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INFANTLARDA POSTURAL
KONTROLUN GELISIMI

DEVELOPMENT OF POSTURAL
CONTROL IN INFANTS

Buket BUYUKTURAN*

OZET

Bu ¢aligmada infantlarda postiiral kontroliin gelisim basa-
maklar1 ve postiiral kontrolii etkileyen sistemler ve teoriler in-
celenmistir. Postiiral kontrolii saglayan motor, duyu ve kogni-
tif olmak tizere ii¢ sistem bulunmaktadir. Duyusal sistemlerin
ise gorsel, vestibiiler ve somatosensoriyel sistem olmak iizere
li¢ alt basamag1 bulunmaktadir. Postiiral kontrol tiim bu sis-
temlerin birlikte ve etkili bir sekilde ¢aligmasi, stabilite ile ilis-
kili olan ve diger tiim kaslarin uygun sekilde aktivasyonunun
saglanmasi ve duruma en uygun duyusal girdilerin birlesimi
ile olusmaktadir. Bebek ve cocugun tiim gelisim 6zellikleri ge-
lisimsel teorilere gore incelenmektedir. Yasamin ilk yillarindan
itibaren gelistirilen becerilerin ortaya ¢ikmasi postiiral aktivi-
tenin gelisimine baglidir. Motor gelisim basamaklar1 postiiral
kontrol gelisimi ile iliskilendirilmistir.

Anahtar kelimeler: Motor gelisim, Postiiral kontrol, Stabilite.

*  Kirsehir Ahi Evran Universitesi, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Béliimii
fztkaya04@hotmail.com
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ABSTRACT

In this study, the developmental stages of postural control
in infants and the systems and theories affecting postural con-
trolwere investigated. There are three systems that provide pos-
tural control: motor, sensory and cognitive. The sensory sys-
tems, have three subtitles: visual, vestibular and somatosensory
systems. Postural control consists of all these systems working
together and effectively, ensuring the appropriate activation of
all muscles related to stability and other muscles, and the com-
bination of the most appropriate sensory inputs for the situa-
tion. All developmental characteristics of the baby and child
are investigated according to developmental theories. Skills de-
veloped from the first years of life depend on the development
of postural activity. Motor developmental stages have been as-
sociated with the development of postural control.

Key words: Postural control, stability, motor development

POSTURAL KONTROL

Postiiral kontrol, stabilite ve oryantasyon amaciyla viicu-
dun uzayda aldig1 pozisyonun kontroliinii igerir. Giinliik ya-
sam aktivitelerindeki tiim gorevler postiiral kontrolii gerekti-
rir. Bu her bir gorevin oryantasyon ve stabilite bileseni oldugu
anlamina gelir ve bu gereksinim gorev ve cevreye gore ¢esitlilik
gosterir. Bazi gorevlerde stabilitenin azalmas: durumunda uy-
gun oryantasyon saglamak gerektirir. Bazi gorevlerde ise stabi-
lite daha 6n plandadir. Sonug olarak postiiral kontrol pek ¢ok
gorevde gerekliyken, stabilite ve oryantasyon farkli gereksinim-
lere yol agan her bir gorevle degismektedir (Massion, 1994).

Postiiral Sistemler
Postiiral kontrol, birey, gérev ve cevre bilesenlerinden olus-
maktadir ve her bir bilesenlerin alt basamaklar1 bulunmaktadir.



Multidisipliner Yaklagimla Erken Cocukluk Dénemi 3

Bireyin olusturdugu bilesenler, motor, duyu ve kognitif bile-
senleridir.

Motor sistem (kas iskelet sistemi), eklem hareket a¢ikligi,
omurga esnekligi, kasin ozellikleri ve viicut segmentine bag-
lantili biyomekanik iligkileri igerir. Noéronal komponentler ise
postiiral kontrol i¢in gerekli komponentlerden biridir (Peterka,
2002). Postiiral kontroliin ytiksek seviye biligsel yonii ise hazir-
layic1 ve adaptif postiiral kontrol i¢in temel olusturur. Adaptif
postiiral kontrol, degisen gorev ve gevresel gereksinimlere ya-
nit veren duyusal ve motor sistemlerin ayarlanmasini icerirken;
hazirlayici postiiral kontrol, 6nceki deneyim ve 6grenmeye da-
yal1 postiiral gereksinim i¢in duyusal ve motor sistemleri 6nce-
den ayarlar. Postiiral kontrolii etkileyen diger durum ise alg::
dikkat, motivasyon ve amag gibi siire¢lerdir (Bilgin vd., 2018).

Giinliik yasam, pek ¢ok farkli fonksiyonel gorevler ile; sa-
bit durus (statik postiiral kontrol), reaktif ve proaktif denge
olmak iizere ii¢ tip denge kontroliinii gergeklesmesiyle karak-
terizedir. Sabit durusta, 6n goriilebilir olmayan ve degisen ko-
sullarda kiitle merkezini destek yiizeyi i¢cinde tutabilme yete-
negidir. Reaktif denge kontrolii, beklenmedik pertiirbasyonu
takiben sabit pozisyonu korumadir. Kiitle merkezini destek
yiizeyi iginde tutmak i¢in bacaklar ve govdede birden fazla
kas aktivasyonu gerektirmektedir. Proaktif denge (hazirliyici
denge): bacak ve gévde kaslarini potansiyel olarak istemli ha-
reket baglamadan 6nce aktive etme yetenegidir (Clifford and
Holder-Powell, 2010).

Postiiral Kontroldeki Motor Sistemler

Motor sistemler yiiksek seviye planlamay1 kapsayan sistem-
ler, koordinasyonu ve uzayda viicudun pozisyonunu kontrol
eden etkili hareket tireten kuvvetleri (motor néronlar ve kaslar)
icermektedir. Postiiral tonus: dik durdugumuz zaman yergekimi
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kuvvetini dengelemek icin meydana gelen antigravite postiiral
kaslardaki aktivite artis1 olarak adlandirilir (Massion, 1994).

Aragtirmalar «core» stabiliteyle iligkili olarak ele alinan ab-
dominallerin ve diger kaslarin uygun sekilde aktivasyonunun,
viicudun solunumla uyarilan hareketleri i¢in postiiral dengele-
mesi de dahil postiiral kontrol i¢in énemli oldugunu ifade et-
mektedir (Hodges and Gandevia, 2000).

Postiiral Kontrolde Duyusal Sistemler

Postiiral kontroliin etkin olabilmesi i¢in sadece kuvvet olus-
turma ve kuvveti uygulamadan ziyade ayrica diizeltici kuvvet-
leri nasil ve ne zaman uygulayabilecegini bilmek gerekir. Bu-
nun igin ise gorsel, vestibuler ve somatosensoriyel sistemlere
ihtiya¢ duyulmaktadir. Postiiral kontrol i¢in en 6nemli duyu
hangisidir Aslinda duruma gore degismektedir. Postiiral kont-
rol i¢in en 6nemli duyusal girdilerin birlesimi kisisel 6zellikler,
cevresel kosullar ve gerceklestirilen postiiral gorev gibi bircok
faktore baglidir (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Sabit Durus Igin Duyusal Girdiler

Gorsel katkilar: gorsel girdiler kapi, pencere gibi etrafimiz-
daki pek ¢ok sey vertikal dizildiginden vertikalite referansinin
yani sira ¢evredeki objelere gore basimizin pozisyonu ve hare-
keti hakkinda bilgi saglar. Cogumuz karanlik bir oda da veya
gozlerimizi kapattigimizda ayakta dururken postiiral kontro-
limiizi saglayabilmekteyiz (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Somatosensdriyel Katk:

Somatosensoriyel sistem viicudun destek yiizeyi ile iliskili
pozisyon ve hareket bilgisini santral sinir sistemine iletmekle so-
rumludur. Ayrica viicut segmentlerininbirbirleriyle olan iligkisi
hakkinda bilgi vermektedir. Normal sartlar altinda sert ve diiz
zemin iizerinde ayakta durdugumuz zaman somatosensoriyel
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reseptorler horizontal ylizeye gore viicudumuzun pozisyon ve
hareketi hakkinda bilgi verir. Ancak size gore hareket eden bir
yiizeyde ya da horizontal olmayan bir yiizeyde ayakta duruyor-
ken yiizey ile ilgili vertikal oryantasyonu belirlemekte zorlanir.
Clnki bu cevre kosullarinda sabit referanslar olusmamaktadir
(Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Vestibiiler Katki

Vestibiiler sistemden gelen bilgi sabit durustaki postiiral
kontrol igin gereken bilginin giiglii bir kaynagidir. Vestibiiler
sistem graviteye gore basin hareketi ve pozisyonu hakkinda bil-
giyi MSS’ ne iletmektedir. Sadece viicudun uzaydaki pozisyonu
hakkinda bilgi vermez ayrica sadece basin hareketi ile hareketli
govdeyle birlikte bagin hareketi arasindaki farki da belirlemek-
tedir (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

infantlarda Postiiral Kontroliin Gelisimi

Cocuklar hayatlarinin ilk yillarinda; emekleme, bagimsiz
yliriime ve kosma, tirmanma, el géz koordinasyonu ve objeleri
farkls sekillerde manipiile etme gibi becerileri iceren bir¢ok be-
ceri gelistirirler ve biitiin bu becerilerin ortaya ¢ikis1 postiiral
aktivitenin gelisimine baghdir (Bilgin vd., 2018).

Motor Gelisim Basamaklar1 ve Postiiral Kontroliin

Ortaya Cikisi

Postiiral kontroliin gelisimi, geleneksel olarak; motor ge-
lisim basamaklar1 olarak adlandirilan ve sirasi bilinen motor
davranslarla iliskilendirilmistir (Hayes et al., 1999).

Gelisimsel Teoriler

Gelisimsel teoriler, bebek ve ¢ocugun fiziksel, psikososyal
ve kognitif gelisimini igeren biitiin 6zelliklerine gore uyarlan-
mugtir. Ug geligimsel teori:
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Maturasyonel teori/hiyerarsik model
Davranigsal ve sosyal 6grenme teorileri
Dinamik sistem teorisi

Maturasyonel Teoriler/Hiyerarsik Model

1900 yilinda Piaget, Gesell, Bayley ve McGraw tarafindan
gelistirilmistir. Normal gelisimin hiyerarsik bir modelde sira-
landigini savunan bir modeldir. Cocuk gelisiminin nasil ger-
geklestiginin daha iyi anlagilmasinda biiyiik 6nemi var (Ha-
yes et al., 1999).

Santral Sinir Sisteminin (SSS) gelismesi ve olgunlagmasiyla
paralel oldugu fikrini savunur. Hiyerarsik modelde, dogru bir
gelisim gozlenir. Sefalokaudal gelisimde, bastan baslayip ayak-
lara kadar devam eden bir gelisim s6z konusudur. Viicutta ilk
gelisim gosteren boliim boyundur. Néral tiip, ilk 6nce ilk 4
servikal vertebral diizeyde kapanir ve iki yonde bir kapanma
gerceklesir: basa dogru (sefalo) ve ayaklara dogru (kaudal). Bu
nedenle gelisim, servikosefalokaudal olarak gerceklesir (Ha-
yes et al., 1999).

Proksimal-distal Gelisim Modeli

Proksimalden distale dogru gerceklestigini savunur. Bebekte
gelisim, kol, bacak, el ve ayak kontroliinden 6nce, bas ve boy-
nun orta hatta tutulmasi, gévdenin orta hat oryantasyonu ve
omuz ve pelvis gelisimi seklinde gerceklesir (Hayes et al., 1999).

Davranissal ve Sosyal 6grenme Teorileri

Pavlov, Skinner ve Bandura tarafindan gelistirilmistir. Bir
stimulusa kars1 verilen cevabin kullanimi esasina dayandirilir.
Cevresel uyaranlar vererek istenilen hareketi ortaya ¢ikarmak
istediklerinde kullanirlar. Pozitif veya negatif stimuluslar ve-
rilerek hareket ortaya gikarilir veya kontrol altina alinir (Ha-
yes et al., 1999).
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Dinamik Sistemler Teorisi

1967 yilinda Bernstein tarafindan gelistirilmistir. Intrinsik
ve ekstrinsik bir¢ok faktore bagilidir.

Dinamik sistemler teorisine gore higbir teori gelisimin di-
rektori degildir (Hayes et al., 1999).

Sistemler Teorisi

Son zamanlarda ortaya ¢ikan motor kontrol teorilerinden
sistemler teorisine gore, gelisim merkezi sinir sisteminde ref-
leks gelisiminden daha fazla sey icermektedir. Sistemler teori-
sinde, sinir ve kas iskelet sistemleri asagidaki kompleks etkile-
simler sonucunda postiiral kontrol olusmaktadir:

Kas kuvvetinin gelisimi,

Statik durus, reaktif ve hazirlayic1 dengenin kontrolii igin
6nemli motor koordinasyon stratejilerinin gelisimi,

Somatosensoriyel, gorsel ve vestibiiler sistemler, Dengeli, re-
aktif ve hazirlayic1 postiirler kontrol, Kognitif kaynak ve stra-
tejilerin gelisimi.

Infantlarda Bas Kontroliiniin Gelisimi

Motor Koordinasyon

Bagin boslukta yercekimine karsi kontroliinii igeren sta-
tik durusta postiiral kontrol, yenidoganda yoktur. Schloon ve
ark. koordineli kas aktivasyonu olup olmadigini belirlemek igin
EMG ve video kayitlarini birlikte spontan bas hareketlerini in-
celemisler. Yer ¢ekimi kuvvetine kars1 koyan hicbir kas aktivi-
tesi 6rnegi bulamamaislardir ve yeni dogan da bas kontroliiniin
olmamasinin sadece kas kuvveti yetersizligi olmadigini bunun
organize kas aktivasyonu eksikliginin bir sonucu oldugunu soy-
lemislerdir (Schloon et al., 1976). Yeni dogan bir bebekte kao-
tik bag hareketleri oturma pozisyonunu olumsuz etkilerken, bas
stabilize edildiginde degisikliklere neden olur. Klinisyen yeni
dogan bir bebegin basini stabilize ettiginde morro ve kavrama
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reflekslerinin inhibisyonunu isaret edecek sekilde bebek dik-
katini klinisyene yonlendirir, bir objeye uzanir, elleri agik bi-
¢imde kollarini yanlarda tutabilir (Amiel-Tison et al., 1980).

Duyusal Katk:

Gorsel Katk:

Kor olan infantlarda, gorme kaybinin bas kontroliiniin or-
taya ¢ikis1 iizerine olan etkisi, bebeklerin normal olarak bagin
uzaydaki yoniinii belirlemek i¢in gorsel bilgiler kullanilarak ba-
sin1 yer ¢ekimine kars1 kontroliinii sagladiklar: postterm son-
ras1 yaklasik 2-3 ayina kadar kolayca belli degildir (Prechtl et
al., 2001).

Kor ve goren infantlar karsilastirildiginda goren infantlar
obje manipiilasyonu sirasinda ellerine bakmamalarina ragmen
kor infantlarda obje manipiilasyonunda yetersizlikler goriilmesi
gorsel girdilerin proprioseptif fonksiyonunun ayarlanmasin-
daki 6nemini gostermektedir. Saglikli gorme duyusu olan bir
bebek, heniiz 60 saatlik bile olsa gorsel bir stimiilasyona kars1
hareket eden objeye dogru bas oryantasyonu ile takip edebil-
mektedir. Gorsel oryantasyonun altinda yatan noral program-
larin dogumda var olmasina ragmen ortaya ¢ikmasi ve diizel-
mesi deneyim ve 6grenmeyi gerektirmektedir. Kor

infantlar baslariny, ellerine yerlestirilen bir objenin oldugu
tarafa 6 aylikken yonlendirilebilmektedirler (Prechtl et al., 2001).

Vestibiiler Katk:

Vestibiiler katkilar bag kontrolii gibi kaba motor hareket-
lerinin olugsmasinda 6nemlidir. Sagir olarak dogan ve vesti-
biiler sistemi etkilenmis ¢ocuklarda bas kontrolii ve bagimsiz
yiiriime, sagir olup normal ve vestibiiler fonksiyonu olan ¢o-
cuklara gore anlaml 6l¢iide gecikmistir (Inoue et al., 2013).
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Somatosensorial Katk:

Somatosensorial bilgiler normal infantlarda bas kontrolii-
niin saglanmasi igin katk: vermektedir, Gorsel bilgi bas kont-
roliiniin saglanmasi i¢in Somatosensorial bilginin ayarlanma-
sinda onemlidir (Bilgin vd., 2018).

Bagimsiz Oturmanin Gelisimi

Bebekler, bagimsiz sekilde oturmaya ve boylelikle gévde
kontroliinii gelistirmeye basladik¢a; hem bas hem de govde-
nin spontan arka plan salinimlarinin kontroliinii yonetmeyi
ve denge bozulmalarina yanit vermeyi 6grenmelidirler. Mo-
tor koordinasyon: bagimsiz sekilde oturmanin olusumunda;
dengeli, reaktif ve hazirlayic1 denge kontrol esnasinda bas ve
govdenin pozisyonunu kontrol etmek i¢in birden fazla kas ko-
ordinasyonu gerekmektedir. Bagimsiz sekilde oturmanin olu-
sumu, bebegin dik kalabilmesi i¢in spontan salinimlari yeterli
derecede tolere edebilme yetenegi ile karakterinizdedir (Har-
bourne et al., 1993).

Bu durum, bebek hemen hemen, 6-8 aylikken olusur. Oturma
esnasindaki dengeli durus kontroliiniin olusumu bas ve govde-
nin postiiral gelisiminin sonradan olusan dinamik bir beceri
oldugu hipotezini desteklemektedir (Harbourne et al., 1993).

Harbourne ve Stergiou oturma gelisiminin {ig evreye ayr-
mislardir. Bu ii¢ evre:

Evre 1: Bebeklerin bas ve iist govdesini dik tutabildigi an-
cak bagimsiz oturamadigr donem; yas araligi: 4-5,5 ay arasi

Evre 2: Bebekler, 10 ile 30 saniye gibi kisa siireligine ba-
gimsiz oturabilir ya da kollariyla kendisini destekleyebilir; yas
aralig1 5-6,5 ay arasi

Evre 3: Bagimsiz oturur fakat heniiz emekleyemez; yas ara-
1181 6-8 ay arasi1)’tiir (Harbourne and Stergiou, 2003).

Eksternal govde destegi saglamanin uzanma hareketleri
lizerine etkilerinin yani sira, oturan bebeklerde hazirlayaci
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postiiral kontroliin gelisimi ve onun uzanmaya etkileri 2,5-8 ay-
lik 10 bebek her iki haftada bir hem torakal bolge hem de pel-
vikten kolda ve govdede EMG varken, govde hareketlerinin ve
kol uzanmalarinin kinematik verileri kaydedildi. Sadece Pelvik
destek ile (altta gosterilen) bebekler 6ne dogru salinim yapar
(govde yoriingesi ile gosterildigi gibi) ve uzanma ile ilgili olan
kol yoriingesi sarsintili ve ¢ok daha uzundur. Buna karsilik,
torakal bolgeden desteklendiginde, bebegin govde salinimlara
daha azdir ve uzanma yoriingesi daha diiz ve hizlidir. Bolge-
deki kaslarin EMG analizleri, 3 aylik kadar erken yasta (veri-
ler gosterilmemistir), uzanma 6ncesinde yaklasik 300 milisa-
niye ile baslayan hazirlayici postiiral aktivitenin, denemelerin
yiizde 40'inda mevcut oldugunu gostermistir. Bebekler biiyti-
diikge, govdedeki hazirlayici aktivitenin olasilig1 %60’a ¢ikmis-
tir (Rachwani et al., 2015).

Duyunun Katkis1

Bagimsiz oturma deneyimi az olan bebekler gorsel uyarilara
kars1 verilen cevaplarda tam bir denge kaybi yasarken, otur-
madaki deneyim arttik¢a yanit amplitiidii azalmisti. Bebekler
somatosensoriyel inputlara daha ¢ok giivendigi i¢in yeni otu-
ran bebekler, salinimlar1 kontrol ederken ciddi diizeyde gor-
sel inputlara giivenirler ve bu bagimlilik oturmadaki deneyimi
artmasi ile birlikte azalir anlamina gelmektedir (Bertenthal et
al., 1997).

Bagimsiz oturmaya hakim siirekli osilasyonlar kullanarak
gorsel ipuglara kars1 bebeklerin yanitlar: incelenmistir. 5 ile 13
aylik bebekler, cesitli hiz ve amplitiidlerde siirekli olan osilas-
yonlardaki bir odada, ¢ocuk bisikleti koltuguna (sirt destegi
ile) oturtulmustur. Postiiral yanitlar, bisiklet koltugu altindaki
bir Force Plate ile 6l¢iilmiis. Heniiz bagimsiz olarak oturama-
yan 5 aylik bebeklerin bile hareket eden gorsel uyaranlara karsi
bazi siiriiklenmeler gosterdigini ancak bu yanitlarin yas ve
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tecriibeyle daha tutarli hale geldigini tespit etti. Gormesi olan
ve olmayan oturan bebeklerde platform pertiirbasyonlarina ce-
vaben bas ve govdedeki kas patenleri iizerinde ¢alistilar. Hare-
ketli bir platforma karsilik gérsel uyaranlardan uzak durmanin
kas aktivasyon patenlerini degistirmedigini buldular. Somato-
sensoriyel ve vestibiiler sistemlerin oturmay ilk 6grenen be-
beklerde gormeden ayr1 olarak postiiral eylemleri ortaya cikar-
digini belirlemislerdir (Bertenthal et al., 1997).

Bagimsiz Durusa Gegis Motor Koordinasyon

Postiiral salinimlar1 kontrol etmek i¢in infantlarin iki me-
kanizma ya da stratejiyi birlikte kullandigini ileri siirer: Birin-
cisi: kesifci, ikincisi: yiiriitiicti. Kesifci postiiral salinim, postiiral
kontroliin saglanmasi i¢in sensorimotor alanini kesfeder, aras-
tirir; kesifci salinimdaki artig, postiiral kontroliin altinda yatan
sensorimotor iligkilerini ayristirmak i¢in esas olan duyusal bil-
gileri iiretir. Yiirtitiicii postiiral salinim ise, postiirii kontrol et-
mek icin duyusal bilgileri kullanir. Bu ytlizden, Ayaga kalkma
ve ylirlime agamasini 6grenmeye ¢aligan cocuklarin kesifci sa-
linim davranislarinin, salinimi kontrol etme becerilerine sak-
lama ihtimali vardir. Kuvvetin etkisi: ayakta durma ve ytiriyiis
esnasinda viicudu desteklemek icin yeterli kas kuvveti gelisi-
minin, bagimsiz durus ve yiirilyiisiin ortaya ¢ikmasi i¢in pri-
mer hiz kisitlayici oldugunu 6ne siirmiislerdir (Newell, 1991).

Reaktif Denge: Kas Sinerjilerinin Gelisimi

Postiiral cevap sinerjilerinin, bagimsiz durusa gecis bo-
yunca, 2-18 aylikken olustugu bulunmustur. Hareketli bir plat-
form iizerindeyken bacak ve govde kaslarinin denge kaybina
kars1 kas aktiviteleri EMG ile kaydedilmis, ¢ocuklara da degi-
sen Olctilerde gerekli destek verilerek durmalar1 saglanmistir. 1
gocugu, arkaya dogru denge kaybi s6z konusu oldugunda ba-
cak ve govde kaslarindaki koordine kas aktivitelerinin EMG
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kayitlarini gostermektedir. 2- 6 aylik ¢ocuklarda koordine kas
aktivitesi gozlenmemistir. Ayakta durmaya gecis davranisi ka-
zanildikea (7-9 ay), ¢ocuklarin ayak bilegi kaslarinda uygun ce-
vaplar goriilmeye baslar. Ayakta durma becerisi gelistikce, uy-
luk kaslar1 da devreye girer ve ayakta durmaya gegis, bagimsiz
durma ve yiiriime sirasinda kalici, distalden proksimale sira-
lama baglanmis olur (9- 11 ay). Bu noktada, govde kaslar1 da
tam bir sinerjiyi saglamak igin aktiftir (Sveistrup and Wool-
lacott, 1996).

Duyunun Katkilar:

En az 5- 6 Aylikken durus postiiriinii kontrol eden kasla-
rin, Ozellikle somatosensoriyel bilgiye bakildig1 zaman, ¢ocu-
gun ayakta durma pozisyonunda ¢ok daha 6nceden deneyimli
oldugu bulunmustur. Buna gore, ¢ocugun durus postiiriiniin
kontroliinii saglamasi i¢in somatosensoriyel bilgiler sekillen-
diginde; ¢ocugun sinerjileri yeniden diizenlenmesi gerektigi
soylenir.

Postiiral Aktivitelerin Degisebilirligi

Adaptasyonun gelisimi: infantlarin ne zaman adaptif sii-
regleri hakim oldugunu tespit etmek iizere gorsel degisikliklere
(hareketli oda) verilen postiiral cevaplarin azalma durumunu
incelemislerdir. Gelisim basamaklarinin herhangi bir asama-
sinda (ayakta durma ve yiiriime) olan infantlar deneyler sira-
sinda ilk gorsel yaniltmaya uygun cevap verememisler (denge
kayb1) ve takip eden 5 denemede de postiiral cevaplarin da
adaptasyon gostermemislerdir (Foster et al., 1996).

Stirtiinmenin yiiksek ve diisiik oldugu yiizeyler dahil (yiik-
sek stirttinmeli plastik ve bebek yag: siiriilmiis formika), degi-
sen destek yiizeylerinde ve dar bir kalas tizerinde ¢aprazlama
seklinde durmasina izin verilerek, adapte olan yiiriimenin ilk
1 yili (13- 14 ay) incelenmis. Siire olarak ve en az destekle
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stirtinmenin fazla oldugu zeminlerde daha uzun siire durabil-
misler. Zemin yumusadikea (kopiik) ya da daha siirtiinme (be-
bek yag1) kuvveti olan zeminlerde destek kullanimi artmis ve
beraberinde de bagimsiz durmada diismeler goriilmiis (Stoff-
regen et al., 1997).

Pratik Yapmanin Etkisi

Ayakta durmay1 6grenen ¢ocuklarda, postiiral cevaplarin
gelisiminde deneyimin 6nemli olup olmadigini degerlendirmek
i¢in, denge gelisiminin ayaga kalkma agamasinda olan ¢ocuk-
lar ile bir ¢aligma yapildi. Postiiral cevaplarina gore iki gruba
ayrilan ¢ocuklarda, ilk gruptaki ¢ocuklara (¢aligma grubu) 3
giin boyunca platform sallanmasi dahil olmak {izere, 300 denge
bozucu uyarilar verildi. 2. gruptaki ¢ocuklara (kontrol grubu)
ise bu egitim verilmedi. Caligma grubu ¢ocuklarinda postii-
ral kas aktivasyonu s6z konusuydu ve bu cevaplar daha orga-
nize olarak ortaya ¢ikiyordu (Sveistrup and Woollacott, 1997).
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NADIR GORULEN HASTALIKLARDA ERKEN
COCUKLUK DONEMINDE HEMSIRELERIN ROLU

THE ROLE OF NURSES IN EARLY CHILDHOOD IN
RARE DISEASES

Aysegiil YILDIZ*

OZET

Nadir goriilen hastaliklar, sayica diger hastaliklar kadar
fazla kisiyi etkilemiyor olsa da tanilanmasi ve tedavi edilmesi
zor olan hastaliklar grubunda yer almaktadir. Nadir goriilen
hastaliklarda 6nleme, tanilama, tedavi basamaklar1 diger has-
taliklardan farkli olarak ele alinmalidir. Nadir goriilen hasta-
liklarin ortaya ¢ikmasini kolaylastiran risk faktorlerinin ta-
nimlanmasi, bulgularin belirlenmesi ile tan1 koyulmasi en ¢ok
giicliik yasanan agamalardandir. Bu asamadan sonra sira teda-
viye gelse de bu hastaliklarla ilgili yeterince ¢aligma yapilma-
mast, ¢ogu saglik profesyonelinin bu hastaliklarla ilgili farkin-
daliginin olmamasi, kismen tedavisi varsa bile gerekli ilaglara
veya tedavi yontemine ulagilamamasi ve uygulanan tedavinin
hasta iizerinde ne derece etkili olacaginin tahmin edilememesi
bu hastaliklarla miicadeleyi zorlagtirmaktadir. Saglik hizmet-
lerinin sunumunda koruma, 6nleme, tedavi etme ve rehabilite
etme adimlarinda dogrudan gorev alan, birebir hastayla ¢alisan
ve hastayla en ¢ok zaman geciren hemsireler nadir hastaliklarla

*  Kapadokya Universitesi, Saghk Bilimleri Yiiksekokulu, Hemsirelik Béliimii,
Nevsehir, Tiirkiye. aysegul.yildiz@kapadokya.edu.tr
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ilgili 5nemli roller tistlenmektedir. Nadir hastaliklarin biiyiik bir
¢ogunlugu erken ¢ocukluk déneminde ortaya ¢ikan ilk bulgu-
larin degerlendirilmesiyle belirlenebilmektedir. Bu ¢aliyma na-
dir hastaliklarda erken ¢ocukluk doneminde hemsirelerin rol-
lerinin tanimlanmasi amaciyla gergeklestirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Erken ¢ocukluk, Hemsirelik rolleri,
Nadir goriilen hastaliklar.

ABSTRACT

Although rare diseases do not affect as many people as
other diseases, they are in the group of diseases that are diffi-
cult to diagnose and treatment. In rare diseases, prevention, di-
agnosis and treatment steps should be handled differently from
other diseases. Identifying the risk factors that facilitate the
emergence of rare diseases, identifying the findings and mak-
ing the diagnosis are the most difficult stages. After this stage,
although it is time for treatment, the lack of adequate studies
on these diseases, the lack of awareness of most health pro-
fessionals about these diseases, the inability to reach the nec-
essary drugs or treatment methods even if they are partially
treated, and the inability to predict how effective the treatment
will be on the patient makes it difficult to combat these dis-
eases. Nurses, who are directly involved in the steps of protec-
tion, prevention, treatment and rehabilitation in the provision
of health services, work with the patient and spend the most
time with the patient, play an important role in rare diseases.
The majority of rare diseases can be identified by evaluating the
first findings in early childhood. This study was carried out to
define the roles of nurses in rare diseases in early childhood.

Keywords: Early childhood, Nursing roles, Rare diseas.
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GIRIS

Nadir goriilen hastaliklar, diger hastaliklar kadar yaygin ve
sik ortaya ¢ikmayan, yaklasik 2000de 1 kiside goriilen, heniiz
tanillanmamis ya da yeni tanilanmis hastaliklardir. Glintimiize
kadar 8000 yakin nadir hastaligin tanimlandig1 bilinmekte-
dir. Diinya genelinde 473 milyon kisinin iilkemizde ise yakla-
sik 5-6,4 milyon kisinin nadir hastaliklardan etkilendigi 6ngo-
rilmektedir (SHGM, 2023). Nadir goriilen hastaliklarin %80’i
gibi biiyiik bir oraninin

genetik kokenli oldugu ve bu hastaliklarin %65-70 ora-
ninda ¢ocukluk ¢aginda ortaya ¢iktig1 bilinmektedir (CORD,
2019; SHGM, 2023). Bu nedenle nadir hastaliklarin yetiskin-
lerden ¢ok ¢ocuklar1 daha fazla etkiledigini sdylemek miim-
kiindiir. Nadir goriilen hastaliklar genellikle birden fazla gen
mutasyonu ile birlikte organ ve sistemlerin gelisimini ve isle-
vini olumsuz etkiler. Cogu nadir goriilen hastalik biiyiime ge-
lisme geriligi, fiziksel engeller, nérodavranigsal sorunlar, sosyal
iletisim ve beceri bozuklugu gibi ¢ocuklarin yasam alanlarina
dair farkli engeller olustururlar (Currie ve Szabo, 2019; GR-
DIC, 2018). Nadir goriilen hastalig1 bulunan ¢ocuklar birden
fazla tibbi uzmana, saglik ve sosyal bakim uzmanina, ytiksek
diizeyde entegre bakima ihtiya¢ duyarlar (Ward ve ark., 2022).
Ayrica ihtiya¢ duyduklar: bakim, bireylerin hastaliklarinin kro-
nik ve karmasik olmasi nedeniyle stireklilik arz etmektedir.

Nadir goriilen hastaliklar tizerine yapilan ¢aligmalar genel-
likle az sayidadir. Hastaligin nadir goriilmesi nedeniyle hasta-
ligin tanilanmasi, tedavisinin baglamasi gecikmektedir (Llu-
bes- Arria vd., 2022). Ayrica hastalikla ilgili literatiir bilgisinin
yetersiz olmasinin sonucu olarak hastaligin fark edilmesinin
zorlagsmasi, hastaligin etiyolojisinin bilinememesi, hastaligin
¢ocugu nasil ve ne ol¢iide etkileyeceginin ¢ogu zaman 6n-
gorillememesi siirecin olumsuz sonuglarindandir (Currie ve
Szabo, 2019; Ward ve ark., 2022). Diger yandan nadir goriilen
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hastaliklarin semptomlarinin diger hastaliklarla benzer olmasi
hatal1 tanilamay1 beraberinde getirerek dogru taninin konul-
masini zorlastirmaktadir. Taninin konulmasindaki gecikmeler
veya hatal1 tanilama tedavinin etkin sekilde gerceklestirilmesi
firsatin1 ortadan kaldirmaktadir (Walkowiak ve Domaradzki,
2020). Ayrica nadir hastaliklar: olan teshis edilmis hastalarin
bile tedavi sans1 distiktiir, ¢linkdi nadir hastaliklarin %90’in-
dan fazlasinda herhangi bir tedavi mevcut degildir (Kaufman
vd., 2018).

Toplumda nadir hastaliga sahip ¢ocuk sayis1 az oldugundan
bu ¢ocuklarin tibbi ve sosyal bakim gereksinimleri yeterince
karsilanamamaktadir. Bu gereksinimlerin karsilanamamasi uy-
gun tibbi destek, fiziksel ve psikolojik terapi, toplumsal destek,
okul bulma ve okula kaydolma, egitime baslama gibi konularda
zorluk yaratmaktadir. Tiim bunlarin ¢iktis olarak nadir hasta-
liga sahip ¢ocuk ve ebeveynleri sosyal izolasyona maruz kala-
rak savunmasiz hale gelmektedir. Bu nedenle nadir hastaliga
sahip ¢ocuklarin ebeveynlerinin bakim ve tedavi konularinda
desteklenmesi, ¢cocuk sahibi olacak ebeveynlerin nadir hasta-
liklarla ilgili farkindalik kazanmalari, yenidogan muayeneleri
ve takiplerinde nadir goriilen hastaliklarla ilgili degerlendir-
melerin yapilmasi 6nem kazanmaktadir.

Hemygireler saglik hizmeti sunumunda hastalarla yakindan
ve en uzun siire birlikte ¢aliyma imkéani bulan saglik profesyo-
nelleridir. Hemsirelik, her yas grubundan, aileden, toplumun
herhangi bir grubundan, hasta veya iyi durumdaki bireylerin
tiim ortamlarda 6zerk ve isbirlikgi bir yaklagimla bakimini kap-
sar. Hemygirelik, sagligin gelistirilmesini, hastaliklarin 6nlenme-
sini, hasta, engelli ve 6liim sitirecinde olan insanlarin bakimini
igerir (ICN, 2002). Bakim verme siirecinde hemsireler yenido-
ganlarin dogum anindan ¢ocukluk ve ergenlik déonemine ka-
dar normal bitylime gelisme siireglerini degerlendirip normal-
den sapma durumlarini ele alir. Bu siiregte hemsireler normal
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bitylime gelisme donemine uygunlugu degerlendirme, nadir
hastaliklarin belirtilerini saptama ve aileyi yonlendirme, boy-
lece de erken tani konusunda siireci yonetme firsat1 bulabilir-
ler. Yasamin baglangicindan sonuna kadar gegen siiregte birey-
lerin saglik durumlarini degerlendiren, saglik gereksinimlerini
belirleyen ve gozlem yapan hemsireler, nadir hastaliklarla il-
gili yetkinlik kazanmalidir. Hemsireler rol ve sorumlulukla-
rin1 yerine getirirken nadir hastaliklar1 degerlendirmeli, nadir
hastaliga sahip ¢ocuk ve aileye danigmanlik sunmalidir. Ay-
rica, hastalarin ve ebeveynlerinin tanidan kaynaklanan psiko-
lojik sikintilarini degerlendirmek ve bunun psikososyal sonug-
larini izlemek i¢in en uygun kisiler hemsirelerdir (Walkowiak
ve Domaradzki, 2020). Bu ¢alismada T.C Saglik Bakanlig: ta-
rafindan 2023 yilinda yayimlanan “Nadir Goriilen Hastalik-
lar Eylem Plani1 2023-2027” temel alinarak hemsirelerin erken
gocukluk donemindeki rol ve sorumluluklarina deginilmistir.

Hemsirelik Rolleri Cercevesinde Nadir Hastaliklara

Yaklagim

Hemsirelik rolleri, hemsirelerin bakim verdikleri hastala-
rin gereksinimlerini giderirken, bakim plani olusturup uygu-
larken kullandiklar: bakim davraniglarini icermektedir. Her
bireyin gereksinimi farklilik gosterdiginden hemsirelerin ba-
kim verdikleri bireylere gore hemsirelik rollerini kullandigini
soylemek miimkiindiir. Hemsirelerin vazgecilmez rolii bakim
vermedir. Nadir goriilen hastaliklarda ise egitici, arastirici, sa-
vunucu, rahatlatici, rehabilite edici ve danigman rolii 6n plana
¢tkmaktadir. Nadir goriilen hastaliklarla ilgili Saglik Bakanlig:
tarafindan olusturulan eylem planinda yer alan bilgilendirme
ve farkindalik yaratma, tanilama ve 6nleme, hasta ve yakinlari-
nin desteklenmesi, tedavi ve bakim hizmetleri basliklar1 hem-
sirelik rolleri acisindan ele alinmistr.
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Bakim
verici

Karar
verici

Iletisim ve
esgiidiim
saglayici

Rehabilite
edici

Tedavi
edici

Rahatlatici

Ozerklik
ve
sorumluluk
sahibi olma

Sekil 1. Hemsgirelik Rolleri
(Kaynak: Gediik, 2018; Agikgoz ve Baykal, 2023)

Bilgilendirme ve Farkindalik Yaratma

Saglik hizmetleri ierisinde yasa, ¢evreye, iklime, cograf-
yaya, zamana, teknolojiye ve bir¢ok farkli etkene gore hasta-
liklarin sayisy, tiirii ve dagilimi degiskenlik gostermektedir.
Hemsirelerin degisen diinya iizerindeki tiim bu hastaliklarin
tamamini bilmeleri, takip etmeleri ve tanimalar1 miimkiin de-
gildir. Nadir hastaliklara yaklasimda hemsirelerden beklenen,
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tiim hastaliklari bilip tanimalar1 degil, binlerce nadir hastaligin
goriildigiintin ve milyonlarca insanin bu hastaliklardan muz-
darip oldugunun bilincinde olmalari, bu hastaliklara standart-
lar dis1 bir yaklasim gosterilmesi gerektiginin farkinda olmala-
ridir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Hemygirelik egitimi icerisinde nadir hastaliklarla ilgili muf-
redat konularina yer verilmesi, proje, sempozyum, panel gibi
nadir goriilen hastaliklar1 tanima firsat1 bulacaklar1 bilimsel
etkinliklerin planlanmasi1 hemgirelerin lisans egitimi sirasinda
nadir goriilen hastaliklarla ilgili farkindalik kazanmalarini des-
tekleyecektir. Diger yandan hemsgirelik egitimi sirasinda nadir
hastaliklarla farkindalik kazanan hemsireler hastalarina yakla-
simda nadir hastaliklar1 da ele alabilecek bilince sahip olacaktir.

Mezuniyet sonrasi egitimci rol {istlenen yani akademide
gorev alan hemsireler nadir hastaliklarla ilgili biling yaratma
konusunda hem hemsgirelere hem de topluma bilgi yaymada
onemli rol tstlenmektedir (Walsh, 2018). Toplumun biling-
lendirilmesi konusunda yaygin etki olusturabilme imkan1 bul-
maktadirlar. Diger yandan hemsireler bakim verdikleri ve takip
ettikleri bireylerin normal gelisim donemine uygun sekilde ge-
ligme gosterip gostermediklerini en yakindan goren saglik pro-
fesyonelleridir. Bu nedenle gebelik siirecinden itibaren fetiisun
gelisiminin izlenmesi, dogum 6ncesi ve dogum sonrasi bakim
doneminde nadir hastaliklar yoniinden ¢ocuklarin degerlen-
dirilmesi 6nem arz etmektedir. Ayrica ebeveynlere ¢ocuklar:
ile ilgili yapilacak olan rutin testler ve bu testlerin sonuglarinin
normallik gostermemesi sonucunda ortaya ¢ikabilecek durum-
larla ilgili bilgilendirilmesi 6nemli bir gerekliliktir.

Ozellikle birinci basamak saglik hizmeti saglayicis1 olarak
calisan hemsirelerin nadir hastaliklarla ilgili farkindalik ka-
zanmalar1 ve bakim verdikleri ¢ocuklar1 nadir hastaliklar yo-
niinden degerlendirip ailelerine danigmanlik sunmalari, nadir
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hastaliklarin erkentanilanmasi ve kaliteli bakim sunulmasi ko-
nusunda beliryeci olmaktadir.

Nadir Hastaliklarin Tanilanmasi ve Onlenmesi

Nadir goriilen hastaliklar ¢ogunlukla genetik kokenli ol-
dugundan hastaligin tanilanmasi da genetik testlerle miim-
kiin olmaktadir. Hastaligin tanilama agamasi genetik uzman,
¢ocuk doktoru, ¢ocuk norologu gibi tip doktorlar: tarafindan
yapiliyor olsa da hemsireler bu siireglerde yer almakta ve ge-
netik bozukluklarin tanilanmasi ve yénetimindeki rolleri giin
gectikge artmaktadir (Taylor vd., 2017). Nadir goriilen hasta-
liklar erken ¢ocukluk déneminde veya erken ¢ocukluk donemi
sonrasinda ortaya ¢iktigindan tanilama siireci; tani siireci ara-
l1ig1 (hastanin/ebeveynin hastaligin semptomu veya belirtisini
ilk kez fark etmesi), birinci basamak aralig1 ve uzman bakimi
alma aralig1 olmak iizere {i¢ basamakta siniflandirmaktadir
(Black vd., 2015). Hemsirelerin bu ii¢ donemde de aktif rol al-
mast hastanin tedavisini olumlu yonde etkileyecektir.

Ulkemizde “Yenidogan Tarama Programi” kapsaminda, fe-
nilketoniiri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi, kistik
tibrozis ve konjenital adrenal hiperplazi hastaliklar1 agisindan
yenidogan bebeklerin taramasi yapilmaktadir. Bu taramalarda
yenidoganlardan topuk kani alma islemi gerceklestirilmekte
ve bu islemi hemsireler yapmaktadir. Yenidogandan kan alma-
dan o6nce yenidoganin fiziksel muayenesinin hemsire tarafin-
dan gergeklestirilmesi, siipheli veya farkli goriinen bulgularin
fark edilmesi agisindan 6nemlidir. Ayrica tani testinin dogru
sekilde yapilmasi, pozitiflik durumunda testin tekrarlanmasi,
sonug kesinlestiginde ilgili bildirimlerin yapilmas: hemsirele-
rin sorumlulugundadir. Tanilama gergeklestirildikten sonra
hemsirelerin danigmanlik, rahatlaticilik, yoneticilik, egiticilik,
rehabilite edicilik gibi rollerini kullanmalar1 beklenmektedir.
Bu tarama programiyla amag hastalik taramasinda pozitiflik
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gosteren yenidoganlarin ailelerinin bilgilendirilmesi ve teda-
viye yonlendirilmesinin hizlandirilmasidir.

Giintimiizde anne ve baba adaylarinin ¢ocuk sahibi olma-
dan once genetik gecisli bir hastalik tasiyip tagimadiklarini ve
¢ocuklarinda nadir hastalik goriilme riski olup olmadigini 6g-
renebilecekleri genetik testler uygulanmaktadir. Genetik ince-
leme daha ¢ok risk altindaki gruplara uygulansa da iilkemizde
sayica fazla goriilen nadir hastaliklar i¢in rutin testler de uygu-
lanmaktadir. Ornegin talasemi, spinal muskiiler atrofi (SMA)
hastalig1 ile ilgili evlilik 6ncesinde tastyicik durumunu belirle-
mek i¢in kullanilmaktadir (SHGM, 2023). Boylece ciftler ¢o-
cuk sahibi olmadan 6nce nadir hastaliklar yoniinden risk ta-
sty1p tasimadiklarini 6grenebilmektedir.

Hasta ve Yakinlarinin Desteklenmesi

Nadir hastalik tanist koyulan ¢ocugun ebeveynleri ilk etapta
yogun bir sok duygusu yasamaktadir. Ebeveynler ilerleyen do-
nemlerde ise psikolojik, sosyal ve ekonomik yonden sorunlar
yasamaktadir. Aileler ¢ocuklarinin hastaliklari ile ilgili ne ya-
pacagina karar vermekte zorlanmakta, ¢ocuguna nasil davra-
nacag) ile ilgili tereddiit yasamakta, her agidan karmasik olan
bu durumu yonetmekte giiglitk yasamaktadir. Literatiirde na-
dir goriilen bir hastaliga sahip gocugu olan ebeveynlerin temel
olarak bilgi edinme, etkili ve hassas iletisim gelistirme, destek
kuruluglarindan yardim alma, ¢ocuklarinin bakimu ile ilgili
profesyonel yonlendirmeye ihtiya¢ duyduklar: bildirilmistir
(Johnson vd., 2018). Nadir goriilen hastaliklarda diger hasta-
liklara gore tek bir uzmandan bilgi almak yeterli olmadigin-
dan aileler multidisipliner bir destege gereksinim duymakta-
dir. Hemsireler nadir hastaliga sahip bireyleri degerlendirirken
ebeveynlerin yasadig1 duygusal giigliikleri mutlaka ele alinmal,
gereksinim duyduklar1 konularla ilgili egitimler planlamali ve
profesyonel hemsirelik bakimi sunmalidir (Llubes-Arria vd.,
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2022). Ozellikle tanilama siirecinde ailelerin tani koyulmasin-
daki gecikmeden kendilerini sorumlu tuttugu, siirekli ek bir
uzmana danigarak, farkli hastaneler giderek tani ve tedaviyi
geciktirdiklerini diisiindiikleri bu nedenle de sugluluk hisset-
tikleri ve yiiksek diizeyde kaygi duyduklar: yapilan ¢aligma-
larda gosterilmistir (Applebaum ve digerleri, 2020).

Hemysireler nadir hastaliga sahip ¢ocuklarin ailesinin, 6fke,
sugluluk, caresizlik, tiikenmisglik, kaygi, gegmisten kopamama
gibi olumsuz duygular: yasayabilecegini dngorerek ebeveyn-
lerin odaklanma problemi yasayabileceklerinin ve karar ver-
mede zorlanabileceklerinin farkinda olmalidir (Zurynski vd,
2017). Hemsireler bakim plani hazirlayip uygularken ebevey-
nlerin deneyimleri, duygusal durumlar1 ve engel olusturabile-
cek faktorleri goz oniinde bulundurmalidir (Walkowiak ve Do-
maradzki, 2020). Hemsireler her zaman hastalarinin yaninda
olurlar, hastalarinin kaliteli bakim almalar1 i¢in ¢aba sarfe-
der ve yasam kalitelerini ytikseltmeye ¢alisirlar. Nadir gorii-
len hastaliklarin tanilanmast siirecinin getirdigi olumsuz duy-
gusal sonuglarla bagetmenin saglanabilmesi i¢in hemsirelerin
hastalarina ve ebeveynlerine duygusal destek vermesi olduk¢a
onemlidir. Hemsireler bu siirecte bireylerin duygularini yo-
netmeleri, uyum saglamalari, etkili basetme yontemleri gelis-
tirmeleri konularinda aktif rol oynamali, hemsirelerin yeterli-
lik diizeyini agan bir durumda ise bakim verdigi bireyi baska
profesyonellere yonlendirmelidir. Bu asamada hemsireler, na-
dir hastaliga sahip birey, ailesi, saglik ekibi, sosyal hizmet sag-
layicilar: arasinda etkili iletisim gelistirme, siireci yonetme ve
koordine etme konularinda anahtar role sahiptir.

Tedavi ve Bakim Hizmetleri

Nadir goriilen hastaliklar komplike oldugundan tedavide
¢ok disiplinli bir yaklasim sergilenmesi bir zorunluluktur. Ay-
rica saglik ekibinde yer alan her bir saglik profesyonelinin
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ekip caliymasini benimsemesi, ¢ok sayida uzmanin ekibe dahil
edilmesi 6nemlidir. Nadir goriilen hastaliga sahip ¢ocuklarda
komplike sorunlar bulundugundan ve bu sorunlarin ¢ogu da
sosyal becerilerle ilgili oldugundan bu ekipte sosyal hizmet uz-
many, psikolog ergoterapist, fizyoterapist, dil ve konusma tera-
pisti mutlaka yer almalidir.

Tanilama sonrasi hastaya uygulanacak tedavinin sekillen-
dirilmesinde kanita dayali bakim plani olusturulmasi, ihtiyag
duyuldugunda nadir hastaliklara yonelik 6zellesmis hizmet bi-
rimlerine yonlendirme yapilmasi gerekmektedir. Bu asamada
hemygireler iletisim becerilerini kullanarak ilgili koordinasyonu
saglayarak tedavi planinin saglikli bir sekilde stirdiiriilmesini
saglamaktadir. Uygulanan tedavide komplike ila¢ ve yontem-
ler kullanilacagindan ailenin bilgilendirilmesi ve takip edilme-
sinde hemsireler 6nemli rol tistlenmektedir.

Nadir hastaliklar eylem planinda tedavinin etkin gercek-
lestirilmesi i¢in taninin miimkiin oldugunca erken konulmast,
hastaligin tiirtine gére miimkiin olan son tedavi yontemleri-
nin kullanilmasi 6nerilmektedir. Nadir goriilen hastaliklarda
kullanilan ilag ve tedavi yontemlerinin ¢ok pahali olmasi ve
tilkemizde gelistirilmiyor olmasi tedavide zorluk yaratmak-
tadir. Bu nedenle nadir goriilen hastaliklarla ilgili hazirlanan
eylem planinda bu alanda ¢alisacak bilim insanlarinin destek-
lenmesi, alt yapinin olusturulmas: ve bu alandaki ¢aligmalara
yatirim yapilmasi dnerilmektedir. Ayrica ailelerin ihtiyag duy-
duklarinda yardim alabilecekleri 6zellesmis birimlerin olustu-
rulmasi gerekmektedir.

Arastirma ve Gelistirme Calismalar1

Nadir goriilen hastaliklarla ilgili istatistiki veri elde ede-
bilmek i¢in ulusal diizeyde bir veri tabani kurulmasi, aras-
tirma gelistirme ¢alismalarinin en basinda gelen eylem plani
adimidir. Boylece iilkemizde kag adet nadir goriilen hastalik
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oldugu, bu hastaliklardan etkilenen kag¢ ¢ocuk ve aile oldugu,
tilkemizde hangi nadir hastaligin daha yaygin gériildiigii, na-
dir hastaliklarin belirtileri, tedavi se¢enekleri, uygulanan yon-
temlerin ¢ocuklar tizerindeki etkileri raporlanabilecektir. Na-
dir goriilen hastaliklarla ilgili yapilacak arastirmalar, tanilama,
bilgilendirme, hasta ve ailenin katilim, tedavi ve bakim, kayit
basamaklarini icermeli, bu alandaki bilimsel bilgiyi arttiracak
diizeyde olmalidir (Sekil 2).

Tanilama
Kayit Bilgilendirme
Tedavi ve Ii?lséfli;e
Bakim k
atilimi

Sekil 2. Aragtirma ve Gelistirme Calismasi Yapilmas: Gereken Basamaklar

Nadir goriilen hastaliklarla ilgili yapilacak her bir arastirma
faaliyeti ek bir maliyet gerektireceginden uluslararas: orgiitlerle
is birligi yapmak, veri paylasimini kolaylastirmak, multidisip-
liner yaklasim sergilemek faydali olacaktir.

SONUC

Nadir goriilen hastaliklarda 6zellikle erken ¢ocukluk déne-
minde hemsireler 6nemli rol tstlenmektedir. Hemsirelerin bu
stirecte rollerini yerine getirebilmeleri; nadir hastaliklara yonelik
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farkindalik kazanmalari, nadir hastaliklarla ilgili egitim almalars,
nadir hastaliklarin tanilanmasi, tedavi edilmesi, kayzt altina alin-
mast ile ilgili yapilan planlamalarda yer almalari, saglik politika-
lar1 gelistiricisi olmalari, nadir hastaliklarla ilgili arastirma ve ge-
listirme caligmalarina katilmalari ile miimkiin olacaktir.
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COCUKLARDA INSIDENTAL SAPTANAN
APENDIiKS NOROENDOKRIN TUMORLERI

INCIDENTAL APPENDIX NEUROENDOCRINE
TUMORS IN CHILDREN
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OZET

Gec¢miste karsinoid tiimor olarak adlandirilan néroendok-
rin timorlerin en sik goriildiigii yer apendikstir. Genellikle
asemptomatik seyreden noroendokrin tiimoérler siklikla insi-
dental olarak tan1 almaktadir. Caligmada Aksaray Universitesi
Egitim ve Arastirma Hastanesinde Ocak 2019 ile Ocak 2023 ta-
rihleri arasinda apandisit 6n tanist ile opere edilen 1324 hasta-
nin dosyalari ve patoloji sonuglari retrospektif olarak incelendi.
Hastalarin yas, cinsiyet ve histopatolojik tanilar1 kaydedildi. His-
topatolojik olarak néroendokrin tiimor tanisi alan hastalarda
tiimoriin yeri, blyiikligii, cerrahi sinir degerlendirmesi, Ki67
proliferasyon indeksi, mitotik indeksi, immiinohistokimyasal
boyamalari ve postoperatif takip ve tedavileri degerlendirildi.
Bu ¢alismada amacimiz; apandisit 6n tanisi ile apendektomi
yapilan ¢ocuk hastalarin patoloji sonuglarini degerlendirile-

rek néroendokrin timor saptananlarin sikligini belirlemektir.
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Anahtar kelimeler: Néroendokrin tiimér, Apendiks, in-
sidental, Cocuk.

ABSTRACT

The most common site of neuroendocrine tumors, which
were called carcinoid tumors in the past, is the appendix. Neu-
roendocrine tumors, which are usually asymptomatic, are often
diagnosed incidentally. In the study, the files and pathology re-
sults of 1324 patients who were operated on with the prelimi-
nary diagnosis of appendicitis in Aksaray University Training
and Research Hospital between January 2019 and January 2023
were retrospectively analyzed. The age, gender, and histopatho-
logical diagnoses of the patients were recorded. The location,
size, surgical margin assessment, Ki67 proliferation index, mi-
totic index, immunohistochemical staining, and postoperative
follow-up and treatment of the tumor were evaluated in pa-
tients diagnosed with histopathologically neuroendocrine tu-
mors. Our aim in this study; To determine the frequency of
neuroendocrine tumors by evaluating the pathology results of
pediatric patients who underwent appendectomy with a pre-
liminary diagnosis of appendicitis.

Keywords: Neuroendocrine tumor, Appendix, Inciden-
tal, Child.

GIRIS

Eski adiyla karsinoid tiimor olan ndroendokrin tiimorler
en sik apendikste (%38) tespit edilir (Mesina et al., 2011). Ge-
nellikle asemptomatiktir ve en sik apandisit 6n tanisiyla opere
edilir. Caligmamizda 18 yas alt1 ¢ocuk hastalar1 degerlendir-
dik. Sonuglar1 literatiir ile karsilastirdik.
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GEREC VE YONTEM

Aksaray Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi’nde
Ocak 2019 ile Ocak 2023 tarihleri arasinda apandisit 6n tani-
siyla opere edilen ¢ocuk hastalardan histopatolojik olarak noro-
endokrin timdr tanisi alanlar ¢alismaya dahil edildi. Hastalarin
verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin demog-
rafik verileri incelendi. Néroendokrin tiimdr tanist alan has-
talarda tiimoriin yeri, boyutu, cerrahi sinir, Ki 67 indeksi ve
mitotik indeksi, immiinohistokimyasal boyama sonuglar1 ve
hastalarin postoperatif takip siireci degerlendirildi. Preopera-
tif bilgisayarli tomografi goriintiisii olan hastalarin goriintii-
leri néroendokrin timoériin goriliip goriilmedigini anlayabil-
mek icin tekrar incelendi.

BULGULAR

Apandisit 6n tanisiyla apendektomi yapilan hastalarin 783
erkek ve 541 kadin olup, yas ortalamasi 1.95 (0-18) idi. His-
topatolojik raporlar degerlendirildiginde hastalarin 5’sinde iyi
diferansiye noroendokrin tiimor (WHO 2019) saptandu. 1 has-
tada noroendokrin neoplazi siiphesi tastyan 0,2cm’lik alan tes-
pit edildi. 1 hastada ise G2 ndroendokrin tiimor tespit edildi.
Noroendokrin timor tespit edilen hastalarin yaslar: 11 ile 17
arasinda degismektedir. Tiim olgularda tiimoériin apendiks dis-
talinde oldugu goriildii. Materyallerin makroskopik patolojik
degerlendirmesinde distal bolge rutin olarak tamami 6rneklen-
mektedir, bityiik boyutlu tiimoérler sarimtirak, bej renkli olarak
goriilmektedir. Mikroskopik degerlendirmede tiimor hiicreleri
uniform, oval yuvarlak ¢ogunlukla adalar halinde etrafinda yer
yer palizadik dizilim goriilen, belirgin atipi izlenmeyen hiicre-
lerden olugmaktadir.
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Sekil 1. H&E Kesitlerde etrafinda lenfoid folikiil yapilari izlenen adalar
tarzinda dizilim gosteren tiimoral alan goriilmektedir (x4)

Vakalara yapilan immiinohistokimyasal degerlendirme-
lerde Sinaptofizin, CD56 ile pozitif sonug alindig1 goriilmiistiir.

7r # Tone . ey o

Sekil 2. Timoral hiicrelerde sirasiyla immiinohistokimyasal olarak
Sinaptofizin, CD56 pozitifligi (x4)

Vakalarda rutin olarak cerrahi ug drneklemesi yapilmaktadir
ve biitlin hastalarda cerrahi sinir temizdir. 6 hastada Ki 67 pro-
liferasyon indeksi %2den az ve mitotik indeks <2/2 mm 2 idi.
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g

Noroendokrin tiimor tespit edilen hastalarin takiplerinde
postoperatif ilk yil 3 ayda bir kontrole ¢agirilan hastalar ilk
yildan sonra 6 ayda bir kontrole ¢agirilmaktadir. $u ana ka-
dar ki takiplerinde hicbir hastada senkron veya metakron tii-
mor tespit edilmedi.

TARTISMA

Apandisit 6n tanisiyla apendektomi yapilan hastalarin
%0,3-3inde primer apendiks tiimorii saptanmaktadir (Me-
sina et al., 2011). Bu tiimérlerin %0,2-0,4 i benign ozellikte
iken , %0,5-0,8 oraninda malign tiimorden olusur. Apendiks
tiimorleri i¢inde en sik goriilen (%32-57) 1867de tanimlanan
ve onceleri karsinoid tiimor olarak bilinen néroendokrin tii-
mordiir (Basak et al., 2014). Apendikste goriilebilen diger tii-
morler arasinda goblet hiicreli karsinom, mukosel, lenfoma,
adenokarsinom ve miisindz kist adenokarsinom yer almakta-
dir (Connor et al., 1998). Endodermde yer alan enterokromatfin
veya Kulchitsky hiicrelerinden gelisen néroendokrin tiimorler
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noroendokrin hiicrelerin bulundugu her organda goriilebilir.
Noroendokrin hiicreler 6zefagus harig biitiin gastrointestinal
sistemde, lirogenital sistemde ve bronglarda bulunur (Modlin et
al., 2003). Genellikle 30-40 yas araliginda goriilmekle beraber,
¢ocuklarda daha az olmakla birlikte genellikle 10-12 yas arasi
ve kiz ¢ocuklarinda daha ¢ok goriilmektedir. Calismamizda
yas ortalamasi ve kiz ¢ocuklarda daha ¢ok goiilmesi literatiir
ile uyumlu bulunmustur. Genellikle operasyon sirasinda siiphe
uyandiracak makroskopik bir goriintii olmamaktadir (Basak
et al., 2014). Ameliyat notlar1 incelendiginde, bizim hastalari-
mizin hicbirinde de béyle bir siipheden bahsedilmemis. Ulke-
mizde yapilan iki ¢alismada toplam 4840 apendektomi mater-
yali degerlendirilmis ve 16 (%0,3) noroendokrin timor tespit
edilmis (Egin et al., 2014, Basak et al., 2014). Bizim ¢aligma-
mizda ise 1324 ¢ocuk apendektomi materyali incelenmis ve 7
noroendokrin timor tespit edilmistir (%0,53).

Genellikle asemptomatik olmasina karsin en sik goriilen
semptomlar karin agrisy, ishal ve kilo kaybidir (Spallitta et al.,
2000). Bizim hastalarimizin semptomlar: da akut apandisit tab-
losunu taklit etmekteydi, hastalarimizda karin agrisi, bulant1
ve kusma en sik bagvuru sikayetleriydi. Insidental saptanan
noroendokrin tiimorlerin prognozu genellikle iyidir. Néroen-
dokrin tiimoérlerde yaklagik %10 oraninda karsinoid sendrom
goriilebilir, bunun sebebi vazoaktif aminlerin dolagima ge¢gme-
sidir. Karsinoid sendromda flushing, diare, periferik vazomo-
tor semptomlar ve bronkokonstriiksiyon goriilebilir. Timoriin
¢apy, lenf nodu tutulumu, tiimériin histolojik alt tipi (G1-3),
cerrahi sinir, yiiksek mitotik indeks ve Ki 67 indeksi ile seroza
tutulumu, metastazi ve dolayisiyla da prognozu etkileyen fak-
torlerdir (Coskun et a., 2006). Mitotik indeks G1 tiimorlerde
genellikle %1’in altindadir, mitotik indeksin 2/2mm2 {izerinde
olmas1 tiimor derecesini artirir ve prognoz kotiilesir. Kromog-
ranin, sinaptofizin, CD56 immiinhistokimyasal ¢calismalardan
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birinin bile pozitif olmasi néroendokrin tiimdr tanisini koy-
durur. Timorler immiinohistokimyasal olarak CK7 ve CK20
negatiftir. Ki 67 timor igindeki prolifere hiicreleri gosteren bir
antikordur ve prognostik bir faktor olarak kullanilabilir (Mod-
lin et a., 2003). Ki 67’nin %2’nin altinda olmast iyi prognoz kri-
teridir (Goede et al., 2003). WHO 2010’a gore néroendkorin
tiimorler G1-2 ve néroendokrin karsinom ise G3 olarak sinif-
landirilmaktadir. G1 iyi diferansiye (Ki 67<%2, mitotik indeks
<2/2 mm2). G2 orta diferansiye (Ki 67 %2-20, mitotik indeks
2-20/2 mm2). G3 kot diferansiye (Ki 67>%20, mitotik in-
deks>20/2 mm2) (Oberg and Castellano, 2011).
Noroendokrin tiimorler genellikle 1cmden kiigtiktiir (%70)
(10). Bizim ¢alisgmamizda da literatiir ile uyumlu olarak 6 has-
tada tiimor ¢ap1 lcm'nin altinda (%85,7), 1 hastada ise 1cm ola-
rak tespit edilmistir. Tiimorler genellikle apendiks distalinde
yerlesim gostermektedir (%71), bizim vakalarimizin tama-
minda da tiimorler distal yerlesimli olarak izlenmistir. Timor
boyutunun 2cm tizeri olmast metastaz riskini %20 artirarak
prognozu olumsuz etkilemektedir (Tchana-Sato et al., 2006).
Tiimor boyutu 2cm {izerinde olan hastalarda kolorektal malig-
nite gelisme riski oldugu i¢in sag hemikolektomi énerilmekte-
dir. Timor 1cmden kiigiik oldugu zaman sadece apendektomi
yeterlidir (Egin et al., 2014, Basak et al., 2014, Ma et al., 2010).
Apendiks néroendokrin tiimorleri genellikle metastaz yap-
mazlar (Tchana-Sato et al., 2006). Metastaz varsa genellikle bol-
gesel lenf nodlarinda olugur. Serozal invazyonu olan tiimorlerde
apendektomi ve mezoapendiks rezeksiyonunun yeterli olaca-
gin1 belirten ¢aligmalar mevcuttur (Goede et al., 2003, Toum-
panakis et al., 2007). Bizim de bir hastamizda serozal invazyon
mevcut olan ve kitle 1cm olarak belirlenen hastamiza apendek-
tomi yapilmisti, hastanin postoperatif 4. yilinda metastaz tespit
edilmemistir. Timor boyutu 2cmden kiigiik olmasina ragmen
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mezoapendiks invazyonu 3mmden fazla olan hastalarda ikin-
cil ameliyatlar gerekebilir (Plockinger et al., 2008).

Timoér 2cmnin altinda ve apendiks ile sinirliysa NCCN
2017 kilavuzuna gore apendektomi yeterlidir. Timoér 2cmden
kii¢iik olmasina ragmen lenfovaskiiler veya mezoapendiks in-
vazyonu varsa ya da atipik histolojik ozellikler tespit edilmisse
daha farkl1 ve agresif tedaviler planlanabilir. Cerrahi sinir te-
miz degilse veya tiimdr 2cmden biiyilikse hasta goriintiileme
yontemleri (BT, MR) ile degerlendirilerek evreleme yapilma-
lidir. Gereklilik halinde ise sag hemikolektomi planlanmalidir
(NCCN, 2017). Coskun ve arkadaslar1 yaptiklari ¢calismada bo-
yutu 1-2cm arasinda olan biitiin hastalarda apendektominin
yeterli oldugunu ve hicbir hastalarinda metastaz tespit edil-
medigini savunmuslardir (Coskun et al., 2006). Bizim ¢alis-
mamizda; bir hastamizda 1cmlik G2 tiimor tespit edilmistir.
Hastaya sadeceapendektomi yapilmistir ve 4 yillik takibinde
metastaz tespit edilmemistir.

Metastaz yapan veya karsinoid sendrom gelisen hastalara
sitorediiktif kemoterapi ve semptomatik tedavi dnerilmektedir.
En etkili farmakolojik ajan somatostatin anologu olan octreo-
tid olarak bilinmektedir. Diffiiz karaciger metastazi olan has-
talarda ise radyoterapi tedaviye eklenmektedir (Basak et al.,
2014, Chapman et al., 2000).

Timor 2cmden kiiglik ise NCCN2017 kilavuzuna gore ilk
y1l 3 ayda bir sonraki 10 yil ise her 6-12 ayda bir hastalar kont-
role cagirilmalidir. Hastalarin kontrolleri sirasinda fizik mua-
yene ve goriintiilemeleri degerlendirilmelidir. Hastalardan HIAA
ve Kromogranin A 6lgiimii yapilmalidir (NCCN, 2017). Takip
edilen hastalarda kolorektal tiimor gelisme ihtimali oldugu her
zaman akilda tutulmahdir.
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SONUC

Apendiks néroendokrin tiimorleri genellikle apendektomi
sonrasi histopatolojik inceleme sirasinda insidental olarak tes-
pit edilmektedir. Biitiin apendektomi materyalleri uygun or-
nekleme ile degerlendirilmelidir. 2cn’nin altindaki tiimorlerde
genellikle apendektomi yeterli olmakla birlikte kolorektal ma-
lignite gelisme ihtimaline kars1 hastalar yakin takip edilmelidir.
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WILSON VE MENKES’IN YENI KARDESI:
MEDNIK (KAMOURASKA) SENDROMU

WILSON AND MENKES’ NEW BROTHER:
MEDNIK (KAMOURASKA) SYNDROME

Nazife MENGI*

OZET

Nadir goriilen nérokutandz bir hastalik olan MEDNIK
sendromu, yeni bir bakir metabolizmasi bozuklugudur. Ka-
litsal bakir metabolizmasi bozukluklar: olan Menkes ve Wil-
son hastaliklarinin klinik, biyokimyasal belirtilerini birlesti-
ren ¢oklu sistem hastaligidir. Menkes ve Wilson hastaligina
bakir ATPazlardaki mutasyonlar neden olur. ATP7A mutas-
yonu Menkes ve ATP7B mutasyonu Wilson hastaligina neden
olur. Otozomal resesif gecisli MEDNIK sendromu ise AP1S1
genindeki mutasyonlar sonucu gelisen genetik bir bozukluk-
tur. AP1S1 genindeki kusur, bakir ATPaz’larin ¢alismasini bo-
zar ve trans-golgide daha az tutulmaya, plazma zarinda fazla
bakira neden olur.

Anahtar kelimeler: AP1S1 gen mutasyonu, Bakir, Konje-
nital diyare, Mednik.

*  Saglik Bilimleri Universitesi, Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Saglhig1 ve Hastaliklar: Klinigi, Istanbul, Tiirkiye naz.mengi68@gmail.com
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GIRIS

Bakir, insanda mitokondriyal solunum, antioksidan sa-
vunma, norotransmitter sentezi, bag dokusu olusumu ve cilt
pigmentasyonu dahil ¢ok sayida hiicresel islem icin gereklidir.
MEDNIK sendromu AP1S1 genindeki mutasyonlara bagli oto-
zomal resesif gecisli genetik bir bozukluktur. AP1S1deki bir
mutasyon, MEDNIK hastaliginin semptomlarina yol agan ba-
kira bagiml enzimleri etkileyen anormal hiicre i¢i bakir kaga-
gina neden olur. Semptomlar1 mental retardasyon, enteropati
(konjenital diyare), sagirlik, periferik néropati, iktiyoz, kerato-
dermi hiperkeratoz, eritrodermi)dir. Tipik dismorfik 6zellik-
ler yiiksek alin, mongoloid yiiz goriiniimii, yukar1 dogru egimli
palpebral fissiirler, basik burun, diisiik kulaklar, bityiime gerili-
gidir. Laboratuarda serum total bakir ve seruloplazmin seviye-
leri diistik, ¢ok uzun zincirli yag asitleri yiiksektir. Karacigerde
artmis bakir seviyeleri gosterilebilir. Teshisi klinik bulgularla
birlikte AP1S1’in DNA analizini gerektirir. Serebral manyetik
rezonans goriintillemesinde karakteristik bulgusu serebral at-
rofi saptanir. Tedavisi tam olarak netlesmemistir. Tedaviler sun-
lar1 igerebilir: ditiretikler, steroidler, antidepresanlar, hidrote-
rapi, analjezik, antienflamatuar, antibiyotiklerdir. Cinko asetat
tedavisi agir1 bakur yiikii ve kolestazi azaltmada basarili ve ge-
¢ici bir tedavidir.

GEREC VE YONTEM

Aralarinda akrabalik olan (kuzen), 27 yas baba ile 26 yas
thalasemi tastyicisi annenin 5. gebeliginden, 3.canli dogum ola-
rak, 40+3 gestasyonel haftada, 3580 gram dogum agirliginda
sezaryan ile APGAR 5-7-8-8 ile dogan ve yaklasik 1 dakika po-
zitif basingli ventilasyon uygulanan hastanin yenidogan yogun
bakim tnitemize yatist yapildi.
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BULGULAR

Ailesinden alinan anamnezde kardesinde dogumdan iti-
baren ishal tablosu mevcut oldugu, génderilen gen analizinde
kardesinde, anne ve babasinda homozigot AP1S1 gen mutas-
yonu tespit edildigi, kardesinin yaklagik 5 aylik iken exitus ol-
dugu 6grenildi. Konjenital ishali mevcut olan hasta, postnatal
3.giinlinde volvulus, mezenter iskemi nedeniyle ¢ocuk cerrahi
tarafindan opere edilerek, ileostomi acildi. Isitme igin yapti-
rilan bera testi normal sonuglandi, g6z muayenesinde 6zel-
lik saptanmadi. Gonderilen gen analizinde Homozigot AP1S1
gen mutasyonu tespit edildi. Kronik ishali devam eden hasta
¢ok kez serviste yatt1. 3 aylikken sepsis tanisiyla ¢cocuk yogun
bakim iinitesi (¢ybii)’ne yatis1 yapildi. Hastaya solunum des-
tegi, antibiyoterapi, ¢inko tedavisi, total parenteral nutrisyon
tedavisi verildi. Cybii endikasyonu ortadan kalkan hasta ¢cocuk
servisine devredildi. Tetkiklerinde ALT:619 U/L, AST:401 U/L,
GGT:194 U/L, ALP:1127 IU/ml, Ferritin:1930 ml/ng, CRP:22
mg/L bébrek fonksiyon testleri normal, total bilirubin:3,6 mg/dl
direk bilirubin:3,3 mg/dl olup, abdomen usg normal degerlen-
dirildi. Hastaya ek olarak ursedeoksikolik asit baglanilds, ileos-
tomisi ¢ocuk cerrahi tarafindan kapatildi. Kan gazi, kan sekeri,
vitalleri yakin takibe alindi, stabil seyretti. Klinik bulgular1 dii-
zelen hasta, servis yatiginin 10.gliniinde taburcu edildi. Cocuk
genetik, ¢ocuk noroloji, cocuk metabolizma, ¢ocuk gastroen-
teroloji takibine alinmak iizere uygun merkeze yonlendirildi.

TARTISMA VE SONUC

MEDNIK sendromu otozomal resesif kalitilan bir hastalik
olup, aile bireylerine genetik danigmanlik verilmesi, ailelerin
saglikli ¢ocuk sahibi olmasi agisindan énemlidir.
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ABSTRACT

MEDNIK syndrome, a rare neurocutaneous disease, is
a new copper metabolism disorder. It is a multisystem dis-
ease that combines clinical and biochemical manifestations of
Menkes and Wilson’s diseases, which are hereditary disorders
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of copper metabolism. Menkes and Wilson’s disease is caused
by mutations in copper ATPases. The ATP7A mutation causes
Menkes and the ATP7B mutation causes Wilson's disease. Au-
tosomal recessive MEDNIK syndrome is a genetic disorder that
develops as a result of mutations in the AP1S1 gene. The de-
fect in the AP1S1 gene disrupts the operation of copper AT-
Pases and causes less uptake in trans-golgi and excess copper
in the plasma membrane.

Keywords: AP1S1 gene mutation, Copper, Congenital di-
arrhea, Mednik.

INTRODUCTION

Copper is essential for numerous cellular processes in hu-
mans, including mitochondrial respiration, antioxidant defense,
neurotransmitter synthesis, connective tissue formation, and
skin pigmentation. MEDNIK syndrome is an autosomal reces-
sive genetic disorder due to mutations in the AP1SI gene. A
mutation in AP1S1 causes abnormal intracellular copper leak-
age that affects copper-dependent enzymes that cause symp-
toms of MEDNIK disease. Its symptoms are mental retarda-
tion, enteropathy (congenital diarrhea), deafness, peripheral
neuropathy, ichthyosis, keratodermia (hyperkeratosis, erythro-
derma). Typical dysmorphic features are high forehead, mon-
goloid facial appearance, upward sloping palpebral fissures,
flattened nose, low ears, growth retardation. In the laboratory,
serum total copper and ceruloplasmin levels are low, and very
long chain fatty acids are high. Increased copper levels in the
liver may be demonstrated. Diagnosis requires DNA analysis
of AP1S1 along with clinical findings. Cerebral atrophy is the
characteristic finding on cerebral magnetic resonance imaging.
Its treatment has not been fully clarified. Treatments may in-
clude: diuretics, steroids, antidepressants, hydrotherapy, anal-
gesics, anti-inflammatory, antibiotics. Zinc acetate therapy is a
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successful and temporary treatment in reducing copper over-
load and cholestasis.

MATERIALS AND METHODS

Those who are related (cousins), from the 5th pregnancy
of a 27-year-old father and a 26- year-old thalassemia carrier
mother, as the 3rd live birth, at 40+3 gestational weeks, with a
birth weight of 3580 grams by cesarean section, with APGAR
5-7-8-8 and The patient who was given positive pressure ven-
tilation for approximately 1 minute, was admitted to our neo-
natal intensive care unit.

FINDINGS

In the anamnesis taken from her family, it was learned that
her sibling had diarrhea since birth, homozygous AP1S1 gene
mutations were detected in her sibling and her parents in the
gene analysis sent, and her sibling died when she was about
5 months old. The patient with congenital diarrhea was oper-
ated on postnatal 3rd day due to volvulus and mesenteric is-
chemia, and ileostomy was opened. The bar test for hearing
was normal, and no features were found in the eye examina-
tion. Homozygous AP1S1 gene mutation was detected in the
sent gene analysis. The patient, whose chronic diarrhea con-
tinued, was hospitalized in the ward many times. When he
was 3 months old, he was admitted to the pediatric intensive
care unit (PICU) with the diagnosis of sepsis. The patient was
given respiratory support, antibiotic therapy, zinc therapy, and
total parenteral nutrition therapy. The patient whose sybu in-
dication disappeared was transferred to the pediatric service.
In the examinations, ALT: 619 U/L, AST: 401 U/L, GGT: 194
U/L, ALP: 1127 IU/ml, Ferritin: 1930 ml/ng, CRP: 22 mg/L,
kidney function tests were normal, total bilirubin: 3.6 mg/dl,
direct bilirubin: 3.3 mg/dl, and abdominal usg was evaluated
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as normal. Ursedeoxycholic acid was started in addition to the
patient, and her ileostomy was closed by pediatric surgery. His
blood gas, blood sugar, vitals were closely monitored and re-
mained stable. The patient, whose clinical findings improved,
was discharged on the 10th day of his hospitalization. The child
was referred to the appropriate center to be followed up in ge-
netics, pediatric neurology, pediatric metabolism, and pediat-
ric gastroenterology.

DISCUSSION AND CONCLUSION
MEDNIK syndrome is an autosomal recessive disease, and

genetic counseling is important for families to have healthy
children.
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