanmasini
onermektedirler. Bizim ¢alisma sonucumuz da yalnizca M-CHAT yapilan olgularin
bliyiik kismi (%83) psikiyatrik degerlendirmeyi kabul etmedigi i¢in, M-CHAT/F’ 1n
getirdigi ifade edilen art1 tan1 koyma degeri gosterilememistir. Ancak hasta uyumu

acisindan degerlendirildiginde hekimin dogrudan degerlendirmeye katildig1 ve konu
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ile ilgili aile ile iletisimde oldugu TIDOS ve M-CHAT/F degerlendirmelerinde aile
uyumunun daha yiiksek oldugu agikca goriilmektedir.

Arastirmamizda OSB olgularini tek basina M-CHAT ya da tek basina TIDOS
yakalamaya yetmemistir. Bunun yaninda hem M-CHAT hem de TIDOSta risk tespit
edilmeyen 25 olgunun psikiyatrik muayenesi normal gelisim gosteren gocuk olarak
degerlendirilmistir. Sonug olarak saglikli ¢cocuk izleminde OSB siiphesi olan olgulari
tantyabilmek i¢in hem ebeveynin verdigi bilgilere dayanan klasik tarama testlerinden
biri olan M-CHAT hem de hekimin gézlemine dayanan TIDOS yapildiginda higbir
OSB’li olgu gozden kagmayacaktir.
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5. SONUC VE ONERILER

Otizmin sosyal/iletisimsel alanda gerilik, azalmis ilgi ve tekrarlayici
davraniglar gibi bulgular1 zaman iginde agiklik kazanmistir. Gelisimsel olarak tipik
ve atipik davramiglar es zamanli gelisir. Cocuk Psikiyatristleri ve Gelisimsel
Pediatristler kendilerine bagvuran ya da refere edilen ¢ocuklarin atipik davranislarini
kolaylikla anlayabilirler. Ancak ¢ocukla ¢cok daha fazla temasi olan pediatristler, aile
hekimleri vb.’nin OSB’li ¢ocuklardaki problemleri gozlemlemeleri ve fark

etmeleriyle erken yasta tan1 alan ve tedaviye baslanan olgularin sayis1 artabilir.

Aragtirmamizda 511 olguya TIDOS yapilmistir. TIDOS tarama testinden risk
bulunan 5 olgunun psikiyatrik degerlendirmesi sonucu 4 olguda otizm saptanmis, 1
olgunun normal gelisim gosterdigi belirlenmistir. Arastirmamizda TIDOS’un
duyarlilig1 %80, seciciligi %99,8, pozitif ongdri degeri %80, negatif dngdrii degeri
%99,8 bulunmustur.

Tiim olgularin ebeveynlerine M-CHAT tarama 6l¢egi uygulanmis, 46 olguda
M-CHAT sonuclarina gore otizm agisindan risk tespit edilmis ancak 21 olgu
psikiyatrik muayeneyi kabul etmis ve bu olgulardan yalnizca 3’iine otizm tanisi
konulmustur. M-CHAT/F’ de risk tespit edilen 18 olgunun 16’s1 psikiyatrik
muayeneyi kabul etmis ve bunlardan 3’{ine otizm tanist konulmustur. M-CHAT ’in
duyarliligi %60, segiciligi %96, pozitif ongorii degeri %14, negatif ongorii degeri
%99,5 olarak bulunmustur. M-CHAT/F’ta ise M-CHAT’tekine benzer olarak
duyarlilik %60, secicilik %97, pozitif 6ngorii degeri %18, negatif ongorii degeri

%99,5 olarak bulunmustur.

Arastirmamizda OSB olgularini tek basina M-CHAT ya da tek basina TIDOS
yakalamaya yetmemistir. Bunun yaninda hem M-CHAT hem de TIDOSta risk tespit

edilmeyen 25 olgunun psikiyatrik muayenesi normal gelisim gdsteren ¢ocuk olarak
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degerlendirilmistir. Sonug olarak saglikli ¢cocuk izleminde OSB siiphesi olan olgulari
taniyabilmek i¢in hem ebeveynin verdigi bilgilere dayanan klasik tarama testlerinden
biri olan M-CHAT hem de hekimin gézlemine dayanan TIDOS yapildiginda OSB
taramasi ¢ok daha etkili yapilmis olacak ve OSB’li olgulara erken tani ile erken

miidahale edebilmek miumkiin olacaktir.
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OZET

Cocuklarda Otizm Spektrum Bozuklugunun M-CHAT (Modified Checklist for Autism
in Toddlers/Degistirilmis Erken Cocukluk Dénemi Otizm Tarama Olgegi ve TIDOS
(Three-Item Direct Observation Screen/U¢ Maddelik Direk Gézlemsel Tarama)
Tarama Testleri ile Degerlendirilmesi

Otizm Spektrum Bozuklugu, sosyal alanda farkli derecelerde bozulma, iletisim ve
davranig alanlarinda sorunlar, biligsel gelismede gecikme ile seyreden heterojen bir
noropsikiyatrik  bozukluktur. Bu arastirmadaki amacimiz ¢ocuklarda otizm spektrum
bozuklugunu gozleme dayali bir test olan TIDOS ve ebeveynin ¢ocugun gelisimi hakkinda
verdigi bilgilere dayanan M-CHAT tarama testleri ile degerlendirmek ve OSB etiyolojisinde
bazi faktorlerin roliinii aragtirmaktir.

Tarama testlerinin kullanildigi boylamsal analitik bir arastirma olan bu g¢aligmanin
orneklemini; Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Sosyal Pediatri Poliklinigine 2015 yilinda
saglikli cocuk izlemi ve as1 uygulanmasi igin getirilen ¢ocuklardan random olarak secilmis
ve ailesi aragtirmaya katilmayr kabul etmis 16-38 aylik 511 ¢ocuk olusturmustur. Cocuklari
OSB agisindan taramak iizere her ¢ocuk i¢cin M-CHAT ve TIDOS olmak iizere iki farkli
degerlendirme testi uygulanmistir. Ayrica M-CHAT taramasinda otizm riski tespit edilen
olgulara M-CHAT/F goriismesi de yapilmistir.Her iki tarama testinden birinde ya da her iki
testte risk saptanan gocuklar Ankara Universitesi Cocuk Psikiyatri Klinigi’nde bir 6gretim
iiyesi tarafindan degerlendirilmis, klinik yaklasim ile birlikte standart tanisal plan olan Otizm
Tanisal Gézlem Programi-2 (ADOS-2) uygulanarak OSB agisindan kesin tan1 konulmustur.

Arastirmaya dahil edilen 511 gocugun yas ortalamasi 26,5 ay olup ¢ocuklarin 263’0
kiz, 248’1 erkektir. Kirk alt1 olgu M-CHAT pozitif, M-CHAT pozitif olan olgularn 18’i M-
CHATI/F pozitif ve 5 olguda da TIDOS pozitif bulunmustur. Toplamda M-CHAT/F pozitif
olan 18 olgunun 16’s1 ve TIDOS pozitif olan 5 olgunun aileleri Cocuk Psikiyatrisi
degerlendirmesini kabul etmistir. Psikiyatriye giden 5 ¢ocuk otizm tanisi almistir. Tan1 alan
cocuklarin 2’sinin M-CHAT ve TIDOS testleri pozitif, 2’sinin yalnizca TIDOS’u pozitif,
birinin yalnizca M-CHAT/F’1 pozitiftir. Arastirmamizda otizm siklig1r 104’te 1°dir. Yapilan
testlerin duyarliliklar1 sirasiyla TIDOS i¢in %80 ve M-CHAT igin %60’dir. TIDOS un
ozgilligi %99,8, M-CHAT ’in ozgilligi %96 bulunmustur. TIDOS’un PTD’i %80, M-
CHAT inki ise %14 olup, NTD’leri benzerdir.

Saglikli ¢ocuk izleminde OSB taramasi igin M-CHAT ve TIDOS beraber
yapildiginda OSB taramasi ¢ok daha etkili yapilmis olacaktir.Boylece OSB’li olgulara erken
tani ile erken miidahale edebilmek miimkiin olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Otizm, Tarama, M-CHAT, TIDOS
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SUMMARY

Evaluation of Autism Spectrum Disorders in Children by Using M-CHAT
(ModifiedChecklist for Autism in Toddlers) and TIDOS (Three-ltem Direct
Observation Screen)

Autism spectrum disorders are a heterogeneous set of conditions that present with
various degrees of impairments in social interaction, behavior, and communication and
latency of cognitive development. The purpose of this study is to evaluate the ASD in
children with TIDOS which is an observational screening tool and M-CHAT which base on
parents information about development of their child.

A total of 511 children aged 16 months to 38 months who had admitted to Ankara
University, Division of Social Pediatrics for healthy child care visits or vaccination between
May 2015 and December 2015 and whose parents accepted to enroll the study formed the
sample of this longitudinal analytic study. Two different screening programs; M-CHAT and
TIDOS were used to screen the children for ASD. M-CHAT/F was performed to the children
whose M-CHAT screening test positive for ASD. A Child Psychiatrist from Ankara
University, Department of Child Psychiatry evaluated the children whose M-CHAT positive
by using ADOS-2.

The average age of 511 children (263 girls and 248 boys) were 26.5 months. Forty
six of 511 children had M-CHAT positive screening test. Twenty-three parents (parents of
16 of 18 M-CHAT/F positive children and all TIDOS positive children) accepted further
evaluation by child psychiatrist. In total, 5 children were diagnosed as ASD. Two of those
children had both M-CHAT/F and TIDOS positive tests, 1 of 5 children had only M-
CHAT/F test and 2 of 5 had only TIDOS positive tests.

In current study, the prevalence of the autism was found 1/104. The sensitivity of
TIDOS and M-CHAT for autism were found %80 and %60; respectively and the specifity of
TIDOS and M-CHAT were found %99.8 and %96; respectively. The PTD of TIDOS and M-
CHAT were found %14 and %80; respectively and the NTDs of the tests were found similar.

The combined use ofM-CHAT and TIDOS tests should support more effective
screening of ASD in the healthy child care visits. This intervention may lead the early
diagnosis and treatment of ASD.

Keywords: Autism, Screening, M-CHAT, TIDOS
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Ek-2: Sosyodemografik  Ozellikler ve Otizm Spektrum Bozuklugu
Etiyolojisinde Rol Oynayan Bazi Risk Faktorleri

Isim, soyisim: Dosya numarast:

Dogum tarihi: Yas(ay):

Telefon: Cinsiyet:

OZGECMIS:

Prenatal:intrauterin enfeksiyon:
Gebelikte ilag kullanimi:

Gebelikte radyasyon maruziyeti:
Gebelikte sigara: (siklik ve siire):
Gebelikte alkol kullanim1 (siklik ve siire):
Yiiksek riskli gebelik ve komplikasyonlari: (ivf gebelik?)
Natal: Dogum agirlig::

Dogum Sekli:

Gebelik haftasi:

Kaginci ¢ocuk oldugu:

Postnatal: Onemli hastalik:
SOYGECMIS:

anne yasl:
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annenin egitimi: 0:okuma yazma bilmiyor

0:okuma yazma biliyor

a: ilk 6gretim

O: orta ogretim

O:yiiksek dgretim

baba yasi:

babanin saglik durumu: saglikli o

babanin egitimi: O:okuma yazma bilmiyor

0:okuma yazma biliyor

a: ilk 6gretim

O: orta ogretim

o:ylksek 0gretim

Kardeste otizm varligi:o:yok

o:var ise takibi, 6zel egitim durumu, tani yasi:

Ailede otizm varligi:o:yok

o:var ise kim oldugu, takibi, 6zel egitim durumu, tan1 yasi:

TARAMALAR:



BAGISIKLAMA (asilama sonras1 istenmeyen etki gelisti mi?, gelisti ise hangi

asidan/asilardan sonra)

BCG:

DaBT-IPV-HIB:

OPV:

KONJUGE PNOMOKOK:
KIZAMIK:

KKK:

HEPATIT B:

SUCICEGI:

HEPATIT A:

DIGER ASILAR:

PROFILAKSI

Baslama yasi/AY Bitis yasi/AY Diizenli aliyor mu?
D Vitamini _ eveto hayiro
Demir _ eveto hayiro
GELISIMSEL DEGERLENDIRME

oSesten irkilme: ay



oGOz temasi:__ay

oBas kontrolii: _ ay

OAgulama, ses ¢cikarma:  ay

oCingiragi kavrama: _ ay

oObjelere uzanma: _ay

oObjeleri elden ele gegirme:  ay

oDestekli oturma: _ ay

oDesteksiz oturma: ay

oismine yanit verme:__ay

oAnlamsiz kelimeler sdyleme: ay il
oYabancilara tepki gosterme: _ay  yil
OTutunarak ayag akalkma, siralama: ay yil
oBir objeyi parmakla gosterebilme: ay yil
02-4 kelime sOyleyebilme: ay il

oKendi kendine beslenebilme: ay yil
oYardimsiz yiiriime: _ay  yil

02 kiipii iistiiste koyma: _ay il
oViicudunun bir par¢asini gosterebilme: ay  yil

oElinden tutarak merdiven ¢ikmak: ay il



015-20 kelime soyleme: ay  yil

o3 kiipi istiiste koyma: _ay il

OAnlamsiz yazi ve ¢izgi ¢izme: ay  yil
gElinden tutarak merdivenler i inip ¢ikmak: ay il
o5 kiipi tstiiste koymak: ay  yil

02 kelimeli cimle kurmak: ay yil

o3 tekerlekli bisiklete binme:  yil

oCiimle kurma, anlagilir konusma: _ y1l

oElinden tutarak merdiven ¢ikma:  yil

OTIZM RiSKI TASTYAN HASTALIK VARLIGI:
Fragile X Sendromu:

Tiiberosklerozis:

Norofibromatozis:

Fenilketontiri:

Fetal Alkol Sendromu:

Angelman Sendromu:

Smith Lemni Opitz Sendromu:

Rett Sendromu:

FiZIK MUAYENE, ANTROPOMETRIK OLCUMLER VE GELISIMIN
DEGERLENDIRILMESIi FORMU



ANTROPOMETRIK OLCUMLER:

Agirhik: ,  er (% )
Boy. cm(%_ )

Bas ¢evresi: _cm(%_ )
Onceki bas cevresi dlgiimleri:
yenidogan:__cm

1. Ay. _cm

2. Ay:__cm

3. Ay.__cm

4. Ay._ cm
5.Ay._cm

6. Ay:__cm
9.Ay:__cm

12. Ay:__cm

15. Ay:__cm

18. Ay:__cm

24. Ay:__cm

30. Ay:.__cm

36. Ay.__cm
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FiZIK MUAYENE:

GELISIMSEL DEGERLENDIRME:
oDestekli oturma: __ ay

oDesteksiz oturma: ay

oismine yanit verme: _ay

oAnlamsiz kelimeler syleme: _ay yil
OYabancilara tepki gosterme: ay  yil
oTutunarak ayaga kalkma, siralama: _ay il
oBir objeyi parmakla gosterebilme: ay yil
02-4 kelime sOyleyebilme: ay yil

oKendi kendine beslenebilme: ay yil
oYardimsiz ylriime: ay  yil

o2 kiipii Ustiiste koyma: _ay il
oViicudunun bir pargasini gésterebilme: ay il
oElinden tutarak merdiven ¢ikmak: ay yil
015-20 kelime sdyleme: ay il

o3 kiipii stiiste koyma: _ay il

OAnlamsiz yazi ve ¢izgi ¢izme:  ay  yil
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oElinden tutarak merdivenleri inip ¢ikmak: ay il

oS kiipi ustiiste koymak: _ay  yil

02 kelimeli cimle kurmak: ay yil

o3 tekerlekli bisiklete binme:  yil

oCiimle kurma, anlagilir konusma: _ y1l

oElinden tutarak merdiven ¢ikma:  yil
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Ek-3: M-CHAT

(Degistirilmis Erken Cocukluk Dénemi Otizm Tarama Olgegi)

Liitfen agagidaki formu ¢ocugunuzun genelde nasil oldugunu gz oniinde
bulundurarak doldurunuz. Liitfen her soruyu cevaplamaya calisin. Eger belirli bir
davranig1 nadiren yapiyorsa (yani s6z konusu hareketi bir veya bir iki kere yaptigini

gordiiyseniz), cocugunuz o davranigi yapmiyormus gibi yanitlayin.

1. Cocugunuz kucakta sallanmaktan ya da dizinizde hoplatilmaktan hoslanir m1?

Evet /Hayir
2. Cocugunuz baska ¢ocuklarla ilgilenir mi? Evet /Hay1r

3. Cocugunuz bir seylerin {izerine tirmanmay1 mesela merdiven ¢ikmayi sever mi?

Evet /Hayir
4. Cocugunuz ce’-ee ya da saklambag¢ oynamaktan hoslanir m1? Evet /Hayir

5. Cocugunuz sembolik oyunlar (6rnegin, oyuncak araba/bebekle oynarken sanki
arabay siirerek bir yerden bagka bir yere gotiiriiyormus gibi/bebegini

uyutuyormus gibi) oynar mi1? Evet /Hayir
6. Cocugunuz bir sey istemek i¢in hig isaret parmagini kullanir mi1? Evet /Hayir

7. Cocugunuz bir seyle ilgilendigini gostermek i¢in hi¢ isaret parmagini kullanir

mi1? Evet /Hayir

8. Cocugunuz kiigiik oyuncaklarla (arabalar ya da kiipler gibi) onlar1 agzina
almadan, kurcalamadan ya da diisiirmeden diizgiin bir sekilde oynayabilir mi?

Evet /Hayir
9. Cocugunuz size bir sey gostermek i¢in nesneleri alip size getirir mi? Evet /Hayir

10. Cocugunuz goziiniize bir iki saniyeden fazla bakar mi1? Evet /Hayir
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11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

Cocugunuz hig sese karsi agir1 hassasiyeti var mi1? (6rnegin kulaklarini tikar mi?)

Evet /Hayir

Cocugunuz sizin yliziinlize ya da giiliimsemenize karsilik olarak gililimser mi?

Evet /Hayir

Cocugunuz sizi taklit eder mi? (6rnegin siz bir yiiz ifadesi takinsaniz, bunu taklit

eder mi?) Evet /Hayir

Cocugunuza adiyla seslendiginizde tepki verir mi? Evet /Hayir

Odanin diger ucundaki bir oyuncagi parmaginizla gosterseniz ¢ocugunuz o

oyuncaga bakar m1? Evet /Hayir

Cocugunuz yiiriiyor mu? Evet /Hayir

Cocugunuz sizin baktiginiz bir seye bakar mi1? Evet /Hayir

Cocugunuz yliziinlin yakininda sira dis1 parmak hareketleri yapar mi1?

Evet /Hayir

Cocugunuz sizin dikkatinizi yaptig1 ise cekmeye c¢alisir m1? Evet /Hayir

Cocugunuzun sagir olup olmadigin1 merak ettiginiz oldu mu? Evet /Hayir

Cocugunuz insanlarin ne dedigini anlayabiliyor mu? Evet /Hayir

Cocugunuz bazen bosluga goziinii dikip bakar m1 ya da amagsizca etrafta dolanir

mi1? Evet /Hayir

Cocugunuz aligik olmadigr bir seyle karsilastiginda tepkinizi dlgmek i¢in

yiiziiniize bakar m1? Evet /Hayir
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Ek-4: Bilgilendirilmis Goniillii Olur Formu

Otizm spektrum bozuklugu, sosyal alanda farkli derecelerde bozulma, iletisim
ve davranig alanlarinda sorunlar, biligssel gelismede gecikme ile seyreden
noropsikiyatrik bir bozukluktur. Diinyada otizm siklig1 giderek artmakta olup zihin

engelinden sonra en yaygin goriilen gelisimsel bozukluktur.

OSB bulgulari erken ¢ocukluk doneminde ortaya ¢ikar ve yasam boyu devam
eder. Klinik olarak ciddi sosyal beceri eksiklikleri, tekrarlayici ve stereotipik
davraniglar, konugsmada gecikme, dikkat eksikligi gibi 6zellikler goriilebilir. Otizmli
cocuklarda sosyal iligkilerde eksiklikler vardir ve baglanma arayist goriilmez,
yalnizliktan memnundurlar, ilgi ¢ekmek i¢in konugmaz, ailelerini 6nemsemezler,
nadiren g6z temas1 kurar, jest ya da seslenme ile baskalarinin dikkatini ¢ekmeye

calismazlar.

OSB’nin erken tanisi, erken miidahalenin getirileri nedeniyle Onemlidir.
Otizmin tanismnin 3 yasindan O6nce konmasi ve egitime baslanmasi; ¢cocugun 6z
bakim becerilerini gelistirmesi, toplum iginde yer almasi ve egitimine orgiin egitim
sistemi i¢inde devam etmesinin saglanmasi bakimindan ¢ok biiylik 6nem tasir. Bu
amagla ¢ocugunuzun saglikli ¢ocuk izlemi yapilirken otizm taramasini da TIDOS
tarama yOntemiyle gozlemsel olarak degerlendirmek ve sizin goriislerinizi almak igin
de ebeveyn degerlendirme 6lcegi olan M-CHAT formunu doldurmanizi istiyoruz.Bu

arastirma i¢in ¢ocugunuza yada size hicbir girisimsel islem uygulanmayacaktir.

Bu aragtirmaya katilmaniz goniilliiliiglinlize baghdir. Kimliginiz gizli
tutulacaktir. Arastirma ile ilgili sizden aldigimiz tiim bilgiler ve sonuclar gizlidir ve
tibbi miidahale gerekliligi disinda baska kisilere agiklanmayacaktir. Bilgiler anonim

bilgi olarak bilimsel ortamlarda kullanilacaktir..

Bu arastirmaya katilmay1 reddetme hakkina sahipsiniz. Aragtirma basladiktan
sonra devam etmek istemediginizde arastirmadan ayrilma hakkina sahipsiniz. Bu

durum bebeginizin izleminde herhangi bir aksama olusturmayacaktir.

82



Aragtirma siiresince uygulanacak testler icin sizden herhangi bir iicret talep
edilmeyecektir. Sizin sosyal giivencenizi saglayan kurum mali yiik altina

girmeyecektir.

Her tiirlii bilgi i¢in sorumlu arastirmaci (Uzm. Dr. Seda Topgu, Tel: 5957292)

ile irtibata gegebilirsiniz.

“Cocuklarda Otizm Spektrum Bozuklugunun M -CHAT (Modified Checklist
forAutism in Toddlers- Degistirilmis Erken Cocukluk Doénemi Otizm Tarama
Olgegi) ve TIDOS (Three-item Direct Observation Screen-U¢ Maddelik Direk
Gozlemsel Tarama)Tarama Testleri ile Degerlendirilmesi” isimli arastirmaya

cocugumla birlikte katilmay1 kabul ediyorum.

Bebegin adi soyadi: ---------==----mmmmmm oo

Veli ad1 soyadi: ----------=----m-mmmmmmm oo

TELEFON NUMARASI: =---nmmemmeemmmemmeeneee S ——

TARIH: IMZA:

Onay almavigerceklestirenkisi:

TARIH: IMZA:

Tanikhik eden kurum vyetkilisi:

[SIM: Uzm. Dr. Seda Topgu
TARIH: IMZA:

Telefon: 0312 5957292
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