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Otizmin hizla yayginlasmast Otizmin tanumunn ilk defa

“acaba otizm bir ‘salgin’a m1 doniisiiyor”  yapilmasinin iizerinden tam 74 yil
gibi sorulara neden olsa da, otizmin bir gecti ama hala otizm hakkinda
hastalik olmadigt ve dogan anlasilamayan ve bilinmeyen o kadar

her 68 cocuktan 1’inde goriilebilecek bir cok sey var Ki...
cesit gelisimsel bozukluk oldugu
artik cogu insan tarafindan biliniyor.
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Otizm spektrum bozuklugu
belirtileri erken ¢ocukluk ¢agin-
da baslayan, sosyal ve iletisimsel
alanda belirgin yetersizlikler,
tekrarlayict davranislar ve sunurlt
ilgi alanlart ile seyreden karma-
sik bir norogelisimsel bozukluk
olarak tanimlanwyor. Otizme
neyin, nasil neden oldugu tam
olarak bilinmese de birtakim
norolojik, genetik ve cevresel
faktorlerin birlikte rol aldigt soy-
leniyor. Karmasik bir bozukluk
oldugu ozellikle vurgulanyor,
¢linkld bireylerin klinik gOri-
nlmleri kendine 6zgli, ama aynt
zamanda birtakum ortak 6zellik-
ler de var. Yani otizm spektrum
bozuklugu ic¢in belirtileri, ihti-
yaclari, gicli ve zaylf yanlart
birbirinden hayli farklilik goste-
ren bireyleri iceren, ¢cok genis bir
yelpaze de diyebiliriz.
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Otizmin goOrilme sikligu ise
her yl artiyor. 1985’te sadece her
2500 cocuktan birine, 2000’de
her 150 ¢ocuktan birine, 2008’de
her 88 ¢ocuktan birine otizm ta-
nist koyulurken, bugiin her 68
¢ocuktan biri otizm riski ile do-
Juyor.

Otizmli bireylerin sayistnin
her yul artmast ile ilgili olarak
medyada bircok spekilatif ifa-
deye rastliyoruz. Asilar, beslen-
me aliskanliklari, gegirilen has-
taliklar, alinan ilaglar, kimyasal-
lara maruz kalma, stresli yasam
tarzi, erken dogum, annelerin
ve babalarin yast... Ancak dog-
rulugu ispatlanmis ve herkes
tarafindan kabul edilmis bilim-
sel calismalarin sonugclart neyin
dogru, neyin yanlis oldugunu
bize g0Osterecek.

Peki konunun uzmanlart-
na gore otizmli bireylerin sayt-
sindaki artisin arkasinda yatan
gercek nedenler nelerdir? Bir-
¢odguna gOre bu artisin sebebi
toplumda otizm farkindaliginin
ve bilincinin giderek artmast,
ayrica bu bozuklugun tanisinda
kullanilan degerlendirme kriter-
lerinin daha dogru ve etkin ola-
cak sekilde gtincellenmesi.




Otizm
Nasil Teshis Edilir?

Otizmin tanisinda kesin so-
nug veren herhangi bir kan testi,
beyin goriintiileme sistemi veya
baska bir yontem ya da laboratu-
var analizi maalesef hentiz yok.
Ama giinimiizde calismalar bu
yonde hizla devam ediyor. Su
an i¢in uzmanlar ancak kisilerin
davranislarint ve bazt durumlar
karsisinda gOsterdikleri tepkileri
gozlemleyip dederlendirerek ki-
side otizm spektrum bozuklugu
olup olmadigini tespit edebiliyor.

Otizmin goriilme sikliginin
en fazla oldugu tilkeler
incelendiginde ilk sirayi
Japonya’nin aldigi, bunu
ingiltere, isve¢, Danimarka,
ABD, Kanada, Avustralya,
Brezilya, Cin ve Portekiz’in
izledigi goriliiyor.

Ulke Her 10.000
cocuk icin
vaka sayisi

Japonya 161

ingiltere 94

isveg 72

Danimarka 68

ABD 66

Kanada 65

Avustralya 45

Brezilya 27

Cin 17

Portekiz 9.2

Tiirkiye’de yaklasik 1.142.586
otizm tanisi koyulmus birey
oldugu tahmin ediliyor. Otizmli
bireylerin 352.000’i 0-18 yas
araliginda. Bu ¢ocuklarin
yaklasik 30.000’inin ise ozel
egitimden, saglik ve sosyal
hizmetlerden faydalanmadigi
belirtiliyor.

Otizme bagka rahatsizlikla-
rin da eslik edip etmediginin
anlastlmast i¢in otizm tanist ko-
nulmus bireylere isitme, gorme
testleri, beyin goruntileme, kan
ve idrar analizleri, EEG (beyin
dalgalarn aktivitesinin elektrik-
sel yontemle izlenmesi), genetik
konsiiltasyon gibi bazt tibbi tet-
kikler de uygulaniyor.

Peki otizmin tanisinda de-
derlendirme Kkriterleri ve Ol-
¢litleri neye gore belirleniyor?
Amerikan Psikiyatri Birligi tara-
findan hazirlanan ve igerigi en
son 2013’te glincellenen Ruhsal
Bozukluklarin Tanisal ve Sayisal
El Kitabi, Besinci Basim (DSM-5)
isimli kitap kullaniliyor. Kitabin
bir onceki basiminda “Yaygin
Gelisimsel Bozukluklar” catist
altinda yer alan bir¢ok bozuklu-
dgun ve sendromun tant kategori-
leri yeni basunda birlestirilip tek
bir “Otizm Spektrum Bozuklugu
(OSB)” tanist altinda toplanmus.

DSM-5’te otizm spektrum
bozuklugu kapsamindaki temel
belirtiler iki yonde inceleniyor:

« Sosyal etkilesim
ve iletisim yetersizlikleri
« Stnirl ve tekrarlayict
ilgi, davranis ve etkinlikler

Sosyal ve iletisimsel yeter-
sizlik dendiginde toplumsal ve
duyqgusal karsilikta yetersizlik,
sO0zel olmayan iletisimde yeter-
sizlik, iliski kurma ve surdirme-
de yetersizlik anlasiliyor.

Tekrarlayict ilgi ve davranis-
lar dendiginde ise basmakalip
ve tekrarlayict motor hareketler,
aynilikta 1srar, rutine skt bag-

lllik, belli bir alana yogun ilgi,
duyusal olarak az veya ¢ok uya-
rilma anlastlyor.

Kitapta OSB tanist alan bi-
reyler arasinda bozuklugun yol
actigt zorluklar nedeniyle ihti-
ya¢ duyulan destedin dizeyine
bagli olarak derecelendirilme
yaptlacagt belirtiliyor. Buna gore
OSB’nin siddet diizeyi hafif, orta
ya da agur olarak belirlenecek.
DSM-5te farkli alt gruplar yerine
siddeti belirlenmis tek bir tant
kategorisinin kullanilmast so-
nucunda, uzmanlarin otizmde
gozlenen cesitliligi ve farklilikla-
1t daha guvenilir, gegerli ve geli-
simsel acidan duyarl bir sekilde
ele alarak dogru tant yapmast
saglanabilecek. Daha da 6nem-
list siddeti belirlenmis tek bir
otizm tanisinin olmast bireylere
uygulanacak miidahale ve teda-
vi yontemlerinin, bireysel 0zel-
likler ve ihtiyaclar g6z Oniinde
bulundurularak daha dodgru
secilmesine olanak saglayacak.

Erken Otizm Tanist
Basarili Bir

Tedavi Surecini de
Beraberinde
Getirir

GlUnumuzde artik aileler
cocuklarinin fiziksel ve ruhsal
gelisimini daha bilingli bir sekil-
de yakindan takip ediyor ve bu
strecte 6rnedin seslenildiginde
¢ocugun tepki vermemesi, g0z
temast kurmamast gibi belirtile-
ri hemen fark edip uzmanlardan
gerekli yardumt aliyorlar.
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Bebeklerin rutin doktor kon-
trolleri yapilirken o6zellikle 18. ve
24. ay kontrollerinde otizm belir-
tilerinin goralip gorilmedigine
de dikkat ediliyor. Boylece otizm
bozuklugu ne kadar erken teshis
edilirse, otizmin gliniimtzde tek
gecerli tedavisi olan yogun 6zel
egitim, konusma ve dil terapisi,
duygusal destek siirecine de o
kadar erken baslaniyor. Bircok
bireyde 0zel egitim ve terapi sii-
re¢lerinden olumlu ve basarilt
sonuclar alintyor. Otizmli birey-
lerin hayat Kkalitesi artirilarak
topluma daha etkin bir sekilde
kazandurilmalart ve hayatlarina
akranlart gibi normal bir sekilde
devam etmeleri saglantyor.

Otizm Belirtileri
En Erken Ne
Zaman Gorulur?

Her ne kadar belirtiler 1,5
yas ve sonrast erken cocukluk
caginda ortaya ¢iksa da, yapilan
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calismalar bazi bireylerde otiz-
min anne karninda basladigint
gosteriyor. Artik dogumdan ¢ok
kisa bir siire sonra bile hangi be-
beklerin risk altinda oldugu 6n-
ceden tahmin edilebiliyor.
ABD’de yakin zamanda ya-
piuan ve sonuglart Nature dergi-
sinde yayumlanan bir ¢alismada
arastrmacilar manyetik rezo-
nans gorintileme (MRI) yonte-
miyle elde edilen verileri kulla-
narak hangi bebeklerde otizmin
ortaya ¢ikacagint %80 dogruluk-
la tahmin etmeyi basardi. Bliytk
kardesleri otizmli olan ¢ok sayt-
da bebegin beyinleri 6, 12 ve 24
aylikken MRIile gortintiilendi ve
iki yasindan sonra davranis bo-
zukluklar gbstermeye baslayan
bebeklerin beyin ylizey alaninin
6-12 aylik donemde asurt dere-
cede blyumius oldugu goérulda.
12-24 aylkk donemde beyin
hacmi asurt derecede artiyor ve
otizm belirtileri ortaya ¢ikiyor-
du. Eder bu calismanin sonucla-
rtilerde yapilacak baska ¢alisma-
larla dogrulanursa, ytiksek otizm

riski tastyan cocuklarda otizm
olup olmadigt daha belirtiler
ortaya ¢lkmadan tespit edilebi-
lir. Arastirmacular gelistirdikleri
tahmin yontemini kullanarak
henliz otizm belirtileri ortaya
¢tkmamais bebekler izerinde de-
ney yapmayt ve otizmin ortaya
¢tkmasint engelleyebilecek teda-
viler gelistirmeyi planliyor.

Otizmle Kesin
Olarak
Iliskilendirilen
Faktorler

Var mt?

Bilim insanlari otizme neden
olabilecek faktorleri belirlemek
icin yulardur calistyor. Ozellikle
son yillarda genetik ve cevresel
faktorlerle ilgili yapilan calisma-
larda hayli ilerleme kaydedildi.



Artik bazt faktorlerin otizme
neden olduguna kesin goziiyle
bakiliyor.

Ornedin ileri yasta cocuk sa-
hibi olan ailelerin ¢ocuklarinda
otizm goriillme riskinin arttidy,
erkek cocuklarin otizme yaka-
lanma olasithiginin kizlara goére
4 kat yuksek oldugu artik kesin

olarak biliniyor.

Cevresel faktOrler oOzellikle
hamilelligin ilk dénemlerinde
maruz kalinan kimyasallar, ilag-
lar, yogun cevre Kirliligi de otiz-

Qtizm
Onlenebilir mi?

Nedenleri tam olarak anla-
slamadigindan heniiz otizmi
Onleyecek herhangi bir yol da
bilinmiyor. Otizme neden olan
genetik ve cevresel faktorler ve
otizmin asil olus mekanizmast
daha net anlasidiginda elbette
otizmi onleyici ya da belirtileri
en aza indirebilecek birtakim
yontemler de gelistirilecektir.

Otizmle

Igili Oldugu
Dusuntlen
Genlerin Kesfi

Bugline kadar yapilan calis-
malarda otizm ile iliskilendiri-
len 61 gen bulundu. Kanada’da
yaplan yeni bir arastirmada,
toplam 5193 kisinin tim genom
dizilimi analiz edildi ve otizmle
iliskisi oldugu distiniilen 18 gen
daha tespit edildi.

Calismaya katilan ve tim
genom dizilimleri analiz edilen
kisiler otizmli bireylerden ve
onlarin aile tyelerinden olusu-
yor. Kattimcilanin yarist otizm-
li. 3100 kattlimcinin ailelerin-
de bir, geri kalanlarinkinde ise
birden fazla otizmli ¢ocuk var.

Yeni tespit edilen genlerin
¢ogunun zihinsel ve biligsel ye-
tersizlikten ve otizm spektrum
bozuklugundan sorumlu hiicre-
sel islevlerde ve biyolojik yolak-
larda yer aldigt belirtiliyor. Diger
calismalardan farkli olarak bu ¢a-
lismada genomda yer alan kod-
lanmamis bolgeler incelenerek
genlerde meydana gelen mutas-
yonlar belirlendi. Otizmin birden
¢ok bireyde gortldugu ailelerde
otizme neden oldugu distiniilen
risk faktorleri (6rnedin hasarlt
bir gen ya da kromozom) genel-
de kalitsal olabiliyor, tek bireyde
goruldigu ailelerde ise otizm
spontane bir sekilde olusabiliyor.

Bu calismada otizmli birey-
lerde kalitsal olmayan ortala-
ma 74 adet spontane mutasyon
tespit edildi. Ayrica yine aynt
bireylerde kopya sayist varyant-
lart (CNVs) olarak bilinen 13
DNA ¢odalmast ve kromozom
delesyonu da bulundu. Otizmli
kattlimcilarin yaklasik %7’sinin
genomunda bu tlr zararlt mu-
tasyonlara rastlandt.

Anahtar Kavramlar

Gen kopya sayisi yani kopya sayisi

(cogalma ya da azalma) olusan genetik
karakter 6zelliklerini ifade eder.

varyantlari (CNV): Bireyin genomunda bulunan
bir genin kopya sayilarindaki farkhliklardan

Bazi genlerin kopya sayilarinda gorulen farkhliklar

insanlarda genetik cesitlilige katki saglarken

me yakalanma riskini artiriyor.
Pek ¢ok genin ve vicudumuz-
daki, 6zellikle sinir sistemindeki
bazt biyolojik slreclerin otizm
spektrum bozuklugunun ortaya
¢tkmasina neden oldugu da bili-
niyor.

Arastrmanin sonuglart Nature
Neurosicence dergisinde yayim-
landi. Bu genlerin kesfinin ve
mekanizmanin tam olarak anla-
stlmasinn ardindan otizme ¢are
olabilecek yeni tedavi yollarinin
bulunabilecedi vurgulantyor.

digerleri gesitli hastaliklara karsi yatkin olma

durumunun ortaya ¢ikmasina neden olur.

Delesyon: Bir kromozomun bir pargasinin

kopup kaybolmasiyla meydana gelen bir kromozom
anomalisidir. Kopan parcadaki genler kaybolur
yani eksilir ve ciddi genetik hastaliklara veya otizm

gibi sinirsel gelisimsel bozukluklarina
sebep olur.
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Kesfedilen yeni genlerden

Ozellikle biri (MED13) zihin-
sel yetersizlikten sorumlu olan
MED13L geni ile iliskilendirildi.
Daha Once yapilan bir calis-
mada, bu genin otizmden so-
rumlu olabilecek bir aday gen ol-
dugu bulunmustu. Yeni yapilan
arastirmaya katilan g ailede za-
rarlt MED13 gen mutasyonu tes-
pit edildi. Dort ailede ise PHF3
geninde baska bir mutasyon tes-
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pit edildi. PHF3’in otizm aday
genlerinden biri olan PHF2 geni
ile iligkili oldugu biliniyor. PHF3
geni sinir hiicrelerindeki kroma-
tinin (DNA ve histon isimli pro-
teinden olusan yapt) yapisint ve
sinirsel sinyal iletisimini dizen-
leyen proteini kodlayan bir gen.

Yapilan ¢alismalarin sonug-
lart degerlendirildiginde genler-
deki mutasyonlarin otizmli bi-
reylerde goriilen davranis bozuk-

luklarina, kopya sayist varyantla-
rinn ise biligsel problemlere ne-
den olabilecedi diistiniiltiyor.

Otizmin altinda yatan ge-
netik faktorlerin mekanizmast
tam olarak anlasildiginda hasarlt
genlerin olusmasint Onleyecek
ya da hasarli bolgenin tamir edil-
mesini saglayacak etkili tedavi
yontemlerinin gelistirilmesi he-
defleniyor.



Evet, Nisan
“Otizm
Farkindalik Ayt”.
Peki Biz

Toplum Olarak Bu
Farkindaliga ve
Duyarlihiga
Ulasabildik mi
Dersiniz?

Farkindaligin hizla yayiliyor
olmast daha ¢ok sayida otizmli
bireyin farkina varmamaizi, aslin-
da sayica bilinenden ¢ok daha
fazla otizmli birey oldugunu an-
lamamaizt sagliyor. Sadece otizm-
li dedil, Ozel egitime ihtiyac
duyan tim bireyler icin duyarlt
olmayt basarmamiz gerekiyor.
Otizmli bireyler de tiim insanlar
gibi sevgiyi, mutlulugu, hiizna
ve actyl hisseder ama kendile-
rini ifade etmekte zorlanirlar.
Herkes gibi onlarin da duygula-
11, diistinceleri ve yasal haklart
var. Otizmli ¢ocuklar, firsat esit-
ligi cercevesinde, hem egitimde
hem de sosyal hayatta toplum
tarafindan fark edilmeyi, anlastl-
may1 ve kabul edilmeyi bekliyor.
Onlarin tek ilacinin sevgi, sabir
ve anlayisla yogrulan ve iyi plan-
lanmts bir egitimle desteklenen
bir yaklastm oldugunu unutma-
yalum. Cevremize, en basta da
ailelerimize bunlan fark ettire-
lim. Otizmli ¢ocuklar ancak bu
sekilde diger yasitlarinin sahip
oldugu bilissel ve sosyal beceri-
leri gelistirerek toplumdaki yer-
lerini saglikly, basarilt ve gtivenli
bir sekilde alabilir.

Egitici, gretici ve eglendirici 6geleriyle
okul 6ncesi ve erken dénem okul
cocuklarinin hatta yetiskinlerin 1969’dan
beri televizyonlarda severek takip ettigi
bir kukla programi olan Susam Sokagi
(Sesame Street) karakterlerinin arasina
Nisan ayinda Julia isimli 4 yasinda otizmli
bir kukla dahil oluyor. Oykii kitaplarinda
yaklasik 2 senedir yer alan Julia’nin
televizyondaki programa dahil olusuyla
daha genis kitlerere 6zellikle cocuklara
otizm farkindaliginin aktarilmasi
hedefleniyor.
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