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İNFANTLARDA POSTÜRAL  
KONTROLÜN GELİŞİMİ 

DEVELOPMENT OF POSTURAL  
CONTROL IN INFANTS

Buket BÜYÜKTURAN*

ÖZET
Bu çalışmada infantlarda postüral kontrolün gelişim basa-

makları ve postüral kontrolü etkileyen sistemler ve teoriler in-
celenmiştir. Postüral kontrolü sağlayan motor, duyu ve kogni-
tif olmak üzere üç sistem bulunmaktadır. Duyusal sistemlerin 
ise görsel, vestibüler ve somatosensöriyel sistem olmak üzere 
üç alt basamağı bulunmaktadır. Postüral kontrol tüm bu sis-
temlerin birlikte ve etkili bir şekilde çalışması, stabilite ile iliş-
kili olan ve diğer tüm kasların uygun şekilde aktivasyonunun 
sağlanması ve duruma en uygun duyusal girdilerin birleşimi 
ile oluşmaktadır. Bebek ve çocuğun tüm gelişim özellikleri ge-
lişimsel teorilere göre incelenmektedir. Yaşamın ilk yıllarından 
itibaren geliştirilen becerilerin ortaya çıkması postüral aktivi-
tenin gelişimine bağlıdır. Motor gelişim basamakları postüral 
kontrol gelişimi ile ilişkilendirilmiştir.

Anahtar kelimeler: Motor gelişim, Postüral kontrol, Stabilite.

*	 Kırşehir Ahi Evran Üniversitesi, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Bölümü  
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

POSTÜRAL KONTROL
Postüral kontrol, stabilite ve oryantasyon amacıyla vücu-

dun uzayda aldığı pozisyonun kontrolünü içerir. Günlük ya-
şam aktivitelerindeki tüm görevler postüral kontrolü gerekti-
rir. Bu her bir görevin oryantasyon ve stabilite bileşeni olduğu 
anlamına gelir ve bu gereksinim görev ve çevreye göre çeşitlilik 
gösterir. Bazı görevlerde stabilitenin azalması durumunda uy-
gun oryantasyon sağlamak gerektirir. Bazı görevlerde ise stabi-
lite daha ön plandadır. Sonuç olarak postüral kontrol pek çok 
görevde gerekliyken, stabilite ve oryantasyon farklı gereksinim-
lere yol açan her bir görevle değişmektedir (Massion, 1994).

Postüral Sistemler
Postüral kontrol, birey, görev ve çevre bileşenlerinden oluş-

maktadır ve her bir bileşenlerin alt basamakları bulunmaktadır. 
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Bireyin oluşturduğu bileşenler, motor, duyu ve kognitif bile-
şenleridir.

Motor sistem (kas iskelet sistemi), eklem hareket açıklığı, 
omurga esnekliği, kasın özellikleri ve vücut segmentine bağ-
lantılı biyomekanik ilişkileri içerir. Nöronal komponentler ise 
postüral kontrol için gerekli komponentlerden biridir (Peterka, 
2002). Postüral kontrolün yüksek seviye bilişsel yönü ise hazır-
layıcı ve adaptif postüral kontrol için temel oluşturur. Adaptif 
postüral kontrol, değişen görev ve çevresel gereksinimlere ya-
nıt veren duyusal ve motor sistemlerin ayarlanmasını içerirken; 
hazırlayıcı postüral kontrol, önceki deneyim ve öğrenmeye da-
yalı postüral gereksinim için duyusal ve motor sistemleri önce-
den ayarlar. Postüral kontrolü etkileyen diğer durum ise algı: 
dikkat, motivasyon ve amaç gibi süreçlerdir (Bilgin vd., 2018).

Günlük yaşam, pek çok farklı fonksiyonel görevler ile; sa-
bit duruş (statik postüral kontrol), reaktif ve proaktif denge 
olmak üzere üç tip denge kontrolünü gerçekleşmesiyle karak-
terizedir. Sabit duruşta, ön görülebilir olmayan ve değişen ko-
şullarda kütle merkezini destek yüzeyi içinde tutabilme yete-
neğidir. Reaktif denge kontrolü, beklenmedik pertürbasyonu 
takiben sabit pozisyonu korumadır. Kütle merkezini destek 
yüzeyi içinde tutmak için bacaklar ve gövdede birden fazla 
kas aktivasyonu gerektirmektedir. Proaktif denge (hazırlıyıcı 
denge): bacak ve gövde kaslarını potansiyel olarak istemli ha-
reket başlamadan önce aktive etme yeteneğidir (Clifford and 
Holder-Powell, 2010).

Postüral Kontroldeki Motor Sistemler
Motor sistemler yüksek seviye planlamayı kapsayan sistem-

ler, koordinasyonu ve uzayda vücudun pozisyonunu kontrol 
eden etkili hareket üreten kuvvetleri (motor nöronlar ve kaslar) 
içermektedir. Postüral tonus: dik durduğumuz zaman yerçekimi 
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kuvvetini dengelemek için meydana gelen antigravite postüral 
kaslardaki aktivite artışı olarak adlandırılır (Massion, 1994).

Araştırmalar «core» stabiliteyle ilişkili olarak ele alınan ab-
dominallerin ve diğer kasların uygun şekilde aktivasyonunun, 
vücudun solunumla uyarılan hareketleri için postüral dengele-
mesi de dahil postüral kontrol için önemli olduğunu ifade et-
mektedir (Hodges and Gandevia, 2000).

Postüral Kontrolde Duyusal Sistemler
Postüral kontrolün etkin olabilmesi için sadece kuvvet oluş-

turma ve kuvveti uygulamadan ziyade ayrıca düzeltici kuvvet-
leri nasıl ve ne zaman uygulayabileceğini bilmek gerekir. Bu-
nun için ise görsel, vestibuler ve somatosensöriyel sistemlere 
ihtiyaç duyulmaktadır. Postüral kontrol için en önemli duyu 
hangisidir Aslında duruma göre değişmektedir. Postüral kont-
rol için en önemli duyusal girdilerin birleşimi kişisel özellikler, 
çevresel koşullar ve gerçekleştirilen postüral görev gibi birçok 
faktöre bağlıdır (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Sabit Duruş İçin Duyusal Girdiler
Görsel katkılar: görsel girdiler kapı, pencere gibi etrafımız-

daki pek çok şey vertikal dizildiğinden vertikalite referansının 
yanı sıra çevredeki objelere göre başımızın pozisyonu ve hare-
keti hakkında bilgi sağlar. Çoğumuz karanlık bir oda da veya 
gözlerimizi kapattığımızda ayakta dururken postüral kontro-
lümüzü sağlayabilmekteyiz (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Somatosensöriyel Katkı
Somatosensöriyel sistem vücudun destek yüzeyi ile ilişkili 

pozisyon ve hareket bilgisini santral sinir sistemine iletmekle so-
rumludur. Ayrıca vücut segmentlerininbirbirleriyle olan ilişkisi 
hakkında bilgi vermektedir. Normal şartlar altında sert ve düz 
zemin üzerinde ayakta durduğumuz zaman somatosensöriyel 
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reseptörler horizontal yüzeye göre vücudumuzun pozisyon ve 
hareketi hakkında bilgi verir. Ancak size göre hareket eden bir 
yüzeyde ya da horizontal olmayan bir yüzeyde ayakta duruyor-
ken yüzey ile ilgili vertikal oryantasyonu belirlemekte zorlanır. 
Çünkü bu çevre koşullarında sabit referanslar oluşmamaktadır 
(Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

Vestibüler Katkı
Vestibüler sistemden gelen bilgi sabit duruştaki postüral 

kontrol için gereken bilginin güçlü bir kaynağıdır. Vestibüler 
sistem graviteye göre başın hareketi ve pozisyonu hakkında bil-
giyi MSS’ ne iletmektedir. Sadece vücudun uzaydaki pozisyonu 
hakkında bilgi vermez ayrıca sadece başın hareketi ile hareketli 
gövdeyle birlikte başın hareketi arasındaki farkı da belirlemek-
tedir (Hirabayashi and Iwasaki, 1995).

İnfantlarda Postüral Kontrolün Gelişimi
Çocuklar hayatlarının ilk yıllarında; emekleme, bağımsız 

yürüme ve koşma, tırmanma, el göz koordinasyonu ve objeleri 
farklı şekillerde manipüle etme gibi becerileri içeren birçok be-
ceri geliştirirler ve bütün bu becerilerin ortaya çıkışı postüral 
aktivitenin gelişimine bağlıdır (Bilgin vd., 2018).

Motor Gelişim Basamakları ve Postüral Kontrolün 
Ortaya Çıkışı
Postüral kontrolün gelişimi, geleneksel olarak; motor ge-

lişim basamakları olarak adlandırılan ve sırası bilinen motor 
davranışlarla ilişkilendirilmiştir (Hayes et al., 1999).

Gelişimsel Teoriler
Gelişimsel teoriler, bebek ve çocuğun fiziksel, psikososyal 

ve kognitif gelişimini içeren bütün özelliklerine göre uyarlan-
mıştır. Üç gelişimsel teori:
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Maturasyonel teori/hiyerarşik model
Davranışsal ve sosyal öğrenme teorileri
Dinamik sistem teorisi

Maturasyonel Teoriler/Hiyerarşik Model
1900 yılında Piaget, Gesell, Bayley ve McGraw tarafından 

geliştirilmiştir. Normal gelişimin hiyerarşik bir modelde sıra-
landığını savunan bir modeldir. Çocuk gelişiminin nasıl ger-
çekleştiğinin daha iyi anlaşılmasında büyük önemi var (Ha-
yes et al., 1999).

Santral Sinir Sisteminin (SSS) gelişmesi ve olgunlaşmasıyla 
paralel olduğu fikrini savunur. Hiyerarşik modelde, doğru bir 
gelişim gözlenir. Sefalokaudal gelişimde, baştan başlayıp ayak-
lara kadar devam eden bir gelişim söz konusudur. Vücutta ilk 
gelişim gösteren bölüm boyundur. Nöral tüp, ilk önce ilk 4 
servikal vertebral düzeyde kapanır ve iki yönde bir kapanma 
gerçekleşir: başa doğru (sefalo) ve ayaklara doğru (kaudal). Bu 
nedenle gelişim, servikosefalokaudal olarak gerçekleşir (Ha-
yes et al., 1999).

Proksimal-distal Gelişim Modeli
Proksimalden distale doğru gerçekleştiğini savunur. Bebekte 

gelişim, kol, bacak, el ve ayak kontrolünden önce, baş ve boy-
nun orta hatta tutulması, gövdenin orta hat oryantasyonu ve 
omuz ve pelvis gelişimi şeklinde gerçekleşir (Hayes et al., 1999).

Davranışsal ve Sosyal öğrenme Teorileri
Pavlov, Skinner ve Bandura tarafından geliştirilmiştir. Bir 

stimulusa karşı verilen cevabın kullanımı esasına dayandırılır. 
Çevresel uyaranlar vererek istenilen hareketi ortaya çıkarmak 
istediklerinde kullanırlar. Pozitif veya negatif stimuluslar ve-
rilerek hareket ortaya çıkarılır veya kontrol altına alınır (Ha-
yes et al., 1999).
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Dinamik Sistemler Teorisi
1967 yılında Bernstein tarafından geliştirilmiştir. İntrinsik 

ve ekstrinsik birçok faktöre bağılıdır.
Dinamik sistemler teorisine göre hiçbir teori gelişimin di-

rektörü değildir (Hayes et al., 1999).

Sistemler Teorisi
Son zamanlarda ortaya çıkan motor kontrol teorilerinden 

sistemler teorisine göre, gelişim merkezi sinir sisteminde ref-
leks gelişiminden daha fazla şey içermektedir. Sistemler teori-
sinde, sinir ve kas iskelet sistemleri aşağıdaki kompleks etkile-
şimler sonucunda postüral kontrol oluşmaktadır:

Kas kuvvetinin gelişimi,
Statik duruş, reaktif ve hazırlayıcı dengenin kontrolü için 

önemli motor koordinasyon stratejilerinin gelişimi,
Somatosensoriyel, görsel ve vestibüler sistemler, Dengeli, re-

aktif ve hazırlayıcı postürler kontrol, Kognitif kaynak ve stra-
tejilerin gelişimi.

İnfantlarda Baş Kontrolünün Gelişimi
Motor Koordinasyon
Başın boşlukta yerçekimine karşı kontrolünü içeren sta-

tik duruşta postüral kontrol, yenidoğanda yoktur. Schloon ve 
ark. koordineli kas aktivasyonu olup olmadığını belirlemek için 
EMG ve video kayıtlarını birlikte spontan baş hareketlerini in-
celemişler. Yer çekimi kuvvetine karşı koyan hiçbir kas aktivi-
tesi örneği bulamamışlardır ve yeni doğan da baş kontrolünün 
olmamasının sadece kas kuvveti yetersizliği olmadığını bunun 
organize kas aktivasyonu eksikliğinin bir sonucu olduğunu söy-
lemişlerdir (Schloon et al., 1976). Yeni doğan bir bebekte kao-
tik baş hareketleri oturma pozisyonunu olumsuz etkilerken, baş 
stabilize edildiğinde değişikliklere neden olur. Klinisyen yeni 
doğan bir bebeğin başını stabilize ettiğinde morro ve kavrama 
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reflekslerinin inhibisyonunu işaret edecek şekilde bebek dik-
katini klinisyene yönlendirir, bir objeye uzanır, elleri açık bi-
çimde kollarını yanlarda tutabilir (Amiel-Tison et al., 1980).

Duyusal Katkı
Görsel Katkı
Kör olan infantlarda, görme kaybının baş kontrolünün or-

taya çıkışı üzerine olan etkisi, bebeklerin normal olarak başın 
uzaydaki yönünü belirlemek için görsel bilgiler kullanılarak ba-
şını yer çekimine karşı kontrolünü sağladıkları postterm son-
rası yaklaşık 2-3 ayına kadar kolayca belli değildir (Prechtl et 
al., 2001).

Kör ve gören infantlar karşılaştırıldığında gören infantlar 
obje manipülasyonu sırasında ellerine bakmamalarına rağmen 
kör infantlarda obje manipülasyonunda yetersizlikler görülmesi 
görsel girdilerin proprioseptif fonksiyonunun ayarlanmasın-
daki önemini göstermektedir. Sağlıklı görme duyusu olan bir 
bebek, henüz 60 saatlik bile olsa görsel bir stimülasyona karşı 
hareket eden objeye doğru baş oryantasyonu ile takip edebil-
mektedir. Görsel oryantasyonun altında yatan nöral program-
ların doğumda var olmasına rağmen ortaya çıkması ve düzel-
mesi deneyim ve öğrenmeyi gerektirmektedir. Kör

infantlar başlarını, ellerine yerleştirilen bir objenin olduğu 
tarafa 6 aylıkken yönlendirilebilmektedirler (Prechtl et al., 2001).

Vestibüler Katkı
Vestibüler katkılar baş kontrolü gibi kaba motor hareket-

lerinin oluşmasında önemlidir. Sağır olarak doğan ve vesti-
büler sistemi etkilenmiş çocuklarda baş kontrolü ve bağımsız 
yürüme, sağır olup normal ve vestibüler fonksiyonu olan ço-
cuklara göre anlamlı ölçüde gecikmiştir (Inoue et al., 2013).



9Multidisipliner Yaklaşımla Erken Çocukluk Dönemi

Somatosensorial Katkı
Somatosensorial bilgiler normal infantlarda baş kontrolü-

nün sağlanması için katkı vermektedir, Görsel bilgi baş kont-
rolünün sağlanması için Somatosensorial bilginin ayarlanma-
sında önemlidir (Bilgin vd., 2018).

Bağımsız Oturmanın Gelişimi
Bebekler, bağımsız şekilde oturmaya ve böylelikle gövde 

kontrolünü geliştirmeye başladıkça; hem baş hem de gövde-
nin spontan arka plan salınımlarının kontrolünü yönetmeyi 
ve denge bozulmalarına yanıt vermeyi öğrenmelidirler. Mo-
tor koordinasyon: bağımsız şekilde oturmanın oluşumunda; 
dengeli, reaktif ve hazırlayıcı denge kontrol esnasında baş ve 
gövdenin pozisyonunu kontrol etmek için birden fazla kas ko-
ordinasyonu gerekmektedir. Bağımsız şekilde oturmanın olu-
şumu, bebeğin dik kalabilmesi için spontan salınımları yeterli 
derecede tolere edebilme yeteneği ile karakterinizdedir (Har-
bourne et al., 1993).

Bu durum, bebek hemen hemen, 6-8 aylıkken oluşur. Oturma 
esnasındaki dengeli duruş kontrolünün oluşumu baş ve gövde-
nin postüral gelişiminin sonradan oluşan dinamik bir beceri 
olduğu hipotezini desteklemektedir (Harbourne et al., 1993).

Harbourne ve Stergiou oturma gelişiminin üç evreye ayır-
mışlardır. Bu üç evre:

Evre 1: Bebeklerin baş ve üst gövdesini dik tutabildiği an-
cak bağımsız oturamadığı dönem; yaş aralığı: 4-5,5 ay arası

Evre 2: Bebekler, 10 ile 30 saniye gibi kısa süreliğine ba-
ğımsız oturabilir ya da kollarıyla kendisini destekleyebilir; yaş 
aralığı 5-6,5 ay arası

Evre 3: Bağımsız oturur fakat henüz emekleyemez; yaş ara-
lığı 6-8 ay arası)’tür (Harbourne and Stergiou, 2003).

Eksternal gövde desteği sağlamanın uzanma hareketleri 
üzerine etkilerinin yanı sıra, oturan bebeklerde hazırlayacı 
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postüral kontrolün gelişimi ve onun uzanmaya etkileri 2,5-8 ay-
lık 10 bebek her iki haftada bir hem torakal bölge hem de pel-
vikten kolda ve gövdede EMG varken, gövde hareketlerinin ve 
kol uzanmalarının kinematik verileri kaydedildi. Sadece Pelvik 
destek ile (altta gösterilen) bebekler öne doğru salınım yapar 
(gövde yörüngesi ile gösterildiği gibi) ve uzanma ile ilgili olan 
kol yörüngesi sarsıntılı ve çok daha uzundur. Buna karşılık, 
torakal bölgeden desteklendiğinde, bebeğin gövde salınımlara 
daha azdır ve uzanma yörüngesi daha düz ve hızlıdır. Bölge-
deki kasların EMG analizleri, 3 aylık kadar erken yaşta (veri-
ler gösterilmemiştir), uzanma öncesinde yaklaşık 300 milisa-
niye ile başlayan hazırlayıcı postüral aktivitenin, denemelerin 
yüzde 40’ında mevcut olduğunu göstermiştir. Bebekler büyü-
dükçe, gövdedeki hazırlayıcı aktivitenin olasılığı %60’a çıkmış-
tır (Rachwani et al., 2015).

Duyunun Katkısı
Bağımsız oturma deneyimi az olan bebekler görsel uyarılara 

karşı verilen cevaplarda tam bir denge kaybı yaşarken, otur-
madaki deneyim arttıkça yanıt amplitüdü azalmıştı. Bebekler 
somatosensöriyel inputlara daha çok güvendiği için yeni otu-
ran bebekler, salınımları kontrol ederken ciddi düzeyde gör-
sel inputlara güvenirler ve bu bağımlılık oturmadaki deneyimi 
artması ile birlikte azalır anlamına gelmektedir (Bertenthal et 
al., 1997).

Bağımsız oturmaya hakim sürekli osilasyonlar kullanarak 
görsel ipuçlara karşı bebeklerin yanıtları incelenmiştir. 5 ile 13 
aylık bebekler, çeşitli hız ve amplitüdlerde sürekli olan osilas-
yonlardaki bir odada, çocuk bisikleti koltuğuna (sırt desteği 
ile) oturtulmuştur. Postüral yanıtlar, bisiklet koltuğu altındaki 
bir Force Plate ile ölçülmüş. Henüz bağımsız olarak oturama-
yan 5 aylık bebeklerin bile hareket eden görsel uyaranlara karşı 
bazı sürüklenmeler gösterdiğini ancak bu yanıtların yaş ve 
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tecrübeyle daha tutarlı hale geldiğini tespit etti. Görmesi olan 
ve olmayan oturan bebeklerde platform pertürbasyonlarına ce-
vaben baş ve gövdedeki kas patenleri üzerinde çalıştılar. Hare-
ketli bir platforma karşılık görsel uyaranlardan uzak durmanın 
kas aktivasyon patenlerini değiştirmediğini buldular. Somato-
sensöriyel ve vestibüler sistemlerin oturmayı ilk öğrenen be-
beklerde görmeden ayrı olarak postüral eylemleri ortaya çıkar-
dığını belirlemişlerdir (Bertenthal et al., 1997).

Bağımsız Duruşa Geçiş Motor Koordinasyon
Postüral salınımları kontrol etmek için infantların iki me-

kanizma ya da stratejiyi birlikte kullandığını ileri sürer: Birin-
cisi: keşifçi, ikincisi: yürütücü. Keşifci postüral salınım, postüral 
kontrolün sağlanması için sensorimotor alanını keşfeder, araş-
tırır; keşifçi salınımdaki artış, postüral kontrolün altında yatan 
sensorimotor ilişkilerini ayrıştırmak için esas olan duyusal bil-
gileri üretir. Yürütücü postüral salınım ise, postürü kontrol et-
mek için duyusal bilgileri kullanır. Bu yüzden, Ayağa kalkma 
ve yürüme aşamasını öğrenmeye çalışan çocukların keşifçi sa-
lınım davranışlarının, salınımı kontrol etme becerilerine sak-
lama ihtimali vardır. Kuvvetin etkisi: ayakta durma ve yürüyüş 
esnasında vücudu desteklemek için yeterli kas kuvveti gelişi-
minin, bağımsız duruş ve yürüyüşün ortaya çıkması için pri-
mer hız kısıtlayıcı olduğunu öne sürmüşlerdir (Newell, 1991).

Reaktif Denge: Kas Sinerjilerinin Gelişimi
Postüral cevap sinerjilerinin, bağımsız duruşa geçiş bo-

yunca, 2-18 aylıkken oluştuğu bulunmuştur. Hareketli bir plat-
form üzerindeyken bacak ve gövde kaslarının denge kaybına 
karşı kas aktiviteleri EMG ile kaydedilmiş, çocuklara da deği-
şen ölçülerde gerekli destek verilerek durmaları sağlanmıştır. 1 
çocuğu, arkaya doğru denge kaybı söz konusu olduğunda ba-
cak ve gövde kaslarındaki koordine kas aktivitelerinin EMG 
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kayıtlarını göstermektedir. 2- 6 aylık çocuklarda koordine kas 
aktivitesi gözlenmemiştir. Ayakta durmaya geçiş davranışı ka-
zanıldıkça (7-9 ay), çocukların ayak bileği kaslarında uygun ce-
vaplar görülmeye başlar. Ayakta durma becerisi geliştikçe, uy-
luk kasları da devreye girer ve ayakta durmaya geçiş, bağımsız 
durma ve yürüme sırasında kalıcı, distalden proksimale sıra-
lama başlanmış olur (9- 11 ay). Bu noktada, gövde kasları da 
tam bir sinerjiyi sağlamak için aktiftir (Sveistrup and Wool-
lacott, 1996).

Duyunun Katkıları
En az 5- 6 Aylıkken duruş postürünü kontrol eden kasla-

rın, özellikle somatosensöriyel bilgiye bakıldığı zaman, çocu-
ğun ayakta durma pozisyonunda çok daha önceden deneyimli 
olduğu bulunmuştur. Buna göre, çocuğun duruş postürünün 
kontrolünü sağlaması için somatosensöriyel bilgiler şekillen-
diğinde; çocuğun sinerjileri yeniden düzenlenmesi gerektiği 
söylenir.

Postüral Aktivitelerin Değişebilirliği
Adaptasyonun gelişimi: infantların ne zaman adaptif sü-

reçleri hakim olduğunu tespit etmek üzere görsel değişikliklere 
(hareketli oda) verilen postüral cevapların azalma durumunu 
incelemişlerdir. Gelişim basamaklarının herhangi bir aşama-
sında (ayakta durma ve yürüme) olan infantlar deneyler sıra-
sında ilk görsel yanıltmaya uygun cevap verememişler (denge 
kaybı) ve takip eden 5 denemede de postüral cevapların da 
adaptasyon göstermemişlerdir (Foster et al., 1996).

Sürtünmenin yüksek ve düşük olduğu yüzeyler dahil (yük-
sek sürtünmeli plastik ve bebek yağı sürülmüş formika), deği-
şen destek yüzeylerinde ve dar bir kalas üzerinde çaprazlama 
şeklinde durmasına izin verilerek, adapte olan yürümenin ilk 
1 yılı (13- 14 ay) incelenmiş. Süre olarak ve en az destekle 
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sürtünmenin fazla olduğu zeminlerde daha uzun süre durabil-
mişler. Zemin yumuşadıkça (köpük) ya da daha sürtünme (be-
bek yağı) kuvveti olan zeminlerde destek kullanımı artmış ve 
beraberinde de bağımsız durmada düşmeler görülmüş (Stoff-
regen et al., 1997).

Pratik Yapmanın Etkisi
Ayakta durmayı öğrenen çocuklarda, postüral cevapların 

gelişiminde deneyimin önemli olup olmadığını değerlendirmek 
için, denge gelişiminin ayağa kalkma aşamasında olan çocuk-
lar ile bir çalışma yapıldı. Postüral cevaplarına göre iki gruba 
ayrılan çocuklarda, ilk gruptaki çocuklara (çalışma grubu) 3 
gün boyunca platform sallanması dahil olmak üzere, 300 denge 
bozucu uyarılar verildi. 2. gruptaki çocuklara (kontrol grubu) 
ise bu eğitim verilmedi. Çalışma grubu çocuklarında postü-
ral kas aktivasyonu söz konusuydu ve bu cevaplar daha orga-
nize olarak ortaya çıkıyordu (Sveistrup and Woollacott, 1997).
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NADİR GÖRÜLEN HASTALIKLARDA ERKEN 
ÇOCUKLUK DÖNEMİNDE HEMŞİRELERİN ROLÜ 

THE ROLE OF NURSES IN EARLY CHILDHOOD IN 
RARE DISEASES

Ayşegül YILDIZ*

ÖZET
Nadir görülen hastalıklar, sayıca diğer hastalıklar kadar 

fazla kişiyi etkilemiyor olsa da tanılanması ve tedavi edilmesi 
zor olan hastalıklar grubunda yer almaktadır. Nadir görülen 
hastalıklarda önleme, tanılama, tedavi basamakları diğer has-
talıklardan farklı olarak ele alınmalıdır. Nadir görülen hasta-
lıkların ortaya çıkmasını kolaylaştıran risk faktörlerinin ta-
nımlanması, bulguların belirlenmesi ile tanı koyulması en çok 
güçlük yaşanan aşamalardandır. Bu aşamadan sonra sıra teda-
viye gelse de bu hastalıklarla ilgili yeterince çalışma yapılma-
ması, çoğu sağlık profesyonelinin bu hastalıklarla ilgili farkın-
dalığının olmaması, kısmen tedavisi varsa bile gerekli ilaçlara 
veya tedavi yöntemine ulaşılamaması ve uygulanan tedavinin 
hasta üzerinde ne derece etkili olacağının tahmin edilememesi 
bu hastalıklarla mücadeleyi zorlaştırmaktadır. Sağlık hizmet-
lerinin sunumunda koruma, önleme, tedavi etme ve rehabilite 
etme adımlarında doğrudan görev alan, birebir hastayla çalışan 
ve hastayla en çok zaman geçiren hemşireler nadir hastalıklarla 

*	 Kapadokya Üniversitesi, Sağlık Bilimleri Yüksekokulu, Hemşirelik Bölümü, 
Nevşehir, Türkiye. aysegul.yildiz@kapadokya.edu.tr
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ilgili önemli roller üstlenmektedir. Nadir hastalıkların büyük bir 
çoğunluğu erken çocukluk döneminde ortaya çıkan ilk bulgu-
ların değerlendirilmesiyle belirlenebilmektedir. Bu çalışma na-
dir hastalıklarda erken çocukluk döneminde hemşirelerin rol-
lerinin tanımlanması amacıyla gerçekleştirilmiştir.

Anahtar Kelimeler: Erken çocukluk, Hemşirelik rolleri, 
Nadir görülen hastalıklar.

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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GİRİŞ
Nadir görülen hastalıklar, diğer hastalıklar kadar yaygın ve 

sık ortaya çıkmayan, yaklaşık 2000’de 1 kişide görülen, henüz 
tanılanmamış ya da yeni tanılanmış hastalıklardır. Günümüze 
kadar 8000’e yakın nadir hastalığın tanımlandığı bilinmekte-
dir. Dünya genelinde 473 milyon kişinin ülkemizde ise yakla-
şık 5-6,4 milyon kişinin nadir hastalıklardan etkilendiği öngö-
rülmektedir (SHGM, 2023). Nadir görülen hastalıkların %80’i 
gibi büyük bir oranının

genetik kökenli olduğu ve bu hastalıkların %65-70 ora-
nında çocukluk çağında ortaya çıktığı bilinmektedir (CORD, 
2019; SHGM, 2023). Bu nedenle nadir hastalıkların yetişkin-
lerden çok çocukları daha fazla etkilediğini söylemek müm-
kündür. Nadir görülen hastalıklar genellikle birden fazla gen 
mutasyonu ile birlikte organ ve sistemlerin gelişimini ve işle-
vini olumsuz etkiler. Çoğu nadir görülen hastalık büyüme ge-
lişme geriliği, fiziksel engeller, nörodavranışsal sorunlar, sosyal 
iletişim ve beceri bozukluğu gibi çocukların yaşam alanlarına 
dair farklı engeller oluştururlar (Currie ve Szabo, 2019; GR-
DIC, 2018). Nadir görülen hastalığı bulunan çocuklar birden 
fazla tıbbi uzmana, sağlık ve sosyal bakım uzmanına, yüksek 
düzeyde entegre bakıma ihtiyaç duyarlar (Ward ve ark., 2022). 
Ayrıca ihtiyaç duydukları bakım, bireylerin hastalıklarının kro-
nik ve karmaşık olması nedeniyle süreklilik arz etmektedir.

Nadir görülen hastalıklar üzerine yapılan çalışmalar genel-
likle az sayıdadır. Hastalığın nadir görülmesi nedeniyle hasta-
lığın tanılanması, tedavisinin başlaması gecikmektedir (Llu-
bes‐ Arrià vd., 2022). Ayrıca hastalıkla ilgili literatür bilgisinin 
yetersiz olmasının sonucu olarak hastalığın fark edilmesinin 
zorlaşması, hastalığın etiyolojisinin bilinememesi, hastalığın 
çocuğu nasıl ve ne ölçüde etkileyeceğinin çoğu zaman ön-
görülememesi sürecin olumsuz sonuçlarındandır (Currie ve 
Szabo, 2019; Ward ve ark., 2022). Diğer yandan nadir görülen 
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hastalıkların semptomlarının diğer hastalıklarla benzer olması 
hatalı tanılamayı beraberinde getirerek doğru tanının konul-
masını zorlaştırmaktadır. Tanının konulmasındaki gecikmeler 
veya hatalı tanılama tedavinin etkin şekilde gerçekleştirilmesi 
fırsatını ortadan kaldırmaktadır (Walkowiak ve Domaradzki, 
2020). Ayrıca nadir hastalıkları olan teşhis edilmiş hastaların 
bile tedavi şansı düşüktür, çünkü nadir hastalıkların %90’ın-
dan fazlasında herhangi bir tedavi mevcut değildir (Kaufman 
vd., 2018).

Toplumda nadir hastalığa sahip çocuk sayısı az olduğundan 
bu çocukların tıbbi ve sosyal bakım gereksinimleri yeterince 
karşılanamamaktadır. Bu gereksinimlerin karşılanamaması uy-
gun tıbbi destek, fiziksel ve psikolojik terapi, toplumsal destek, 
okul bulma ve okula kaydolma, eğitime başlama gibi konularda 
zorluk yaratmaktadır. Tüm bunların çıktısı olarak nadir hasta-
lığa sahip çocuk ve ebeveynleri sosyal izolasyona maruz kala-
rak savunmasız hale gelmektedir. Bu nedenle nadir hastalığa 
sahip çocukların ebeveynlerinin bakım ve tedavi konularında 
desteklenmesi, çocuk sahibi olacak ebeveynlerin nadir hasta-
lıklarla ilgili farkındalık kazanmaları, yenidoğan muayeneleri 
ve takiplerinde nadir görülen hastalıklarla ilgili değerlendir-
melerin yapılması önem kazanmaktadır.

Hemşireler sağlık hizmeti sunumunda hastalarla yakından 
ve en uzun süre birlikte çalışma imkânı bulan sağlık profesyo-
nelleridir. Hemşirelik, her yaş grubundan, aileden, toplumun 
herhangi bir grubundan, hasta veya iyi durumdaki bireylerin 
tüm ortamlarda özerk ve işbirlikçi bir yaklaşımla bakımını kap-
sar. Hemşirelik, sağlığın geliştirilmesini, hastalıkların önlenme-
sini, hasta, engelli ve ölüm sürecinde olan insanların bakımını 
içerir (ICN, 2002). Bakım verme sürecinde hemşireler yenido-
ğanların doğum anından çocukluk ve ergenlik dönemine ka-
dar normal büyüme gelişme süreçlerini değerlendirip normal-
den sapma durumlarını ele alır. Bu süreçte hemşireler normal 
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büyüme gelişme dönemine uygunluğu değerlendirme, nadir 
hastalıkların belirtilerini saptama ve aileyi yönlendirme, böy-
lece de erken tanı konusunda süreci yönetme fırsatı bulabilir-
ler. Yaşamın başlangıcından sonuna kadar geçen süreçte birey-
lerin sağlık durumlarını değerlendiren, sağlık gereksinimlerini 
belirleyen ve gözlem yapan hemşireler, nadir hastalıklarla il-
gili yetkinlik kazanmalıdır. Hemşireler rol ve sorumlulukla-
rını yerine getirirken nadir hastalıkları değerlendirmeli, nadir 
hastalığa sahip çocuk ve aileye danışmanlık sunmalıdır. Ay-
rıca, hastaların ve ebeveynlerinin tanıdan kaynaklanan psiko-
lojik sıkıntılarını değerlendirmek ve bunun psikososyal sonuç-
larını izlemek için en uygun kişiler hemşirelerdir (Walkowiak 
ve Domaradzki, 2020). Bu çalışmada T.C Sağlık Bakanlığı ta-
rafından 2023 yılında yayımlanan “Nadir Görülen Hastalık-
lar Eylem Planı 2023-2027” temel alınarak hemşirelerin erken 
çocukluk dönemindeki rol ve sorumluluklarına değinilmiştir.

Hemşirelik Rolleri Çerçevesinde Nadir Hastalıklara 
Yaklaşım
Hemşirelik rolleri, hemşirelerin bakım verdikleri hastala-

rın gereksinimlerini giderirken, bakım planı oluşturup uygu-
larken kullandıkları bakım davranışlarını içermektedir. Her 
bireyin gereksinimi farklılık gösterdiğinden hemşirelerin ba-
kım verdikleri bireylere göre hemşirelik rollerini kullandığını 
söylemek mümkündür. Hemşirelerin vazgeçilmez rolü bakım 
vermedir. Nadir görülen hastalıklarda ise eğitici, araştırıcı, sa-
vunucu, rahatlatıcı, rehabilite edici ve danışman rolü ön plana 
çıkmaktadır. Nadir görülen hastalıklarla ilgili Sağlık Bakanlığı 
tarafından oluşturulan eylem planında yer alan bilgilendirme 
ve farkındalık yaratma, tanılama ve önleme, hasta ve yakınları-
nın desteklenmesi, tedavi ve bakım hizmetleri başlıkları hem-
şirelik rolleri açısından ele alınmıştır.
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Şekil 1. Hemşirelik Rolleri  
(Kaynak: Gedük, 2018; Açıkgöz ve Baykal, 2023)

Bilgilendirme ve Farkındalık Yaratma
Sağlık hizmetleri içerisinde yaşa, çevreye, iklime, coğraf-

yaya, zamana, teknolojiye ve birçok farklı etkene göre hasta-
lıkların sayısı, türü ve dağılımı değişkenlik göstermektedir. 
Hemşirelerin değişen dünya üzerindeki tüm bu hastalıkların 
tamamını bilmeleri, takip etmeleri ve tanımaları mümkün de-
ğildir. Nadir hastalıklara yaklaşımda hemşirelerden beklenen, 
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tüm hastalıkları bilip tanımaları değil, binlerce nadir hastalığın 
görüldüğünün ve milyonlarca insanın bu hastalıklardan muz-
darip olduğunun bilincinde olmaları, bu hastalıklara standart-
lar dışı bir yaklaşım gösterilmesi gerektiğinin farkında olmala-
rıdır (Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Hemşirelik eğitimi içerisinde nadir hastalıklarla ilgili müf-
redat konularına yer verilmesi, proje, sempozyum, panel gibi 
nadir görülen hastalıkları tanıma fırsatı bulacakları bilimsel 
etkinliklerin planlanması hemşirelerin lisans eğitimi sırasında 
nadir görülen hastalıklarla ilgili farkındalık kazanmalarını des-
tekleyecektir. Diğer yandan hemşirelik eğitimi sırasında nadir 
hastalıklarla farkındalık kazanan hemşireler hastalarına yakla-
şımda nadir hastalıkları da ele alabilecek bilince sahip olacaktır.

Mezuniyet sonrası eğitimci rol üstlenen yani akademide 
görev alan hemşireler nadir hastalıklarla ilgili bilinç yaratma 
konusunda hem hemşirelere hem de topluma bilgi yaymada 
önemli rol üstlenmektedir (Walsh, 2018). Toplumun bilinç-
lendirilmesi konusunda yaygın etki oluşturabilme imkânı bul-
maktadırlar. Diğer yandan hemşireler bakım verdikleri ve takip 
ettikleri bireylerin normal gelişim dönemine uygun şekilde ge-
lişme gösterip göstermediklerini en yakından gören sağlık pro-
fesyonelleridir. Bu nedenle gebelik sürecinden itibaren fetüsun 
gelişiminin izlenmesi, doğum öncesi ve doğum sonrası bakım 
döneminde nadir hastalıklar yönünden çocukların değerlen-
dirilmesi önem arz etmektedir. Ayrıca ebeveynlere çocukları 
ile ilgili yapılacak olan rutin testler ve bu testlerin sonuçlarının 
normallik göstermemesi sonucunda ortaya çıkabilecek durum-
larla ilgili bilgilendirilmesi önemli bir gerekliliktir.

Özellikle birinci basamak sağlık hizmeti sağlayıcısı olarak 
çalışan hemşirelerin nadir hastalıklarla ilgili farkındalık ka-
zanmaları ve bakım verdikleri çocukları nadir hastalıklar yö-
nünden değerlendirip ailelerine danışmanlık sunmaları, nadir 
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hastalıkların erkentanılanması ve kaliteli bakım sunulması ko-
nusunda beliryeci olmaktadır.

Nadir Hastalıkların Tanılanması ve Önlenmesi
Nadir görülen hastalıklar çoğunlukla genetik kökenli ol-

duğundan hastalığın tanılanması da genetik testlerle müm-
kün olmaktadır. Hastalığın tanılama aşaması genetik uzman, 
çocuk doktoru, çocuk nöroloğu gibi tıp doktorları tarafından 
yapılıyor olsa da hemşireler bu süreçlerde yer almakta ve ge-
netik bozuklukların tanılanması ve yönetimindeki rolleri gün 
geçtikçe artmaktadır (Taylor vd., 2017). Nadir görülen hasta-
lıklar erken çocukluk döneminde veya erken çocukluk dönemi 
sonrasında ortaya çıktığından tanılama süreci; tanı süreci ara-
lığı (hastanın/ebeveynin hastalığın semptomu veya belirtisini 
ilk kez fark etmesi), birinci basamak aralığı ve uzman bakımı 
alma aralığı olmak üzere üç basamakta sınıflandırmaktadır 
(Black vd., 2015). Hemşirelerin bu üç dönemde de aktif rol al-
ması hastanın tedavisini olumlu yönde etkileyecektir.

Ülkemizde “Yenidoğan Tarama Programı” kapsamında, fe-
nilketonüri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikliği, kistik 
fibrozis ve konjenital adrenal hiperplazi hastalıkları açısından 
yenidoğan bebeklerin taraması yapılmaktadır. Bu taramalarda 
yenidoğanlardan topuk kanı alma işlemi gerçekleştirilmekte 
ve bu işlemi hemşireler yapmaktadır. Yenidoğandan kan alma-
dan önce yenidoğanın fiziksel muayenesinin hemşire tarafın-
dan gerçekleştirilmesi, şüpheli veya farklı görünen bulguların 
fark edilmesi açısından önemlidir. Ayrıca tanı testinin doğru 
şekilde yapılması, pozitiflik durumunda testin tekrarlanması, 
sonuç kesinleştiğinde ilgili bildirimlerin yapılması hemşirele-
rin sorumluluğundadır. Tanılama gerçekleştirildikten sonra 
hemşirelerin danışmanlık, rahatlatıcılık, yöneticilik, eğiticilik, 
rehabilite edicilik gibi rollerini kullanmaları beklenmektedir. 
Bu tarama programıyla amaç hastalık taramasında pozitiflik 
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gösteren yenidoğanların ailelerinin bilgilendirilmesi ve teda-
viye yönlendirilmesinin hızlandırılmasıdır.

Günümüzde anne ve baba adaylarının çocuk sahibi olma-
dan önce genetik geçişli bir hastalık taşıyıp taşımadıklarını ve 
çocuklarında nadir hastalık görülme riski olup olmadığını öğ-
renebilecekleri genetik testler uygulanmaktadır. Genetik ince-
leme daha çok risk altındaki gruplara uygulansa da ülkemizde 
sayıca fazla görülen nadir hastalıklar için rutin testler de uygu-
lanmaktadır. Örneğin talasemi, spinal musküler atrofi (SMA) 
hastalığı ile ilgili evlilik öncesinde taşıyıcık durumunu belirle-
mek için kullanılmaktadır (SHGM, 2023). Böylece çiftler ço-
cuk sahibi olmadan önce nadir hastalıklar yönünden risk ta-
şıyıp taşımadıklarını öğrenebilmektedir.

Hasta ve Yakınlarının Desteklenmesi
Nadir hastalık tanısı koyulan çocuğun ebeveynleri ilk etapta 

yoğun bir şok duygusu yaşamaktadır. Ebeveynler ilerleyen dö-
nemlerde ise psikolojik, sosyal ve ekonomik yönden sorunlar 
yaşamaktadır. Aileler çocuklarının hastalıkları ile ilgili ne ya-
pacağına karar vermekte zorlanmakta, çocuğuna nasıl davra-
nacağı ile ilgili tereddüt yaşamakta, her açıdan karmaşık olan 
bu durumu yönetmekte güçlük yaşamaktadır. Literatürde na-
dir görülen bir hastalığa sahip çocuğu olan ebeveynlerin temel 
olarak bilgi edinme, etkili ve hassas iletişim geliştirme, destek 
kuruluşlarından yardım alma, çocuklarının bakımı ile ilgili 
profesyonel yönlendirmeye ihtiyaç duydukları bildirilmiştir 
(Johnson vd., 2018). Nadir görülen hastalıklarda diğer hasta-
lıklara göre tek bir uzmandan bilgi almak yeterli olmadığın-
dan aileler multidisipliner bir desteğe gereksinim duymakta-
dır. Hemşireler nadir hastalığa sahip bireyleri değerlendirirken 
ebeveynlerin yaşadığı duygusal güçlükleri mutlaka ele alınmalı, 
gereksinim duydukları konularla ilgili eğitimler planlamalı ve 
profesyonel hemşirelik bakımı sunmalıdır (Llubes‐Arrià vd., 
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2022). Özellikle tanılama sürecinde ailelerin tanı koyulmasın-
daki gecikmeden kendilerini sorumlu tuttuğu, sürekli ek bir 
uzmana danışarak, farklı hastaneler giderek tanı ve tedaviyi 
geciktirdiklerini düşündükleri bu nedenle de suçluluk hisset-
tikleri ve yüksek düzeyde kaygı duydukları yapılan çalışma-
larda gösterilmiştir (Applebaum ve diğerleri, 2020).

Hemşireler nadir hastalığa sahip çocukların ailesinin, öfke, 
suçluluk, çaresizlik, tükenmişlik, kaygı, geçmişten kopamama 
gibi olumsuz duyguları yaşayabileceğini öngörerek ebeveyn-
lerin odaklanma problemi yaşayabileceklerinin ve karar ver-
mede zorlanabileceklerinin farkında olmalıdır (Zurynski vd, 
2017). Hemşireler bakım planı hazırlayıp uygularken ebevey-
nlerin deneyimleri, duygusal durumları ve engel oluşturabile-
cek faktörleri göz önünde bulundurmalıdır (Walkowiak ve Do-
maradzki, 2020). Hemşireler her zaman hastalarının yanında 
olurlar, hastalarının kaliteli bakım almaları için çaba sarfe-
der ve yaşam kalitelerini yükseltmeye çalışırlar. Nadir görü-
len hastalıkların tanılanması sürecinin getirdiği olumsuz duy-
gusal sonuçlarla başetmenin sağlanabilmesi için hemşirelerin 
hastalarına ve ebeveynlerine duygusal destek vermesi oldukça 
önemlidir. Hemşireler bu süreçte bireylerin duygularını yö-
netmeleri, uyum sağlamaları, etkili başetme yöntemleri geliş-
tirmeleri konularında aktif rol oynamalı, hemşirelerin yeterli-
lik düzeyini aşan bir durumda ise bakım verdiği bireyi başka 
profesyonellere yönlendirmelidir. Bu aşamada hemşireler, na-
dir hastalığa sahip birey, ailesi, sağlık ekibi, sosyal hizmet sağ-
layıcıları arasında etkili iletişim geliştirme, süreci yönetme ve 
koordine etme konularında anahtar role sahiptir.

Tedavi ve Bakım Hizmetleri
Nadir görülen hastalıklar komplike olduğundan tedavide 

çok disiplinli bir yaklaşım sergilenmesi bir zorunluluktur. Ay-
rıca sağlık ekibinde yer alan her bir sağlık profesyonelinin 
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ekip çalışmasını benimsemesi, çok sayıda uzmanın ekibe dâhil 
edilmesi önemlidir. Nadir görülen hastalığa sahip çocuklarda 
komplike sorunlar bulunduğundan ve bu sorunların çoğu da 
sosyal becerilerle ilgili olduğundan bu ekipte sosyal hizmet uz-
manı, psikolog ergoterapist, fizyoterapist, dil ve konuşma tera-
pisti mutlaka yer almalıdır.

Tanılama sonrası hastaya uygulanacak tedavinin şekillen-
dirilmesinde kanıta dayalı bakım planı oluşturulması, ihtiyaç 
duyulduğunda nadir hastalıklara yönelik özelleşmiş hizmet bi-
rimlerine yönlendirme yapılması gerekmektedir. Bu aşamada 
hemşireler iletişim becerilerini kullanarak ilgili koordinasyonu 
sağlayarak tedavi planının sağlıklı bir şekilde sürdürülmesini 
sağlamaktadır. Uygulanan tedavide komplike ilaç ve yöntem-
ler kullanılacağından ailenin bilgilendirilmesi ve takip edilme-
sinde hemşireler önemli rol üstlenmektedir.

Nadir hastalıklar eylem planında tedavinin etkin gerçek-
leştirilmesi için tanının mümkün olduğunca erken konulması, 
hastalığın türüne göre mümkün olan son tedavi yöntemleri-
nin kullanılması önerilmektedir. Nadir görülen hastalıklarda 
kullanılan ilaç ve tedavi yöntemlerinin çok pahalı olması ve 
ülkemizde geliştirilmiyor olması tedavide zorluk yaratmak-
tadır. Bu nedenle nadir görülen hastalıklarla ilgili hazırlanan 
eylem planında bu alanda çalışacak bilim insanlarının destek-
lenmesi, alt yapının oluşturulması ve bu alandaki çalışmalara 
yatırım yapılması önerilmektedir. Ayrıca ailelerin ihtiyaç duy-
duklarında yardım alabilecekleri özelleşmiş birimlerin oluştu-
rulması gerekmektedir.

Araştırma ve Geliştirme Çalışmaları
Nadir görülen hastalıklarla ilgili istatistiki veri elde ede-

bilmek için ulusal düzeyde bir veri tabanı kurulması, araş-
tırma geliştirme çalışmalarının en başında gelen eylem planı 
adımıdır. Böylece ülkemizde kaç adet nadir görülen hastalık 
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olduğu, bu hastalıklardan etkilenen kaç çocuk ve aile olduğu, 
ülkemizde hangi nadir hastalığın daha yaygın görüldüğü, na-
dir hastalıkların belirtileri, tedavi seçenekleri, uygulanan yön-
temlerin çocuklar üzerindeki etkileri raporlanabilecektir. Na-
dir görülen hastalıklarla ilgili yapılacak araştırmalar, tanılama, 
bilgilendirme, hasta ve ailenin katılımı, tedavi ve bakım, kayıt 
basamaklarını içermeli, bu alandaki bilimsel bilgiyi arttıracak 
düzeyde olmalıdır (Şekil 2).

Şekil 2. Araştırma ve Geliştirme Çalışması Yapılması Gereken Basamaklar

Nadir görülen hastalıklarla ilgili yapılacak her bir araştırma 
faaliyeti ek bir maliyet gerektireceğinden uluslararası örgütlerle 
iş birliği yapmak, veri paylaşımını kolaylaştırmak, multidisip-
liner yaklaşım sergilemek faydalı olacaktır.

SONUÇ
Nadir görülen hastalıklarda özellikle erken çocukluk döne-

minde hemşireler önemli rol üstlenmektedir. Hemşirelerin bu 
süreçte rollerini yerine getirebilmeleri; nadir hastalıklara yönelik 
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farkındalık kazanmaları, nadir hastalıklarla ilgili eğitim almaları, 
nadir hastalıkların tanılanması, tedavi edilmesi, kayıt altına alın-
ması ile ilgili yapılan planlamalarda yer almaları, sağlık politika-
ları geliştiricisi olmaları, nadir hastalıklarla ilgili araştırma ve ge-
liştirme çalışmalarına katılmaları ile mümkün olacaktır.
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ÖZET
Geçmişte karsinoid tümör olarak adlandırılan nöroendok-

rin tümörlerin en sık görüldüğü yer apendikstir. Genellikle 
asemptomatik seyreden nöroendokrin tümörler sıklıkla insi-
dental olarak tanı almaktadır. Çalışmada Aksaray Üniversitesi 
Eğitim ve Araştırma Hastanesin’de Ocak 2019 ile Ocak 2023 ta-
rihleri arasında apandisit ön tanısı ile opere edilen 1324 hasta-
nın dosyaları ve patoloji sonuçları retrospektif olarak incelendi. 
Hastaların yaş, cinsiyet ve histopatolojik tanıları kaydedildi. His-
topatolojik olarak nöroendokrin tümör tanısı alan hastalarda 
tümörün yeri, büyüklüğü, cerrahi sınır değerlendirmesi, Ki67 
proliferasyon indeksi, mitotik indeksi, immünohistokimyasal 
boyamaları ve postoperatif takip ve tedavileri değerlendirildi. 
Bu çalışmada amacımız; apandisit ön tanısı ile apendektomi 
yapılan çocuk hastaların patoloji sonuçlarını değerlendirile-
rek nöroendokrin tümör saptananların sıklığını belirlemektir.
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Anahtar kelimeler: Nöroendokrin tümör, Apendiks, İn-
sidental, Çocuk.

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.

GİRİŞ
Eski adıyla karsinoid tümör olan nöroendokrin tümörler 

en sık apendikste (%38) tespit edilir (Meşină et al., 2011). Ge-
nellikle asemptomatiktir ve en sık apandisit ön tanısıyla opere 
edilir. Çalışmamızda 18 yaş altı çocuk hastaları değerlendir-
dik. Sonuçları literatür ile karşılaştırdık.
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GEREÇ VE YÖNTEM
Aksaray Üniversitesi Eğitim ve Araştırma Hastanesi’nde 

Ocak 2019 ile Ocak 2023 tarihleri arasında apandisit ön tanı-
sıyla opere edilen çocuk hastalardan histopatolojik olarak nöro-
endokrin tümör tanısı alanlar çalışmaya dahil edildi. Hastaların 
verileri retrospektif olarak değerlendirildi. Hastaların demog-
rafik verileri incelendi. Nöroendokrin tümör tanısı alan has-
talarda tümörün yeri, boyutu, cerrahi sınır, Ki 67 indeksi ve 
mitotik indeksi, immünohistokimyasal boyama sonuçları ve 
hastaların postoperatif takip süreci değerlendirildi. Preopera-
tif bilgisayarlı tomografi görüntüsü olan hastaların görüntü-
leri nöroendokrin tümörün görülüp görülmediğini anlayabil-
mek için tekrar incelendi.

BULGULAR
Apandisit ön tanısıyla apendektomi yapılan hastaların 783 

erkek ve 541 kadın olup, yaş ortalaması 1.95 (0-18) idi. His-
topatolojik raporlar değerlendirildiğinde hastaların 5’sinde iyi 
diferansiye nöroendokrin tümör (WHO 2019) saptandı. 1 has-
tada nöroendokrin neoplazi şüphesi taşıyan 0,2cm’lik alan tes-
pit edildi. 1 hastada ise G2 nöroendokrin tümör tespit edildi. 
Nöroendokrin tümör tespit edilen hastaların yaşları 11 ile 17 
arasında değişmektedir. Tüm olgularda tümörün apendiks dis-
talinde olduğu görüldü. Materyallerin makroskopik patolojik 
değerlendirmesinde distal bölge rutin olarak tamamı örneklen-
mektedir, büyük boyutlu tümörler sarımtırak, bej renkli olarak 
görülmektedir. Mikroskopik değerlendirmede tümör hücreleri 
uniform, oval yuvarlak çoğunlukla adalar halinde etrafında yer 
yer palizadik dizilim görülen, belirgin atipi izlenmeyen hücre-
lerden oluşmaktadır.
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Şekil 1. H&E Kesitlerde etrafında lenfoid folikül yapıları izlenen adalar 
tarzında dizilim gösteren tümöral alan görülmektedir (x4)

Vakalara yapılan immünohistokimyasal değerlendirme-
lerde Sinaptofizin, CD56 ile pozitif sonuç alındığı görülmüştür.

Şekil 2. Tümöral hücrelerde sırasıyla immünohistokimyasal olarak 
Sinaptofizin, CD56 pozitifliği (x4)

Vakalarda rutin olarak cerrahi uç örneklemesi yapılmaktadır 
ve bütün hastalarda cerrahi sınır temizdir. 6 hastada Ki 67 pro-
liferasyon indeksi %2’den az ve mitotik indeks <2/2 mm 2 idi.
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Şekil 3. Tümöral hücrelerde Ki67 proliferasyon indeksi

Nöroendokrin tümör tespit edilen hastaların takiplerinde 
postoperatif ilk yıl 3 ayda bir kontrole çağırılan hastalar ilk 
yıldan sonra 6 ayda bir kontrole çağırılmaktadır. Şu ana ka-
dar ki takiplerinde hiçbir hastada senkron veya metakron tü-
mör tespit edilmedi.

TARTIŞMA
Apandisit ön tanısıyla apendektomi yapılan hastaların 

%0,3-3’ünde primer apendiks tümörü saptanmaktadır (Me-
şină et al., 2011). Bu tümörlerin %0,2-0,4 ü benign özellikte 
iken , %0,5-0,8 oranında malign tümörden oluşur. Apendiks 
tümörleri içinde en sık görülen (%32-57) 1867’de tanımlanan 
ve önceleri karsinoid tümör olarak bilinen nöroendokrin tü-
mördür (Başak et al., 2014). Apendikste görülebilen diğer tü-
mörler arasında goblet hücreli karsinom, mukosel, lenfoma, 
adenokarsinom ve müsinöz kist adenokarsinom yer almakta-
dır (Connor et al., 1998). Endodermde yer alan enterokromafin 
veya Kulchitsky hücrelerinden gelişen nöroendokrin tümörler 
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nöroendokrin hücrelerin bulunduğu her organda görülebilir. 
Nöroendokrin hücreler özefagus hariç bütün gastrointestinal 
sistemde, ürogenital sistemde ve bronşlarda bulunur (Modlin et 
al., 2003). Genellikle 30-40 yaş aralığında görülmekle beraber, 
çocuklarda daha az olmakla birlikte genellikle 10-12 yaş arası 
ve kız çocuklarında daha çok görülmektedir. Çalışmamızda 
yaş ortalaması ve kız çocuklarda daha çok göülmesi literatür 
ile uyumlu bulunmuştur. Genellikle operasyon sırasında şüphe 
uyandıracak makroskopik bir görüntü olmamaktadır (Başak 
et al., 2014). Ameliyat notları incelendiğinde, bizim hastaları-
mızın hiçbirinde de böyle bir şüpheden bahsedilmemiş. Ülke-
mizde yapılan iki çalışmada toplam 4840 apendektomi mater-
yali değerlendirilmiş ve 16 (%0,3) nöroendokrin tümör tespit 
edilmiş (Eğin et al., 2014, Başak et al., 2014). Bizim çalışma-
mızda ise 1324 çocuk apendektomi materyali incelenmiş ve 7 
nöroendokrin tümör tespit edilmiştir (%0,53).

Genellikle asemptomatik olmasına karşın en sık görülen 
semptomlar karın ağrısı, ishal ve kilo kaybıdır (Spallitta et al., 
2000). Bizim hastalarımızın semptomları da akut apandisit tab-
losunu taklit etmekteydi, hastalarımızda karın ağrısı, bulantı 
ve kusma en sık başvuru şikayetleriydi. İnsidental saptanan 
nöroendokrin tümörlerin prognozu genellikle iyidir. Nöroen-
dokrin tümörlerde yaklaşık %10 oranında karsinoid sendrom 
görülebilir, bunun sebebi vazoaktif aminlerin dolaşıma geçme-
sidir. Karsinoid sendromda flushing, diare, periferik vazomo-
tor semptomlar ve bronkokonstrüksiyon görülebilir. Tümörün 
çapı, lenf nodu tutulumu, tümörün histolojik alt tipi (G1-3), 
cerrahi sınır, yüksek mitotik indeks ve Ki 67 indeksi ile seroza 
tutulumu, metastazı ve dolayısıyla da prognozu etkileyen fak-
törlerdir (Coşkun et a., 2006). Mitotik indeks G1 tümörlerde 
genellikle %1’in altındadır, mitotik indeksin 2/2mm2 üzerinde 
olması tümör derecesini artırır ve prognoz kötüleşir. Kromog-
ranin, sinaptofizin, CD56 immünhistokimyasal çalışmalardan 
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birinin bile pozitif olması nöroendokrin tümör tanısını koy-
durur. Tümörler immünohistokimyasal olarak CK7 ve CK20 
negatiftir. Ki 67 tümör içindeki prolifere hücreleri gösteren bir 
antikordur ve prognostik bir faktör olarak kullanılabilir (Mod-
lin et a., 2003). Ki 67’nin %2’nin altında olması iyi prognoz kri-
teridir (Goede et al., 2003). WHO 2010’a göre nöroendkorin 
tümörler G1-2 ve nöroendokrin karsinom ise G3 olarak sınıf-
landırılmaktadır. 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 kötü diferansiye (Ki 67>%20, mitotik in-
deks>20/2 mm2) (Oberg and Castellano, 2011).

Nöroendokrin tümörler genellikle 1cm’den küçüktür (%70) 
(10). Bizim çalışmamızda da literatür ile uyumlu olarak 6 has-
tada tümör çapı 1cm’nin altında (%85,7), 1 hastada ise 1cm ola-
rak tespit edilmiştir. Tümörler genellikle apendiks distalinde 
yerleşim göstermektedir (%71), bizim vakalarımızın tama-
mında da tümörler distal yerleşimli olarak izlenmiştir. Tümör 
boyutunun 2cm üzeri olması metastaz riskini %20 artırarak 
prognozu olumsuz etkilemektedir (Tchana-Sato et al., 2006). 
Tümör boyutu 2cm üzerinde olan hastalarda kolorektal malig-
nite gelişme riski olduğu için sağ hemikolektomi önerilmekte-
dir. Tümör 1cm’den küçük olduğu zaman sadece apendektomi 
yeterlidir (Eğin et al., 2014, Başak et al., 2014, Ma et al., 2010).

Apendiks nöroendokrin tümörleri genellikle metastaz yap-
mazlar (Tchana-Sato et al., 2006). Metastaz varsa genellikle böl-
gesel lenf nodlarında oluşur. Serozal invazyonu olan tümörlerde 
apendektomi ve mezoapendiks rezeksiyonunun yeterli olaca-
ğını belirten çalışmalar mevcuttur (Goede et al., 2003, Toum-
panakis et al., 2007). Bizim de bir hastamızda serozal invazyon 
mevcut olan ve kitle 1cm olarak belirlenen hastamıza apendek-
tomi yapılmıştı, hastanın postoperatif 4. yılında metastaz tespit 
edilmemiştir. Tümör boyutu 2cm’den küçük olmasına rağmen 
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mezoapendiks invazyonu 3mm’den fazla olan hastalarda ikin-
cil ameliyatlar gerekebilir (Plockinger et al., 2008).

Tümör 2cm’nin altında ve apendiks ile sınırlıysa NCCN 
2017 kılavuzuna göre apendektomi yeterlidir. Tümör 2cm’den 
küçük olmasına rağmen lenfovasküler veya mezoapendiks in-
vazyonu varsa ya da atipik histolojik özellikler tespit edilmişse 
daha farklı ve agresif tedaviler planlanabilir. Cerrahi sınır te-
miz değilse veya tümör 2cm’den büyükse hasta görüntüleme 
yöntemleri (BT, MR) ile değerlendirilerek evreleme yapılma-
lıdır. Gereklilik halinde ise sağ hemikolektomi planlanmalıdır 
(NCCN, 2017). Coşkun ve arkadaşları yaptıkları çalışmada bo-
yutu 1-2cm arasında olan bütün hastalarda apendektominin 
yeterli olduğunu ve hiçbir hastalarında metastaz tespit edil-
mediğini savunmuşlardır (Coşkun et al., 2006). Bizim çalış-
mamızda; bir hastamızda 1cm’lik G2 tümör tespit edilmiştir. 
Hastaya sadeceapendektomi yapılmıştır ve 4 yıllık takibinde 
metastaz tespit edilmemiştir.

Metastaz yapan veya karsinoid sendrom gelişen hastalara 
sitoredüktif kemoterapi ve semptomatik tedavi önerilmektedir. 
En etkili farmakolojik ajan somatostatin anoloğu olan octreo-
tid olarak bilinmektedir. Diffüz karaciğer metastazı olan has-
talarda ise radyoterapi tedaviye eklenmektedir (Başak et al., 
2014, Chapman et al., 2000).

Tümör 2cm’den küçük ise NCCN2017 kılavuzuna göre ilk 
yıl 3 ayda bir sonraki 10 yıl ise her 6-12 ayda bir hastalar kont-
role çağırılmalıdır. Hastaların kontrolleri sırasında fizik mua-
yene ve görüntülemeleri değerlendirilmelidir. Hastalardan HIAA 
ve Kromogranin A ölçümü yapılmalıdır (NCCN, 2017). Takip 
edilen hastalarda kolorektal tümör gelişme ihtimali olduğu her 
zaman akılda tutulmalıdır.
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SONUÇ
Apendiks nöroendokrin tümörleri genellikle apendektomi 

sonrası histopatolojik inceleme sırasında insidental olarak tes-
pit edilmektedir. Bütün apendektomi materyalleri uygun ör-
nekleme ile değerlendirilmelidir. 2cm’nin altındaki tümörlerde 
genellikle apendektomi yeterli olmakla birlikte kolorektal ma-
lignite gelişme ihtimaline karşı hastalar yakın takip edilmelidir.
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WILSON VE MENKES’İN YENİ KARDEŞİ: 
MEDNİK (KAMOURASKA) SENDROMU 

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

Nazife MENGİ*

ÖZET
Nadir görülen nörokutanöz bir hastalık olan MEDNİK 

sendromu, yeni bir bakır metabolizması bozukluğudur. Ka-
lıtsal bakır metabolizması bozuklukları olan Menkes ve Wil-
son hastalıklarının klinik, biyokimyasal belirtilerini birleşti-
ren çoklu sistem hastalığıdır. Menkes ve Wilson hastalığına 
bakır ATPaz’lardaki mutasyonlar neden olur. ATP7A mutas-
yonu Menkes ve ATP7B mutasyonu Wilson hastalığına neden 
olur. Otozomal resesif geçişli MEDNİK sendromu ise AP1S1 
genindeki mutasyonlar sonucu gelişen genetik bir bozukluk-
tur. AP1S1 genindeki kusur, bakır ATPaz’ların çalışmasını bo-
zar ve trans-golgi’de daha az tutulmaya, plazma zarında fazla 
bakıra neden olur.

Anahtar kelimeler: AP1S1 gen mutasyonu, Bakır, Konje-
nital diyare, Mednik.
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GİRİŞ
Bakır, insanda mitokondriyal solunum, antioksidan sa-

vunma, nörotransmitter sentezi, bağ dokusu oluşumu ve cilt 
pigmentasyonu dahil çok sayıda hücresel işlem için gereklidir. 
MEDNİK sendromu AP1S1 genindeki mutasyonlara bağlı oto-
zomal resesif geçişli genetik bir bozukluktur. AP1S1’deki bir 
mutasyon, MEDNIK hastalığının semptomlarına yol açan ba-
kıra bağımlı enzimleri etkileyen anormal hücre içi bakır kaça-
ğına neden olur. Semptomları mental retardasyon, enteropati 
(konjenital diyare), sağırlık, periferik nöropati, iktiyoz, kerato-
dermi hiperkeratoz, eritrodermi)’dir. Tipik dismorfik özellik-
ler yüksek alın, mongoloid yüz görünümü, yukarı doğru eğimli 
palpebral fissürler, basık burun, düşük kulaklar, büyüme gerili-
ğidir. Laboratuarda serum total bakır ve seruloplazmin seviye-
leri düşük, çok uzun zincirli yağ asitleri yüksektir. Karaciğerde 
artmış bakır seviyeleri gösterilebilir. Teşhisi klinik bulgularla 
birlikte AP1S1’in DNA analizini gerektirir. Serebral manyetik 
rezonans görüntülemesinde karakteristik bulgusu serebral at-
rofi saptanır. Tedavisi tam olarak netleşmemiştir. Tedaviler şun-
ları içerebilir: diüretikler, steroidler, antidepresanlar, hidrote-
rapi, analjezik, antienflamatuar, antibiyotiklerdir. Çinko asetat 
tedavisi aşırı bakır yükü ve kolestazı azaltmada başarılı ve ge-
çici bir tedavidir.

GEREÇ VE YÖNTEM
Aralarında akrabalık olan (kuzen), 27 yaş baba ile 26 yaş 

thalasemi taşıyıcısı annenin 5. gebeliğinden, 3.canlı doğum ola-
rak, 40+3 gestasyonel haftada, 3580 gram doğum ağırlığında 
sezaryan ile APGAR 5-7-8-8 ile doğan ve yaklaşık 1 dakika po-
zitif basınçlı ventilasyon uygulanan hastanın yenidoğan yoğun 
bakım ünitemize yatışı yapıldı.
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BULGULAR
Ailesinden alınan anamnezde kardeşinde doğumdan iti-

baren ishal tablosu mevcut olduğu, gönderilen gen analizinde 
kardeşinde, anne ve babasında homozigot AP1S1 gen mutas-
yonu tespit edildiği, kardeşinin yaklaşık 5 aylık iken exitus ol-
duğu öğrenildi. Konjenital ishali mevcut olan hasta, postnatal 
3.gününde volvulus, mezenter iskemi nedeniyle çocuk cerrahi 
tarafından opere edilerek, ileostomi açıldı. İşitme için yaptı-
rılan bera testi normal sonuçlandı, göz muayenesinde özel-
lik saptanmadı. Gönderilen gen analizinde Homozigot AP1S1 
gen mutasyonu tespit edildi. Kronik ishali devam eden hasta 
çok kez serviste yattı. 3 aylıkken sepsis tanısıyla çocuk yoğun 
bakım ünitesi (çybü)’ne yatışı yapıldı. Hastaya solunum des-
teği, antibiyoterapi, çinko tedavisi, total parenteral nutrisyon 
tedavisi verildi. Çybü endikasyonu ortadan kalkan hasta çocuk 
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 böbrek fonksiyon testleri normal, total bilirubin:3,6 mg/dl 
direk bilirubin:3,3 mg/dl olup, abdomen usg normal değerlen-
dirildi. Hastaya ek olarak ursedeoksikolik asit başlanıldı, ileos-
tomisi çocuk cerrahi tarafından kapatıldı. Kan gazı, kan şekeri, 
vitalleri yakın takibe alındı, stabil seyretti. Klinik bulguları dü-
zelen hasta, servis yatışının 10.gününde taburcu edildi. Çocuk 
genetik, çocuk nöroloji, çocuk metabolizma, çocuk gastroen-
teroloji takibine alınmak üzere uygun merkeze yönlendirildi.

TARTIŞMA VE SONUÇ
MEDNİK sendromu otozomal resesif kalıtılan bir hastalık 

olup, aile bireylerine genetik danışmanlık verilmesi, ailelerin 
sağlıklı çocuk sahibi olması açısından önemlidir.
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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 AP1S1 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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