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isan ay1, otizmi fark etme ay1. Peki ya
Nsiz yeterince farkinda misiniz? Otizm,
gliniimiizde her 110 ¢ocuktan birini etkile-
yerek, ¢ocuklar arasinda en hizli yaygin-
lasan norolojik ve gelisimsel bir bozukluk
olarak diinya genelinde hizla yayilan bir
hastalik olarak goriilityor. Kesinlikle iilke,
1k, kiiltiir ya da sosyo-ekonomik farklilik
gozetmiyor. Diinyada bu yil seker, kanser
ve AIDS dahil olmak {izere bir ¢cok hasta-
liktan daha ¢ok otizm teshisi alinacag1 6n-
goriilityor. Otizmin bugiin i¢in bilinen en
etkili tedavisi yogun bireysel egitim, sabur,
anlay1s, empati ve miimkiin oldugunca faz-
la sevgi ve ilgi.

2 Nisan, tiim diinyada otizm konusunda
farkindalik yaratmak ve otizm ile ilgili so-
runlara ¢oziim bulmak amaciyla, 2008 y1-
linda Birlegmis Milletler tarafindan “Diinya
Otizm Farkindalik Giinii” olarak ilan edildi.
2 Nisanda baglayan “Otizm Farkindalik Ay1”
gercevesinde tiim diinyada otizmle ilgili
arastirmalarin tesvik edilmesi ve bilinirligin
artirilarak, erken teshis ve tedavinin yaygin-
lastirilmasi hedefleniyor.

Otizm Platformu, Tiirkiyedeki otizm-
li bireylerin ekonomik, sosyal ve kiiltiirel
hayata tam katilimlarinin saglanmasi icin
calisan onde gelen 19 sivil toplum orgitii-
niin olusturdugu bir sivil toplum hareketi.
Tiirkiyede yaklagik 670.000 otizmli birey
var; bunlarin nerdeyse 200.000’i 0-14 yas
grubunda. Otizm Platformu biitiin aileleri
ve gonillii herkesi bagh dernek ve vakiflara
katilmaya, destek vermeye cagiriyor (http://
www.otizmplatformu.org/).

Istatistikler otizmin genetik temelli oldu-
gunu gosteriyor. Ama gene de, ne nedenle-
rini ne de tam tedavisini biliyoruz. Cevresel
faktorler de dahil olmak iizere, otizmin ne-
denlerinin bulunmasi ve daha iyi anlagilma-
s1i¢in aragtirmalar yogun bir sekilde devam
ediyor.

Otizm sosyal etkilesimi, iletisimi, ¢ogu
zaman Ogrenmeyi de etkileyen ve yasam
boyu siiren, gelisimsel bir bozukluk. Buna
ragmen otizmli bireylerin dikkatlerini her-
hangi bir sey {izerine toplama ve inceleme
yetenegi inanilmaz derecede fazla. Ancak
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bu bireylerin, ¢ogumuzun normalde etki-
lenmeyecegi veya ilgi gostermeyecegi bazi
seslerden, goriintiilerden, kokulardan ve
1stklardan kolayca etkilendigi ve o nedenle
ilgilerinin kolayca dagildig: da biliniyor.

Yapilan bir ¢alismada otizmli bireylerin
ozellikle bilgi ve bilisim teknolojisi alaninda
normalin ¢ok iistiinde performans goster-
dikleri ve en hizli sunumlarda bile bilgiyi
islemek ve kritik bilgileri yakalamak ko-
nusunda hayli geliskin olduklar1 anlagild.
Otizmli bireylerin normal bireylere goére
daha detayl ve karmagik bilgileri algilama
ve isleme yeteneklerinin altinda, ilgisiz gibi
goriinen ufak ayrintilar1 bile fark edebilme
becerisinin oldugu tahmin ediliyor. Bu ne-
denle otizmli bireylerin bilgi ve bilisim tek-
nolojisi alaninda is bulma sanslarinin hayli
yliksek oldugu bildiriliyor.

Yeni bir beyin goriintiileme ve bilgisayar
modelleme ¢alismasi ile otizmli bir beynin
etkinliginin ve davraniginin tahmin edil-
mesi hedeflenmis. Uzmanlar bu ¢alisma
ile, otizmin bazi bilinmeyenlerine cevaplar
bulmayy, erken miidahele ve tedavi yontem-
lerinin gelistirilmesi yolunda daha kesin
hedefler belirlenmesine yardimci olmay:
amaglamig. Beyin goriintiileme ve bilgi-
sayar modelleme ile otizmli bireylerdeki
beyin dokusu sisteminde meydana gelen
degisiklikler ve bunlarin beynin isleyisine
ve davranigina olan etkileri aragtirilmus.
Beyin dokusu sistemini, beynin farkli bol-
gelerini birbirine baglayan kablolar ya da
aglar olarak diisiinebiliriz. Otizmde goriilen
eksikliklerin bu kablolarin bant genisligini
etkiledigi yani diger bir deyisle beynin farkli
bolgeleri arasindaki bilgi aligverisinin hizini
ve oranini etkiledigi belirtiliyor. Beyin do-
kusu beynimizin gizli kahramanlarindan
biri. Otizmli bireylerde, beyin dokusunun
kalitesi bilgisayar modellemesi yardimi ile
olciilerek beyin etkinliklerinin birbirleriyle
ne kadar uyumlu oldugu da anlagilabiliyor.
Daha 6nceki ¢aligmalarda otizmli bireyler-
de, beynin 6n ve arka bolgeleri arasindaki
etkinlik uyumunun disitk oldugu anlasil-
mis. Bu yeni ¢aligmada beyin dokusu kali-
tesinin de bu bireylerde diisiik oldugu belir-
lenmis. Beynin algilanan sosyal bilgiyi isle-
mesi bolgeler arasindaki aglarla saglaniyor.
Baz bilgiler beynin 6n boélgesinde, bazilari
ise arka bolgede isleniyor. Otizmde goriilen
sosyal bozukluklar biiyiik jhtimalle 6n ve
arka bolgeler arasindaki zayif baglantidan
kaynaklaniyor. Ayni sekilde dil ve konus-
ma kavrami da bu yiizden etkileniyor. G6-
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rintiileme ve modelleme sistemi sayesinde
problem ortaya konulmus. Uzmanlar bélge-
ler arasindaki zayif baglantinin, beyin doku-
sunun iyilestirilmesi ¢aligmalari ile yeniden
kuvvetlendirilebilecegi goriisiinde. Bunun
da tek yolu yogunlastirilmig bir davranis
terapisi siireci. Bu sekilde birgok ¢ocugun
konusma, iletisim kurma ve okuma, anlama
problemlerinin giderilebilecegi soyleniyor.
Yapilan bir bagka ¢alismada ise beyin-
deki serotonin sinyalizasyonunda mey-
dana gelen bozulmalarin otizm spektrum
rahatsizligina ve davranis bozukluguna yol
actig1 belirlenmis. Halk arasinda mutluluk
hormonu olarak da bilinen bir beyin kim-
yasali olan serotonin, iki komsu néronun
yani sinir hiicresinin birbiriyle temas ettigi
bolgeler (sinaps) arasindaki sinyalleri tasi-
yor. Beyindeki serotonin miktarmnin ayar-
lanmasi, serotonin tastyici sistemi (STS) ile
miimkiin oluyor. Daha 6nceden yapilan bir
¢alismada otizmli gocuklarda ender goriilen
genetik degisimlerin serotonin tagtyici siste-
mini bozdugu anlagilmis. Bu yeni caligmada
ise fare modeli kullanilarak genetik degi-
simlerin otizmi nasil etkiledigi agiklanmus.
Fare beyninde meydana getirilen genetik
degisiklikler biyokimyasal agidan ufak gibi
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goriilse de, olusturulan hiicre modellerine
bakildiginda, beyindeki STSnin agir1 dere-
cede hizlanarak ¢ok fazla serotonin tirettigi,
sistemin ¢alisma diizeninin bozuldugu ve
bu nedenle serotoninin sinapsta sinyal tasi-
masinin engellendigi goriilmiis. Bu duruma
paralel olarak beyinlerinde genetik degisik-
likler olusan farelerde normal bireylere gore
sosyal davranis ve iletisim anormallikleri
gozlenmis. Ayni sekilde, uzmanlar erken
gelisim dénemlerinde serotonin noksanlig
ceken bireylerin beynindeki sinir iletisimin-
de de degisiklikler olabilecegini diistiniiyor.
Bugiine kadar yapilan bircok ¢alismada
otizmli ¢ocuklarin yaklagik % 30’unun ka-
ninda yiiksek miktarda serotonin bulundu-
gu tespit edilmis. Bu duruma hiperseroto-
nomiya deniyor ve bugiine kadar otizm ile
iligkilendirilen en yaygin biyomarkor olarak
biliniyor. Ancak kanda serotonin miktarinin
artmasi beyinde tersine bir etki yaratiyor. Bu
durum sinapsta serotonin aktivitesinin azal-
masina, sinirsel iletisimin negatif yonde et-
kilenmesine ve buna paralel olarak olumsuz
davranis degisikliklerine neden oluyor.
Uppsala Universitesinde yapilan calig-
mada ise otizm ile iliskilendirilebilecek yeni
bir biyomarkor bulundu. Otizm spektrum

bozuklugu olan ¢ocuklarin ve normal geli-
sim gosteren gocuklarin dokularindaki ve
kan orneklerindeki protein motifleri incele-
nerek protein degisiklikleri haritaland1. Ge-
lismis spektrometrik yontemler kullanilarak
yapilan bu ¢alismada, otizmli ¢ocuklarda
bagisiklik sisteminde fonksiyon gosteren C3
proteinine ait peptitlerde (bir veya daha ¢ok
sayida aminoasidin birlesmesi ile meyda-
na gelen kimyasal bilesikler) farklilagmalar
oldugu anlagildi. Yeni bulunan bu C3 biyo-
markorii sayesinde, kan ornekleri alinarak
yapilacak teshislerin daha giivenilir sonug-
lar verecegi diisiiniiliiyor.

Annesinin rahminde biiyiimekte olan
bir bebegin beyninde her dakika yaklagik
250.000 sinir hiicresi olusur. Her bir sinir
hiicresi uzun kokler olugturarak komsu
hiicrelere ya da daha uzaktaki hiicrelere
baglanir. Hamileligin 6. ay1 bittiginde be-
begin beyninde trilyonlarca sinir hiicresi
baglantis1 olusmustur. Ancak bu norolojik
gelisimin bazen bir sekilde sekteye ugrama-
s1 otizm gibi bazi hastaliklarin olusmasina
neden olur. Hiicresel bozukluklarin neden
ve hangi erken dénemde oldugu konusu
hala agiklik kazanmis degil. Amerikali bir
aragtirmact olan Eric Courchesne, diizen-
siz gen ve sinir hiicresi etkinliginin otizmli
¢ocuklarin beyinlerinin bityiimesine neden
oldugunu savunuyor. Anne karnindan bas-
layarak yasamun ilk 4-5 yilina kadar, otizmli
bir beyinde gereginden fazla sinir hiicresi
olusuyor. Bu fazladan hiicreler de digerle-
ri gibi biiylimeye ve baglantilar kurmaya
devam ediyor. Ancak otizmli beyinler 4-5
yasindan itibaren sinirsel baglantilarini
normal beyinlere gore daha hizli yitirmeye
bagliyor. Otizmli ¢ocuklarda, alin lobunun
oniindeki beyin zar1 kisminda normal ¢o-
cuklara gore % 67 daha fazla sinir hiicresi
oldugu bulunmus. Beynin bu bélgesinin
ozellikle diisinmek, planlamak, gereksiz
drtiileri engellemek ve dikkati toplamak
gibi yonetimsel islevlerden sorumlu oldugu
biliniyor. Calismalarda hayatin1 kaybetmis
otizmli ve normal ¢ocuklarin beyin doku-
lar1 kullanilmis. Ayni ¢alismada, 33 beyin
dokusu Orneginin (151 otizmli, 18’i nor-
mal) DNA ve RNA analizleri yapilmis. Bu
analizler sonucunda gen ifadelerinde fark-
liliklar oldugu anlagilmis. Ornegin otizmli
bireylerin beyinlerinde DNAdaki hatalar1
bulup diizelten proteinleri kodlayan genle-
rin ifade edilme seviyesinin, diger beyinlere
gore daha diisiik oldugu gorilmis. Buna
ek olarak, sinir hiicrelerinin bityiimesini ve

6lmesini kontrol eden genlerin etkinliginin
de otizmlilerde anormal seviyede oldugu
bulunmus. Eric Courchesne bu sonuglara
dayanarak, beyindeki otizmin zaman ¢i-
zelgesini olusturmus. Buna gore, anne rah-
minde biiylimeye devam eden otizmli bir
beyin, kalitsal bir mutasyon ya da bir viriis,
hormon veya zehirli bir madde gibi gevre-
sel faktorler neticesinde, DNA diziliminde
meydana gelen hatalar1 diizelten protein
genlerinin sentezlenmesini engelliyor. Bun-
dan sonra hatalar birikmeye basliyor. Yeni
sinir hiicrelerinin olusmasini saglayan ge-
netik sistemin dengesi bozuluyor ve sinir
hiicrelerinin agir1 bir sekilde boliinmesine
neden oluyor. Iste bu sebeple, yonetimsel
islevlerin diizenlendigi beyin bolgesinde
gereginden fazla sinir hiicresinin bulunma-
s1 bu durumla iligkilendiriliyor. Dogumdan
sonraki 5 yilda, otizmli beyindeki fazladan
sinir hiicreleri fiziksel olarak daha genis bir
alan kaplayacak sekilde biiyiiyor ve normal-
den daha fazla baglanti kuruluyor. Kulla-
nilmayan gereksiz baglantilarmn kesilmesi
gerekirken, otizmli beyin bu islevi yerine
getiremiyor. Yasamin ilerleyen zamanlarin-
da beynin fazladan biiytimesi yani fazladan
sinir hiicrelerinin olusmasi, bagisiklik siste-
mini ve beynin iglevlerini kontrol eden gen-
lerin galigma diizenini bozuyor.

Bahsedilen bu ¢aligmalar heniiz ¢ok yeni.
Bu nedenle kesin bir sonuca varmak miim-
kiin degil. Her bir otizmli bireyin kendine
has davraniglar1 ve belirtileri oldugu gibi
kendine 6zel gen profili de vardir mutlaka.
Bu da otizmi ¢6ziilmesi zor, karmasik bir
problem haline getiriyor. Ama gene de yapi-
lan her bir ¢aligma yeni bir umut 15181 yaki-
yor yiireklerimizde. Cok yakin bir gelecekte
otizmli tiim insanlarin yagam kalitesini ar-
tiracak etkili ve kalici tedavi yontemlerinin
bulunmasini diliyoruz téim kalbimizle.





