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Genig otizm fenotipi otistik bireylerin yakin akrabalarinda biligsel, sosyal, iletisimsel, davranissal ve
kisilik alanlarinda gdzlenebilen bozulmalarla karakterizedir. Otizm iizerine yapilan ilk ¢alismalardan
itibaren elde edilen verilerde; otistik bireylerin kardelerinde ve ebeveynlerinde daha hafif derecede
otistik belirtilerin gdzlendigi ve bunun otizm icin endofenotip olabilecegi diisiiniilmektedir. Bu
derlemede genis otizm fenotipinin tanisal degerlendirilmesi, belirtileri, bulgulan arastinlmis ve
yazinda yapilan calismalar iizerinden elde edilen veriler gozden gegirilmistir.

Anahtar sozciikler: Genis otizm fenotipi, otizm.

Abstract

Broad autism phenotype is characterized by impairments in cognitive, social, communicative,
behavioral and personality domains of close relatives to autistic individuals. Initial data derived
from studies conducted on autism reflect mild autistic symptoms observed in siblings and parents of
autistic individuals and this might be considered as an endophenotype for autism. With this review,
we have aimed to summarize and interpret the entity of broad autism phenotype, within the
context of its diagnostic assessment, its symptoms and relevant studies conducted so far.
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GENIS OTizZM FENOTIPi’nin (GOF) tarihi Leo Kanner'in otizmi ayr1 bir geli-
simsel bozukluk olarak tanimlamasina kadar uzanmaktadir (Wolff 2004, Losh ve ark.
2011). Kanner 1943 yilinda yayinlanan "Autistic disturbances of affective contact” adli

makalesinde insanlara karsi belirgin ilgisizlikleri olan 11 ¢ocugun klinik 6zelliklerini
ayrintil olarak tanimlamig, bu c¢ocuklarda aligilmadik davranig ozellikleri ile birlikte
degisiklige direng ve dil islevlerinde bozukluk oldugunu belirtmigtir. Makalesinde ta-
nmimladigi bu tabloyu “erken bebeklik otizmi-early infantile autism” olarak adlandiran
Kanner, Eugen Bleuler’e ait olan “otizm” terimini “agir1 yalnizlik” anlaminda kullanmig-
tir (Bleuler 1911, Kanner 1943, Folstein ve Rutter 1977). Yaptig1 bu ilk ¢alismada
Kanner 11 ¢ocugun ailesini akilli ve basarili bireyler olarak degerlendirmistir.
(Neumirker 2003, Wolff 2004). Kanner'in gozlemledigi ve daha sonra GOF olarak
adlandinlacak bir dizi 6zellik bazen otizm spektrumlu bireylerin yakin akrabalar1 ara-
sinda bulunmustur (Roth 2010). Kanner'in ¢agdas: Hans Asperger yiiksek islevli otizme
sahip ¢ocuklarin ebeveynlerinin bazilarinda olagandisi ézelliklerin varligindan s6z et-
migtir. Bununla birlikte bu iki aragtirmacinin fark ettigi bu 6zelliklerin anlami hakkinda
kendi varsayimlar: farklidir. Kanner baglangicta ebeveyn sicakligindan yoksun bir or-
tamda biiyiimenin otizmle sonug¢landigina inanmis ve otistik cocuklarin ebeveynlerinde
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yeteri kadar duygusal karsilik vermeyen, uzak, soguk, zeki ve takintili kisilik 6zellikleri
oldugundan s6z etmigtir. Bu yirminci yizyil boyunca psikanalizin egemen etkisini
yansitan bir goristir. Bu gortisiin aksine Asperger otistik 6zelliklerin ebeveynden ¢ocu-
ga biyolojik olarak ge¢me olasilig1 oldugunu varsaymus olup otistik ¢ocuklar ile ebeveyn-
leri arasindaki benzerligi genetik ile iligkilendirmigtir (Bailey ve ark. 1998, Roth 2010).

Kanner'in yeni ufuklar agan yazisindan 30 yildan fazla gectikten sonra Folstein ve
Rutter tarafindan yiritiilen ikiz ¢aligmasi otizmin etiyolojisine yonelik 6nemli bulgular
saglamigtir. Folstein ve Rutter ile 1977 yilinda baglayan erken ikiz ¢aligmalar ve daha
sonra giiniimize ait tam 6lgttleri kullanilarak yapilan ikiz ¢alismalan otizmin 6nemli
bir genetik bilesene sahip oldugunu gostermektedir. Ayni cinsiyetli 21 ikiz esinin ¢alig-
masinda, Folstein ve Rutter otizm i¢in es hastalanim oranim dizigot ikizlerde %0.0,
monozigotlarda %36.0 saptamistir. Ge¢ konusma, diisiik zeka puani ve akademik zor-
luklar iceren daha hafif kognitif anormallikleri degerlendirdiklerinde ise dizigot ikizler-
de es hastalanim orami %10, monozigotlarda %82 bulunmustur. Bunun sonucunda
calismacilar otizmin kalitilabilen bir durum oldugu fikrine varmugtir. Sonraki gesitli ikiz
calismalar1 da monozigotlarda dizigotlara gore daha yiiksek otizm oranlari ve esik alti
belirtiler bulmustur (Folstein ve Rutter 1977, Bailey ve ark. 1998, Ronald ve Hoekstra
2011). Bolton ve arkadaglar1 kardesleri bozukluk tanisi alan 137 bireyi incelediklerinde,
kardeslerin %5.8’inde otizm, atipik otizm veya Asperger sendromu tanisi aldiklarini
bildirirken; kardesi Down sendromu olan bireylerde Otizm Spektrum Bozuklugu
(OSB) tarust bildirmemiglerdir (Bolton ve ark. 1994). Ghaziuddin tarafindan yapilan
bir ¢aligmada ise Asperger sendromu ya da otizm tanisi olan 114 ¢ocugun kardeslerinin
% 4.3’ Asperger sendromu ya da otistik bozukluk tamis1 almigtir (Ghaziuddin 2005).
Sonug olarak otizmli bireylerin aile tiyelerinde daha hafif biligsel ve dil belirtilerinin ara
fenotip gosterdigi veya bozukluk i¢in endofenotip oldugu disiinilirken bu durum
GOF olarak tanimlanmaya baglamistur.

GOF; otizmin hafif belirtileriyle karakterize olduguna inanilan ve egik alti toplum-
sal beceri-iletisim belirtileri, sira dist kisilik ozellikleri gésteren bir grubu tanimlayan
terimdir. Siklikla otistik bozuklugu olan bireylerin yakinlarinda saptanir (Rutter 2000,
Constantino ve ark. 2006).

GOF'un ilk gozden gegirilmesinden bu yana 19 yildan fazla zaman ge¢mistir (Bai-
ley ve ark. 1998). Siiregte GOFu incelemek i¢in kullanilan yontemsel araglarda nemli
gelismeler olmusgtur. Son yillarda bir ¢ok aragtirmaci bu kavrami ayr bir kategori olarak
ele almadan, otizm fenotipinin, genel niifusa karisan bir dizi devamli ve kantitatif 6zel-
lik olarak kavramsallastirilabilecegini one stirmistiir (Baron-Cohen ve ark. 2001, Cons-
tantino ve ark. 2006, Hoekstra ve ark. 2008). Yeni psikometrik 6lgekler de bu siirece
katkida bulunmugtur (Baron-Cohen 2001, Constantino 2002). Bu derleme genel top-
lumda ve aile bireylerinde yiiriitilen GOF ¢aligmalarinin incelemesini sunmaktadir.

GOF’un Degerlendirilmesi ve Olgiim Araglart

1977 yilinda, Folstein ve Rutter'in monozigot ve dizigot ikizler arasinda otizm ile
uyumluk hakkindaki 6ncii ¢aligmasi, otizm i¢in daha kapsamli bir fenotip ile tutarl bir
dizi bulgu saglamistir (Folstein ve Rutter 1977). Bundan sonra, GOF bir¢ok yontem
kullanilarak ¢aligilmaya baglanmistur.

OSB'nin aksine, GOF igin iyi kabul gormis 6zgil 6lgiitler yoktur. GOFu karakte-
rize etmek icin farkli 6zellikler 6nerilmis ve ¢aligmalar arasinda GOF cesitli sekillerde

Psikiyatride Giincel Yaklagimlar - Current Approaches in Psychiatry



Kiiciik ve ark. 230

tanimlanmugtir. Ornegin, bazi calismacilar otizmin ézelliklerine paralellik gosteren tek
bir alanin aile tyelerinde GOF i¢in belirleyici olmasini gii¢ bulmugtur (Losh ve ark.
2009), digerleri ise GOFun standardize olgiitlerinde iki veya daha fazla defisit olmas:
gerektigini belirtmigtir (Hurley ve ark. 2007).

GOF igin standardize olgitlerin olmamasi, ¢aligmalarda farkli él¢im araglar ve
yontemsel yaklagimlarin kullanilmasi caligmalar arasi kiyaslamalari, GOFun temel
ozelliklerini tanimlamasini giiglestirmistir. Bu zorluklara ragmen, ¢alismalar arasindaki
sonuglar birbirine daha ¢ok yaklagma egilimindedir ve ¢esitli giincel incelemeler de
benzer temel GOF 6zellikleri saptanmugtir (Gerdts ve Bernier 2011, Losh ve ark. 2011,
Sucksmith ve ark. 2011). OSB' ye uygun olarak yineleyici davranislarla (takintili davra-
niglar: igerir) beraber bozulmus toplumsal iletisim ve toplumsal-duygusal becerilerin
GOF'un temel 6zellikleri oldugunu ¢alismalar gostermektedir (Losh ve ark. 2011, Parr
ve ark. 2011).

GOF’u degerlendirmeye yonelik evrensel olarak kabul gérmiis yontemler olmamasi
nedeniyle caligmalarda kullanilan 6l¢im araglari simiflama, degerlendirilen 6zellikler,
bilgi kaynag: gibi konularda farkliliklar gésterebilmektedir. En erken ve en ¢ok kullani-
lan araglardan biri Folstein ve Rutter tarafindan gelistirilen Autism Family History
Interview’dir (Otizm Aile Oykijsii Gortusmesi ~AFHI) (Bolton ve ark. 1994, Piven ve
ark. 1997a, Piven 2001). Standardize bir klinik inceleme olan AFHI bilgi kaynag: olan
bireye kendi veya akrabalariyla ilgili kisilik ve davranig alanlarinda OSB’yi tanimlayan
belirtilere paralel, cocukluk ve ergenlik dénemi islevleriyle ilgili ayrintili sorular y6nelt-
mektedir. 1ncelemeye bagli olarak, elde edilen puanlar daha sonra bireyin GOF'u sergi-
leyip sergilemedigini belirlemede kullanilir. Otistik 99 ve Down sendromlu 36 proban-
din katildig1 bir ¢alismada otistik bireylerin ailelerinde kontrol grubuna gére daha fazla
GOF (+) birey oldugunu bulmugtur (Bolton ve ark. 1994).

Bu yaklagimin devami GOF’un 6zgil 6zelliklerini degerlendiren yapilandirilmig g6-
rigmeler ve gozlemsel puanlamalarin kullanilmasidir. Kisilik degerlendirme programin-
dan uyarlanan Modified Personality Assessment Schedule—Revised (MPAS-R), yari
yapilandirilmig bir gériisme ile GOF ile iligkili 6zgul kisilik profillerini degerlendirmek
icin kullamlmigtir (Tyrer 1988, Piven ve ark. 1994). Otistik probandlardan 87 ve Down
sendromu probandlardan 38 ailenin kisilik ozelliklerini kiyaslayan bir ¢alisma bu 6l-
¢imde OSB’li ¢ocuklarin ailelerinde kontrollere gore kisiligin ti¢ boyutunda (uzak,
distincesiz, duygularin: gizleyen) daha yiiksek puanlar saptamustir (Piven ve ark. 1994).

Benzer sekilde, Friendship Interview (Arkadashk Gortigmesi-FI) toplumsal islevle-
rin bir yanini degerlendirmek igin gelistirilmis olup bireyin arkadaglik sayis: ve niteligini
degerlendirmek i¢in kullanilmigtir (Piven ve ark. 1997b). Bu 6l¢tim aracini kullanan bir
calisma OSB’li ¢ocuklarin ailelerinin kontrollere gére daha az ve dustik nitelikte arka-
dagliklar1 oldugunu rapor etmistir (Santangelo ve Folstein 1995). Son olarak konusma
ozelliklerine dayali pragmatik becerileri puanlayan gézlemsel bir arag¢ olan Pragmatic
Rating Scale’nin (Pragmatik Degerlendirme Olgegi-PRS) kullanildigi bir ¢alismada;
OSB'li ¢ocuklarin aileleri kontrol grubuna gére pragmatik dilde daha ¢ok zorlanmugtir
(Landa ve ark. 1992, Losh ve ark. 2008). Bu olgtimler GOFun aile 6zelliklerini daha iyi
karakterize etmek i¢in kullanilmigtir. Caligma sonuglari uzak ve elestiriye agir1 duyarl
kisilik ozellikleri (IMPAS-R), konugma anormallikleri (PRS) ve arkadaslik skorunun
(FI) OSB’li ¢ocugu olan aileleri Down sendromlu ¢ocugu olanlardan en iyi sekilde
ayirdigini gostermistir. Bu ozelliklerin iki veya daha fazlasinin bulunmasinin GOF igin
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belirleyici oldugu distintilmustir (Piven ve ark. 1997b).

Broader Phenotype Autism Symptom Scale (Genis Fenotip Otizm Belirti Olgegi-
BPASS) aile goriigmesi ve gozlemsel puanlama skalasinin bir kombinasyonudur ve
multiplex ailelerde (tek veya daha fazla OSB'li birey olan aileler) genetik OSB ¢alisma-
larinda kullanilmak i¢in gelistirilmistir. Etkilenen ¢ocuklar, onlarin aileleri ve etkilen-
meyen kardeglerinde dort alanda (toplumsal giidillenme, toplumsal disavurum, konusma
becerileri, ilgili esneklik aralig1) otistik Szelliklerin kantitatif olgimini saglamak i¢in
kullanilmaktadir. Kisith davranslar aile gériismesiyle degerlendirilirken sézsiiz davranis,
goz temast vb dogrudan gozlemle degerlendirilmektedir (Dawson ve ark. 2007).

Autism Spectrum Quotient (Otizm Spektrum Orani-AQ) GOF’u degerlendirmede
en sik kullanilan puanlama dlgegidir (Baron-Cohen ve ark. 2001). AQ_bireyin kendisi-
nin bildirdigi; toplumsal yetenekler, dikkat, ayrintilara dikkat, iletisim ve hayal giict
olmak tzere bes alt bagliktan olugan bir olgektir. Normal zekada ki erigkinler arasinda
OSByi tanimlamak igin gelistirilmistir. Olgegin Tiirkge giivenilirlik ve psikometrik
ozelliklerine yonelik ¢aligma Kose ve arkadaglar: (2010) tarafindan yapilmustir (Kose ve
ark. 2010). OSB’li olanlarin akrabalari ve genel toplumda AQyu GOF igin indeks
olarak kullanan ¢aligmalarda OSB’li ¢ocugu olan ailelerin ¢esitli AQ_alt bagliklarinda
daha yiksek puanlar aldif1 saptanmigtir (Woodbury-Smith ve ark. 2005, Wheelwright
ve ark. 2010).

GOF aragtirmalarinda kullanilan bir diger olgek Social Responsiveness Scale (Sos-
yal Duyarlilik Olgegi—SRS) oleegidir (Constantino ve ark. 2000, Constantino 2002).
Bir ebeveyn/6gretmen anketi olan bu 6lgek OSB’li ¢cocuklarla normal gelisimli ve diger
psikiyatrik bozuklugu olan gocuklari ayirt etmek igin gelistirilmigtir. Olgekte bulunan
bazi maddelerdeki ifadeler degistirilerek Social Responsiveness Scale-Adult (SRS-A)
adiyla erigkinlerde kullanima da uyarlanmis ve 2 yastan erigkinlere kadar olan yeni
versiyonu yakin zamanda yayinlanmigtir (Constantino ve Todd 2005). SRS OSB'de
etkilenen toplumsal davranig yanitlarina odaklanir ve toplumsal farkindalik, toplumsal
bilis, toplumsal iletisim, toplumsal giidillenme ve otistik kisisel 6zellikler olmak tzere
tanimlanan bes alt baglig1 vardir. Bu 6lgegi GOF i¢in kullanan ¢alismalarin bir kisminda
OSB’li ¢ocuklarin kardeslerinin daha yiiksek puanlar aldig: saptanmistir (Constantino
ve ark. 2006).

Communication Checklist version 2 (Iletigim Kontrol Listesi 2 -CCC-2) ¢ocuklar-
da dil ve iletisim defisitlerini degerlendirmek i¢in tasarlanmig bir ankettir (Bishop 1998,
Bishop 2003). CCC-2yi kullanan ¢aligmalarda OSB’li ¢ocuklarin kardeslerinin dil
ozelliklerinde kardesi OSB olmayanlara gore daha kotii puanlar saptanmistir (Bishop ve
ark. 2006). Bu olgtim aracinin erigkin versiyonunu (Communication Checklist Adult
Version, CC-A) kullanan bir ¢alismada OSB’li ¢ocugu olan erigkinlerde dlgegin top-
lumsal katihm skalasinda daha fazla bozulma oldugu gosterilmistir (Whitehouse ve
Bishop 2009, Whitehouse ve ark. 2010). Bu da 6lgeklerin GOF'un toplumsal iletisim
ozelliklerini degerlendirebilecegini diistindirmektedir.

Hem Childhood Asperger Syndrome Test (Cocukluk Asperger Sendromu Testi-
CAST) hem de Social and Communication Disorders Checklist (Sosyal ve Tletisim
Bozukluklar: Kontrol Listesi-SCDC) toplum tabanl ikiz 6rneklerinde okul ¢agi cocuk-
larinda otistik ozelliklerin 6l¢tti olarak kullanilmistir (Scott ve ark. 2002, Skuse ve ark.
2005). SCDC normal zekiya sahip okul ¢ag1 cocuklarinda OSB ile iligkili toplumsal
bilis ozelliklerini olger. CAST ise okul ¢agindaki ¢ocuklarda Asperger sendromunu
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tanimlamak i¢in gelistirilmigtir. Bu 6l¢tim araglarini kullanan ¢alismalar otistik ozelikle-
rin genel toplumda kalitsal oldugunu géstermistir (Skuse ve ark. 2005, Ronald ve ark.

2008).

Tablo 1. Genis otizm fenotipi icin kullanilan degerlendirme ve dl¢iim araglar

Olgiim Araci

Tanim

Autism Family History
Interview
(AFHI)

Standardize klinik gériismedir.

Kisiye ve akrabalarina kisilik ve davranis alanlarinda 0SB'nin karakteristik belirtilerini
sorgular.

Sorgulanan bu alanlar sosyal, iletisimsel, kisitli ve yineleyici davranis ve ilgi oriintiileriyle
iligkilidir.

Cocukluk ve ergenlik donemi ilevleriyle ilgili detayl sorulan da igerir

Elde edilen puana gore kisinin GOF prezantasyonu olup olmadigi belirlenir

Modified Personality Assess-
ment Schedule—Revised
(MPAS-R)

Yariyapilandinimig bir goriismedir.

GOF ile iliskili 6zgiil kisilik profillerini degerlendirmek icin kullanilmistir. Kisiligin hem
normal hem de anormal boyutlarini degerlendirmeye olanak tanir.

Toplamda 18 kisilik yapisina dair dzellikleri ierir; tanimlanmis on sekiz ozelliin var olug
siddetinin 0-7 arasi derecelendirilmesi istenir

Tanimlanmasi istenen her bir 6zellik icin dlcek yonergesinde hem zorunlu hem de deger-
lendirmecinin istemine bagl sorulabilecek ve o 6zelligi detayl tartisabilmeyi saglayacak
belirli bazi drnekler bulunur.

Puanlama ve derecelendirmede goriismecinin gozlemleri ya da klinik goriisii dedil, kisinin
yanitlari ve 6rnekleri ile tanimlamalar esas kabul edilir.

Uyarlanmis dlcegin yeniden gozden geirilmis halinde 18 kisilik 6zelligi tanimlanmigken ilk
versiyonu olan PAS'de uzak, endiseli, asir duyarli, asin vicdanli, kati ve diisiincesiz olmak
izere 6 kisilik ozelligi tanimlanarak degerlendirilmistir.

Friendship Interview (Fl)

Otistik bireylerin ebeveynlerinde sosyal iliskilerin kalitesini degerlendirmek iizere gelisti-
rilmigtir.

Bireyin arkadaslik sayisi ve niteligine dair bilgiler elde etmek icin kullanilir.

Olgulardan yakin aile tiyeleri digindan 3 arkadagin ismini vermeleri istenir. Sonrasinda bu
arkadagliklanin kalitesi ve niteligi karsilikli duygusal destek ve giiven duyma temel belirle-
nen alanlar olmak iizere sorularla derecelendirilir.

Her bir arkadaslik iliskisi duygusal destek ve giiven duyma 6zellikleri temel alinarak 0-5
arasinda derecelendirilir ve buna gdre toplam alinabilecek puan 0-15 arasinda degisir.
Bu dlcegin sosyal ilikilerin kalitesini degerlendirmede gegerli bir 6lgiim gereci oldugu ve
otizmi olan bireylerin ebeveynlerini kontrol grubu ebeveynlerinden ayirt edebilmede
kullanilabilecegi belirtilmistir.

Broader Phenotype Autism
Symptom Scale (BPASS)

0SB tanili bireylerin yakinlarinda GOF'u degerlendirmek icin gelistirilmistir.

Dort alanda (toplumsal giidiilenme, toplumsal disavurum, konusma becerileri, ilgili
esneklik aralig) otistik dzelliklerin niceliksel 6l¢iimiinii saglamak icin kullanilir.

iki kistmdan olusur; ilkinde ebeveynlerin kendi veya cocuklarmnin islevselligini degerlendir-
meye yonelik sorulara olan yanitlarla belirlenen 6zelliklerin degerlendirildigi yan yapiland-
nilmig bir gériisme bicimi bulunur.

ikinci kisim ise degerlendirmecinin ebeveyn ya da cocudu etkilesim sirasinda direkt olarak
gozlemlemesi ile yapilan degerlendirmenin skorlandigi 6 maddeyi icerir.

Her bir maddeyi degerlendirmek icin cesitli sorular ve/veya 6rek uygulamalar mevcuttur.
Maddelerin skorlan yiiksek diizeyde atipikten normale ve oradan da ortalamanin iistiine
gider hicimde 4 veya 5 noktall derecelendirme sistemine gdre verilir.

Autism Spectrum Quotient
(AQ)

AQ bireyin kendisinin bildirdigi; kisa, kolay kullanilabilir ve skorlamas kolay olacak bir
degerlendirme dl¢edi gelistirme hedefiyle tasarlanmigtir.

GOF'u degerlendirmede en sik kullanilan puanlama dl¢egidir.

Normal zekada ki erigkinler arasinda 0SB'yi tanimlamak icin geligtirilmistir.

Toplamda 50 soru- 5 farkli alant iceren her bir alan iin 10'ar sorudan olugur.
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Sorgulanan alanlar sosyal beceriler, dikkati yonlendirme/degistirme, ayrintilara olan
dikkat, iletisim, hayal giiciidir.

Social Responsiveness Scale
(SRS)

Bir ebeveyn/agretmen anketi olan bu 6lgek 0SB'li cocuklarla normal gelisimli ve diger
psikiyatrik bozuklugu olan cocuklari ayirt etmek icin gelistirilmistir.

0SB'de etkilenen toplumsal davranis yanitlarina odaklanir ve toplumsal farkindalik,
toplumsal bilis, toplumsal iletisim, toplumsal giidiilenme ve otistik kisisel dzellikler olmak
lizere tanimlanan bes alt bashgi vardir.

Dodgal sosyal ortamlarda ¢ocugun yasadigi sosyal sorun ve zorluklar ile anormalliklerin
ebeveyn ve/veya dgretmen tarafindan belirlenmesine olanak tanir.

Belirtilerin siddetine gdre derecelendirildigi 65 maddelik bir dlcektir

Olgekteki her bir madde 0 (hichir zaman dogru dedil)- 3 (hemen her zaman dogru) arasinda
derecelendirilecek bicimde karsilikli sosyal davranisin gozlemlenebilir yonlerini sorgular.
Hizli doldurulabilen bir lcektir; genelde 20 dakika veya daha kisa siirede tamamlanabil-
mektedir.

Yiiksek skorlar daha siddetli sosyal bozulmay isaret eder.

Communication Checklist
version 2
(CCC-2)

Cocuklarda dil ve iletisim defisitlerini degerlendirmek iin tasarlanmig bir ankettir.
Cocuklarinin iletisim becerilerinin giiclii ve zayif yonlerini degerlendirmek iizere, geleneksel
degerlendirme formlarini kullanmada giicliik yasayan ebeveynlerce doldurulmak iizere
tasarlanmistir.

10 8lgege bolinmiis toplam 70 maddeyi icerir. ik 4 dlgek dilin yapisal ynlerini (A: konus-
ma, B: sentaks, C: semantik, D: ahenk/uyum), sonraki 4 8l¢ek dilin pragmatik alaninda
sorun yasayacak kadar iletisim giicligi olan cocuklardaki etkilegim yonlerini (E: uygun
olmayan baslatma, F: dilin stereotipik bicimde kullanimi, G: baglamsal kullanim, H: sozel
olmayan iletisim), son iki dlcek ise otizmle iligkili olan davranigsal alanlari (: sosyal iliskiler
ve J: ilgi alanlan) degerlendirir.

Her bir dl¢ek icinde bes madde zorluklari tanimlarken iki madde ise giiclii olan yénleri
belirtir.

Olgek Birlegik Krallik'taki 4-16 yas araliginda olan 542 ocuk iizerinde uygulanarak standar-
dize edilmistir.

Social and Communication
Disorders Checklist
(SCDQ)

ilk kez Turner sendromu olan bireylerdeki sosyal-davranissal zorluk alanlanini élgiimlemek
icin gelistirilmis olup giiniimiizde normal zekaya sahip okul ¢adi cocuklarinda 0SB ile iliskili
toplumsal bilig 6zelliklerinin 8l¢imii icin kullaniimaktadir.

Hizli ve basit kullanimi saglayacak bicimde tasarlanmis 12 sorudan olusur. Bunlardan 9'u
karsilikli sosyal etkilesim becerileri ile iletisim becerilerini yansitan otistik triadla iligkili
anormal 6zellikleri 6lgmeye hizmet eder. 4,5 ve 6 numarali maddeler daha genel anlamda
davranigsal sorunlan dlgmekte ve islevsellikteki bozulmayi da yansitmaktadir.

Olgekteki her bir madde davranigin son 6 ay icerisinde gézlenip gozlenmedigine gére ve
eger gozlenmis ise de ilgili ifadelerin “oldukga veya bazen dogru” ya da “cok veya sikiikla
dogru” olup olmadigina gdre derecelendirilir.

Bu baglamda denk gelen puanlar 0-2 arasindadir ve alinabilecek maksimum puan 24'tiir.
Genis katilimli fazla hasta sayisi olan toplum calismalarinda otistik 6zellikleri tarayarak
belirleme agisindan kullaniligh bir dl¢ektir.

Bir diger avantaji da DEHB ve davranim bozuklugu gibi davranigsal sorunlarla giden ve esik
alti otistik belirtilerin bu alandaki zorluklar iizerine olan roliinii daha iyi kavrayabilmemiz
icin de kullanigh bir dlcek olabilir.

Sinirhliklari; dederlendiriciler arasi tutarlik verilerine gereksinim vardir; genis olcekli
aragtirmalar icin tasarlanmigtir ve klinik tanilama saglamak iizere kullanima uygun
degildir.

Duyarlik cok yiiksek diizeyde olsa da otizm tanisinin kendisi ile iliskili olarak taniya dair
ozqiilliik diizeyi diisiiktiir.

Childhood Asperger Syndrome
Test
(CAST)

4-11 yaslari arasindaki ilkdgretim ¢adi cocuklan arasindaki Asperger sendromu tanisi alma
olasiligr bulunan olgulan belirleme ve bununla iliskili sosyal ile iletisime dayali problemleri
tespit etme amagli gelistirilmistir.
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Toplamda 37 maddesi bulunur ve bunun da 31'i cocugun toplam skoruna katki saglayan
maddeleri icermektedir. Kalan 6 madde ise genel gelisim iizerine olan kontrol sorulandir ve
bunlar hesaplamaya katilmazlar (Kontrol soru maddeleri: 3-4-12-22-26-33)

Bir cocugun dlcekten alabilecedi maksimum puan 31'dir

Olcedi gelistirirken ki asil amag editsel potansiyellerine ulasamadidi gozlenen ve yine klinik
ya da egitsel baglamlarda risk tagidigi diisiiniilen olgularda , Asperger sendromu ya da
iligkili durumlan belirleme agisindan bir erken ayiriai tani siirecini kolaylagtirma olmustur.

Broad Autism Phenotype 0SB olanlarin akrabalarinda GOF dl¢imiiniin kisisel bildirimi icin gelistirilmistir.
Questionnaire Olgek genis otizm fenotipinin temel kisilik ve dile ait bilesenleri olan soguk/mesafeli kisilik
(BAPQ) ozellikleri, kati ve esnek olmayan kisilik dzellikleri ile pragmatik dil sorunlarini 6lgimlemek

icin tasarlanmistir.

Ozel olarak eriskinlerdeki genis otizm fenotipini degerlendirmek iizere bu yas grubuna
yonelik hazirlanmistir.

Hizli uygulanabilen, maliyeti diisiik ve uzaktan da yapilabilen bir degerlendirme araci
oldugundan ve yine kolay; asgari diizeyde yonerge ile uygulanabilen ve puanlanabilen bir
0l¢iim yontemi olmasi avantajlar arasindadr.

Onceki anketlerin aksine, Broad Autism Phenotype Questionnaire (BAPQ) OSB
olanlarin akrabalarinda GOF 6l¢timuniin kigisel bildirimi i¢in gelistirilmistir. Hurley ve
arkadaglar1 (2007) GOF ile en fazla ilgili olduguna inandiklari karakteristik 6zellikleri
(uzak durma, rijidite ve pragmatik dil bozuklugu) bu bireysel bildirim 6l¢eginde topla-
mustir. Bu ¢ 6zellii segmelerindeki temel neden 6nceki aragtirma bulgularidir. Ortaya
cikan Slgek GOF ozelliklerini yansitan 12 maddeli i alt dlgekten olugmaktadir (Hurley
ve ark. 2007). BAPQ hakkindaki yakin zamanl ¢alismalar, klinik dig1 6rneklerde kisiler
arast sorunlar ve iligkili psikopatolojide bireyin kendi bildirim &l¢timleriyle skorlarin
anlamli derecede korele oldugunu géstermistir (Ingersoll ve ark. 2011, Wainer ve ark.
2013).

GOF’un standart tanimlamalar1 olmadifindan, GOF'u degerlendiren yontemlerin
duyarlik ve 6zgiilligl ortaya konamamigtir. Ayrica, degerlendirme yontemlerini kiyasla-
yan kisith aragtirma vardir. Bu nedenle yontemlerin birbirine Ustiinligl net degildir.
BAPQ’nun OSB bireylerin ebeveynleri arasinda GOF (+) olgular tespit etme yetenegi-
nin M-PAS-R/PRS’ye benzedigine yonelik kamitlar bulunmaktadir (Hurley ve ark.
2007). Bir ¢alismada BAPQ; SRS-A ve AQ_ile skor dagilimy, i¢ tutarhilik, faktor yapist
ve ol¢it gecerligi agisindan kargilastinlmigtir. Her t¢ degerlendirme araci icin toplam
skorlar ve alt baslik skorlarinin dagiliminda streklilik gorilmugtir. Korelasyon analizle-
rinde ¢ aragta aynmi yapiyr degerlendirmede birbiriyle kuvvetle iligkili bulunmusgtur.
Ancak AQ’nun olgiit gegerliligi SRS-A ve BAPQ gibi gtigli degildir. Ayrica BAPQ ve
SRS-A, AQ’dan daha iyi i¢ tutarhiliga sahiptir. Bu sonuglarla GOF aragtirilirken BAPQ_
ve SRS-A’nin AQ'ya tercih edilmesi nerilmektedir. Aslinda Ingersoll ve arkadaglarina
(2011) gore BAPQ, GOF'un belirlenmesinde bu ti¢ 8lgiim araglarinin en iyisidir ve
diger iki aragtan farkli olarak 6zellikle GOF'u degerlendirmek amaciyla tasarlanmigtir
(Ingersoll ve ark. 2011). GOF i¢in kullanilan degerlendirme ve dlglim araglar1 Tablo
1’de 6zetlenmistir.

Yontemsel Degerlendirmeler

GOFun ilk resminin ortaya ¢ikarilmasinda en sik yontemsel yaklasim OSB’li bireylerin
aile 6ykilerinin alinmasidir ve bu amagla erken dénem caligmalarda aile tyelerine odak-
lanilmistir (Wolff ve ark. 1988, Landa ve ark. 1992, Bolton ve ark. 1994, Piven ve ark.
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1994). Bu aragtirmalarin ilerlemesiyle, aragtirmacilar ¢aligmalarina kontrol gruplar: alip
OSB'li bireylerin akrabalarinin 6zgil profillerini belirlemek i¢in kullanmigtir. Bu ¢alig-
malar kontrol grubunun se¢imlerinde farkliliklar gésterir ve bu farkliliklarin sonuglari
yorumlamay etkileme potansiyeli vardir. Ornegin, bazi calismalarda gelisimsel sorun
oykiisii olmayan bireylerin aile tyeleri kullanilmigtir (Losh ve ark. 2009, Ingersoll ve
ark. 2011). Bu da engelli bir ¢ocugun biiytimesinin neden oldugu stresérlerin sonucu
olarak birinci derece akrabalarda bazi GOF 6zelliklerinin artmig oranda olma olasihgini
etkin bir sekilde diglayamamaktadir (Bailey ve ark. 1998). Bu karigikli1 gidermek igin,
bazi ¢alismalar engelli bireylerin aile kisilerini kontrol grubu olarak ¢aligmaya almigstir.
Bu duyarliligs gésteren c¢ahigmalarin ¢ogu down sendromlu bireylerin ebeveynlerini
kontrol grubu olarak kullanirken bazilar: farkli kontrol gruplar (6rn; 6zgtl dil bozuklu-
gu, sizofreni) kullanmistir (Bolton ve ark. 1994, Piven ve ark. 1997b, Ruser ve ark.
2007, Whitehouse ve ark. 2007, Lindgren ve ark. 2009) .

Bazi ¢aligmalar ise otizm tanili ¢ocuklarin bebek kardeslerinde GOF'u aragtirmgtur.
Ornegin, Holmboe ve arkadaglar1 (2010) otistik probandlarin bebek kardeslerindeki
dikkat ile ilgili iligkinin stirdiirilmemesi ve selektif inhibisyon sorunlarini kegfetmistir.
Bunun diginda bebek kardeglere odaklanan bagka ¢aligmalarda vardir (Cassel ve ark.
2007, Merin ve ark. 2007, Presmanes ve ark. 2007, Toth ve ark. 2007). Ancak ¢ocuklar
bir yagina gelmeden 6nce veri analizi yapilan ¢aligmalar gelecekte OSB gelismesi olast
olan ¢ocuklar: i¢ermektedir. Bu nedenle gruplar arasindaki farkliliklar yiksek risk gru-
bunda ileride GOF yerine OSB gelisecek olan az sayidaki ¢ocukla olugmus olabilir. Bu
durum bulgulari kuskulu kilmaktadir. Bu sorunu gidermek i¢in ¢ocuklarin tami konabi-
lecek yaga gelmesinin beklenmesi ve sonra OSB 6lctitlerini kargilayan ¢ocuklarin érnek-
lemden ¢ikarilmas: disinilmistir. Bu ¢ocuklarin okul ¢agina kadar izleminin yapildig
birka¢ ¢aligma bulunmaktadir (Stone ve ark. 2007, Gamliel ve ark. 2009, Warren ve
ark. 2012).

Jobe ve White (2007) gibi aragtirmacilar ise otizmli bireylerin akrabalar1 yerine ge-
nel nifustaki otistik 6zellikleri aragtirmay: tercih etmistir. Bu GOF ¢alismalarinda bir
diger yontemsel yaklagimdir. Baz1 aragtirmacilar ise se¢im 6lgiitlerinde hala agir1 sekilde
tutucu davranmakta ve otistik probandlarin genetik akrabalarini bir ya da daha fazla
farkli ol¢titt izleyerek GOF+/GOF- olarak ayirmakta ve birlikte ele alnan bitiin gene-
tik akrabalarin arasindaki ortalama farkliliklar1 analiz etmek yerine sadece GOF+ grup-
taki otistik ozellikleri 6lgmektedirler (Dalton ve ark. 2007, Adolphs ve ark. 2008, Losh
ve ark. 2009). Bu derlemede yer alan bulgulari okurken bu yontemsel farkliliklar goz
ontinde bulundurmakta fayda vardir.

Genis Otizm Fenotipinde Etkilenen Alanlar

Dawranissal ve Klinik Belirtiler

Toplumsal Davranig

Kargilikli toplumsal davranglarda yetersizlik OSB’nin temel bir 6zelligi olarak ele alinir
(APA 2000). Bu nedenle GOF ile ilgili ¢aligmalarin biiyiik kisminda esik alti otizm
belirtileri ve toplumsal islevsellikteki zorluklar aragtirilmigtir. Nitekim erken toplumsal
davraniglardaki yetersizlikler genis otizm 6zelliklerinin ilk géstergelerinin biri olabilir
(Goldberg ve ark 2005, Cassel ve ark 2007). Bazi OSB kardeglerde, bireyin adin1 yanit-

lamasini, toplumsal gilimsemesini ve goz temast siiresini ve hareketlerini de igeren

Psikiyatride Giincel Yaklagimlar - Current Approaches in Psychiatry



Kiiciik ve ark. 236

erken toplumsal davraniglarda yetersizlikler gosterilmigtir (Merin ve ark 2007). Bu
caligmalarin ¢ogu boylamsal degildir ve bu grup farkliliklarinin ne kadar stirdiigu sapta-
namamigtir. Dahasi, GOF karakteristiklerinin ya da OSB’nin bu yiiksek riskli kardesler
hakkindaki bilgi eksikligi nedeni ile bu erken yetersizlikler ve GOF'un goérinimi ara-
sindaki iligki hala net degildir. Otistik bireylerin birinci-derece ve uzak akrabalarinda
siklikla gorilen toplumsallagma sorunlarinin ¢evresel etmenlerle iligkili olmadig: disi-
niilmistir (Bailey ve ark. 1998).

Izlem galigmalarinda otistik olmayan monozigot ikizlerde toplumsal etkilesim so-
runlarinin erigkinlikte de stirdiigi bildirilmigtir (Le Couteur ve ark. 1996). Ailelerinde
birden ¢ok otizm olgusu goriilen ebeveynler ile Down sendromlu ¢ocuklarin ebeveynle-
rinin kargilagtirildiklari ¢alismalarda, otistik bireylerin babalarinin %57’sinde toplumsal-
lagma sorunlari saptanmugtir (Piven ve ark. 1997a). Bir¢ok calisma hem birinci hem
ikinci derece OSB akrabalarda yiiksek oranda toplumsal zorlanma oldugunu ileri siir-
migtir. SRS ile 8l¢tlen OSB'li bireylerin kardeslerinin, 6zellikle erkek kardeslerin eksik
toplumsal tepki gosterdigi bulunmustur. OSB ebeveynlerinde, sirasiyla tipik gelisim
gosteren cocuklara ve genel nifustaki yetiskinlere oranla daha fazla toplumsal iletigim
sorunlari oldugu saptanmistir (Constantino ve ark. 2010).

Genel olarak GOFun belirgin ozellikleri daha ¢ok toplumda kisileraras: sorunlarla
iligkilidir. Jobe ve White (2007) esik alts1 OSB &zelliklerinin biiytik kisminin daha kéti
ve kisa arkadagliklar, arkadag bulma ve arkadagliklar: siirdirmeye iligkin daha az gidi-
lenmeyle iligkili oldugunu bulmugtur. Hem OSB aile tyeleri hem de klinik dis1 6rnek-
lerle yapilan ¢aligmalar, GOF ézelliklerinin ortaya ¢ikmast ile toplumsal islevsellikteki
zorluklarinin yakindan iligkili oldugunu gostermistir. (Wainer ve ark. 2013)

Kisith, Yineleyici Davraniglar ve Tlgi Alanlar:

Kisitly, yineleyici davranglar ve ilgi alanlar1 OSB ile karakterize bozukluklardandir. Bu
sekildeki davranig 6riintilerinin neden oldugu giigliklerin, hafif duzeydeki otistik 6zel-
liklerde dahi ortaya ¢iktigini 6ne siiren bazi kanitlar bulunmaktadir. OSB olan bebekle-
rin kardeglerinin, digtk-risk grubundaki bebeklere oranla daha fazla islevsel olmayan
basmakalip ve yineleyici oyunla mesgul oldugu bulunmugtur (Christensen ve ark. 2010).
Kisitlayici, basmakalip ve yineleyici davraniglarin, biligsel ve/veya toplumsal beceri
sorunlarina eslik ettigi, otistik olmayan monozigot (MZ) ikizlerin tgte birinde gorildi-
g, ancak tek bagina gorilmedigi bildirilmistir (Le Couteur ve ark. 1996). OSB aileleri-
nin artmig dizeyde davramgsal katilik, mikemmeliyetcilik ve stereotipik davranislar
gosterdigi gozlenmistir (Losh ve ark. 2008). Bazi ¢alismalarda kusith ilgi, kat1 kisilik,
obsesyon, kompulsiyon ve yineleyici davraniglar gibi belirtilerin kontrollere gore otistik
probandlarin birinci derece akrabalarinda siklikla goriildiig ileri stirilmiistir (Bolton ve
ark. 1994).

Baron-Cohen (2002), yiiksek otistik 6zellik gosteren bireylerin, daha ¢ok sistemati-
zasyon igeren etkinlikleri tercih ettiklerini, analiz, anlama, 6ngérme, kontrol ve kural
temelli sistemler yaratmaya egilim gosterdiklerini ve empati gerektiren etkinliklerden
veya bir bagkasinin duygu ve diisiincelerini tanimlamay: gerektiren becerilerden kagin-
diklarini 6ne stirmistir. Bu 6nermeyle uyumlu olarak, Baron-Cohen ve arkadagslar
(1998) OSB ailelerinin mithendislik, fizik ve matematik gibi yararh olarak degerlendiri-
len ve kabul edilen, yiiksek oranda teknik iglerle ilgilendiklerini bulmusglardir. Benzer
sekilde, genel toplum caligmalarinda, bilim ve matematik dallarinda olan 6grencilerin,
beseri bilimler ve toplumsal bilimler 6grencilerine oranla daha fazla esik alti otistik
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ozellikler gosterdigine iliskin kamitlar bulunmaktadir (Baron-Cohen ve ark. 1998).
Klinik olmayan 6grenci 6rneklemleri ile yapilan caligmalar GOF ile belirli tercih-
ler/ilgiler arasinda bir iliski oldugunu ortaya koymaktadir. Ornegin, GOF’u yiiksek olan
ogrenciler, pragmatik dil zorluklari agisindan, finans ile ilgili konulara artmus ilgi goste-
rirken, GOF’u dugik olan 6grenciler yalmz yapilan etkinlikleri tercih etmektedirler
(Wainer ve ark. 2011). Bu bulgular, GOF iliskili 6zellikler gostermenin ilgi ile tercihleri
ve hatta kisinin katildig tiim etkinlikleri etkileyebilecegini 6ne stirmiistir. Bittintyle bu
yazin GOF’un, OSB aile tyeleri ve hatta klinik olmayan grupta kisitli, yineleyici davra-
nuglar ve ilgilerin hafif digavurumlari ile iligkili oldugunu ortaya koymustur.

Dil Becerileri

OSB'nin ayrica dil ve iletisim yeteneklerindeki yetersizlik ile iliskilendirildigi goz 6niine
alindiginda, birgok aragtirmact GOF ve bu alanlardaki bozulmalarin daha hafif formlar:
arasindaki iligkiyi kesfetmistir. Ebeveynlerdeki ve OSB'li ¢ocuklarin kardeslerindeki
konugma ve dil bozukluklarindaki yiiksek oran ilk olarak Bartak ve arkadaglari (1975).
tarafindan bildirilmistir. Bu zamandan sonra bir¢ok ¢alisma dildeki yetersizligin derece-
sinin GOF'u igermesini aragtirmistir. Ornegin, OSB'li bireylerin kardeslerinde ve yetis-
kin akrabalarinda erken dil sorunlar: bulunabilecegine iliskin bazi kanitlar bulunmugtur.
(Piven ve ark. 1997b). GOF olarak degerlendirilmis OSB ebeveynlerin, GOF olmayan
ebeveynlere gore daha fazla erken dil ve okur yazarlik sorunlar: yasadiklar: saptanmugtr;
bununla birlikte GOF saptanmis ebeveynler, fonolojik islemler gibi yapisal dil becerile-
rinde daha kdti sonuglar vermemistir (Bishop ve ark. 2004). Bu ¢aligmalardaki bulgular
OSB aile bireylerindeki erken dil sorunlarinin GOF'un yetigkinlerdeki dil sorunlar: ile
uymak zorunda olmadifini 6ne stirmustir. Whitehouse ve arkadaglar: tarafindan yapil-
mis ¢aligma (2007) belirli dil bozukluklar1 gostermis cocuklarin ebeveynleri yapisal dil
becerilerinde zorluk ¢ekerken, OSB'li ¢ocuklarin ve tipik gelisim gosteren ¢ocuklarin
ebeveynleri arasinda bir fark bulunmadigini géstermistir.

Yapisal dil bozukluklarinin aksine, daha tutarli kanitlar GOF'un, dilin toplumsal
kullanimi ya da pragmatik sorunlar ile iligkisini gdstermistir (Seidman ve ark. 2012).
Birgok ¢alisma pragmatik dildeki sorunlarin OSB'li bireylerin hem kardeslerinde hem
de yetiskin aile bireylerinde yaygin oldugunu bulmustur. Dogrudan gézlemsel degerlen-
dirmelerden ¢ikan sonuglar pragmatik dil sorunlarinin, otistik probandlarin akrabalar:
arasinda, Down sendromu olan ¢ocuklarin akrabalarina oranla daha yaygin oldugunu
ileri strilmugtir (Bolton ve ark. 1994). Yapilan aragtirmalarda GOF'un 6zbildirim
olgtimlerinde kullanilan BAPQ, AQ_ve SRS &lgekleri ile pragmatik dil zorluklarinin
genel nifustaki GOF'u karakterize eden {i¢ boyuttan biri oldugu ortaya konmustur.
Pragmatik dildeki sorunlarin OSB aile tyelerindeki GOF ile yakindan iligkili oldugu
bildirilmigtir (Wainer ve ark. 2011).

Erken beliren iletisim zorluklarinin GOF ile ilgili oldugunu ileri stiren ¢aligmalara
bakildiginda, yiksek riskli kardes ¢alismalari yagca kiciik OSB'li kardeslerin yaklasik
%20’sinde erken dilde gecikmenin bulundugunu, ayni zamanda jestler ve kelimelerin
kullanimuyla ilgili toplumsal iletigimin, talep belirtmenin ve bagkalarina nesneler gés-
termenin ve toplumsal gilimsemeye yant diizeyinin diisik oranda oldugunu bildirmis-
tir (Toth ve ark. 2007). Ben-Yizhak ve arkadaslar1 (2011) OSB bebek kardeslerin, tipik
gelisen bebeklere oranla otizm tani gozlem dlgeginde (ADOS) semantik-pragmatik dil
yetenekleri ile ilgili kissmlarda daha koti performans gosterdiklerini bulmugtur. OSB
bebek kardeglerin ortak dikkate yanit vermenin ve baglatmanin kontrollerden daha az
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oldugu saptanmugtir (Cassel ve ark. 2007). Caligma verileri, yiiksek riskli kardeglerin bir
kisminda hafif gecikmis dil edinimi gésterirken, GOF dil profili ortak dikkatteki erken
gecikme ile iligkilendirilmistir.

Kisilik Ozellikleri

Caligmalardan bazilari GOF’un esik alt1 otizm karakteristikleriyle baglantili olan kisilik
ozellikleri ile ilgili yapisini aragtirmigtir. OSB olan bireylerin yakinlarinda ve hatta genel
toplumda bazi 6zgil kisilik 6zelliklerinin GOF ile iligkili olma egiliminde oldugunu
gosteren ¢aligmalar vardir. Aslinda, otizmli ¢ocuklarin yetiskin yakinlarinin, Down
sendromlu ¢ocuklarin ailelerine oranla daha fazla mesafe koyma, utangaglik, tepkisizlik,
suphecilik, katilik, elestiriye agir1 duyarlilik, dirtusellik, endise, ben merkezcilik ve
egzantriklik gibi kisilik 6zellikleri gosterdiklerine iligkin kanitlar bulunmugtur (Murphy
ve ark. 2000). Ayrica GOF &zellikleri gosteren ebevenylerin duygularini ifade edebilme
becerisinin farkli olduguna dair bulgulara saptanmugtir (Aydin ve Sarag 2014).

Piven ve arkadaglari (1997b), dogrudan kisilik 6lgegini kullanarak (M-PAS-R)
otizmin birden fazla gorilme siklig1 oldugu ailelerde, mesafe koyma, anksiyoz, elestiriye
asir1 duyarlilik ve katilik gibi kisilik ozellikleri gstermeye daha yakin olduklarini bul-
muglardir. Murphy ve arkadaglar1 (2000), aile bireylerinin GOF ile iligkili kisilik 6zel-
liklerinin toplumsal iglevlerde bozulma (i¢ine kapanma veya giicliik) ve anksiyete iligkili
karakteristikler (gerginlik) olmak lzere gruplandigini 6ne stirmislerdir. Calismalarda
genel toplumun GOF ile iligkili kisilik profilleri incelenmistir. Genel toplumda AQ’yu
GOFun olgiiti olarak kullanarak, aragtirmacilar yiiksek otistik 6zelliklerin, diisiik diga-
doniiklik ve uyumluluk ile yiiksek norotizm ozellikleriyle iliskili oldugu saptanmugtir
(Austin 2005).

Psikiyatrik Profiller

OSB'li bireylerin akrabalarinda psikiyatrik bozukluklarla sik kargilagilmaktadir (Piven
1999). OSB’li ¢ocuklarin akrabalarinda sizofreni, anksiyete bozuklugu, depresyon,
obsesif kompulsif bozukluk (OKB) ve sosyal fobi yiiksek oranda gorilmekteyken (Bol-
ton 1998, Daniels 2008); tik bozuklugunun da arttigini gosteren veriler bulunmaktadir
(Bolton 1998).

OSB olan aile tyelerinden elde edilen bulgular belirli psikopatolojilerin yiiksek
oranda GOF ile iligkili oldugunu géstermektedir. Aslinda otizmli aile Gyelerindeki bazi
GOF Kkarakteristik 6zelliklerinin diger bazi sizoid kisilik bozukluklariyla da st tste
bindigi gosterilmistir (Wolff 1988). Bu ¢aligmalarin birinde Wolff (1988) otistik pro-
bandlarinin ebeveynlerinin 6zellikle de babalarinin, sizoid kisilik 6zelliklerini gosterdik-
lerini ortaya koymustur. Otistik ve sizofrenik belirtilerin ortaya ¢ikmalarinin ayni dé-
nemdeki bir siire¢ igerisinde oldugu (Constantino 2003,Mason 1995) ve OSB olanlarin
ebeveynlerinde kontrol grubuna goére sizofreni oraninin yiiksek oldugu gosterilmistir
(Daniels 2008). Biiyiik bir lisans grubu 6grencileri tizerine yapilan diger bir ¢aligmada
otizm spektrum 6zelliklerinin ifadesi ile sizotipi belirtilerinin ifadesinin; ozellikle de
toplumsal-kisileraras: iglev ve iletisim alanlarinda, tst Gste bindigi bulunmustur (Hurst
2007). Zaten OSB ve sizotipal bozukluk tani él¢iitlerinin de benzer olmas: dugtintldii-
ginde bu 6nerme hi¢ de sasirtici degildir. GOF ve sizofrenik spektrum 6zelliklerinin
arasinda gozlenen bu iligki, birbirinden farkli olarak kavramsallastirilan bu iki fenotipin
birbirinden daha iyi ayrilabilmesi i¢in yeni ¢alismalarin yapilmas: gerekliligini goster-
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mektedir (Sugihara 2008).

Otistik ¢ocuklarin ebeveynlerinde anksiyete bozukluklari oraninin da yiiksek oldugu
belirtilmistir (Piven 1999). Sosyal fobinin birinci derece akrabalarda %4.5-20 oraninda
oldugu goriiliirken (Piven 1999, Kadak 2011), baska bir ¢alismada ise otizmlilerin
birinci derece akrabalarinda yaygin anksiyete bozuklugu (YAB) ve fobi oranlarinin
artmadi1 belirtilmistir (Bolton 1998).

Otizmli ¢ocuklarin ebeveynlerinde depresyonun %16-32 oraninda oldugu gésteril-
mistir (Bolton 1994, Smalley 1995, Piven 1999). Son olarak da yapilan baz: ¢aligmalar-
da depresyon oranlarinin OSB’li bireylerin akrabalarinda da yiiksek oldugu bulunmusgtur
(Bolton 1998, Ingersoll 2001, Micali 2004). Dikkat edilmesi gereken bir nokta da
OSB'li ¢ocuklarin aile fertlerinde depresyon orani artmug olarak gorilmesine ragmen,
aynt artiy GOF'lu bireylerin ailelerinde gézlenmemigtir (Bolton 1998, Piven 1999,
Micali 2004). Ayrica depresyon ve kisilik bozuklugunun OSB’li bireylerin annelerinde
daha yiiksek oranda gézlendigi belirlenmistir (Daniels 2008). Genis fenotip ile depres-
yon arasinda dogrudan bir iligki goriilememesinin nedeni olarak depresyon kadinlarda
daha sik gortilmekteyken, genis fenotipin ise erkeklerde daha sik gériilmesiyle iligkisi
olabilecegi distinilmistir (Bailey 1998, Bolton 1998). OSB’li bireylerin anneleriyle
yapilan bir ¢alismada da distimik bozukluk gorilme orant %16.7 ve sosyal fobi goriilme
oraninin ise %12.5 oldugu gosterilmigtir. Yagam boyu kargilagilan en sik psikiyatrik
bozukluk olan major depresyon %25 oraninda bulunmustur (Demir 2009, Kadak 2011).

OSB'li bireylerin yakinlarinda OKB tanisinin yiiksek oranda bulundugu belirtilmis-
tir (Bolton 1994). OKB’nin OSB’li hastalarin birinci derece (Bolton 1998) ve ikinci
derece (Micali 2004) akrabalarinda artmig goriilme oram oldugu gosterilmistir. Ayrica
yineleyici davramglari sik sergileyen otizmli ¢ocuklarin ebeveynlerinde 6zellikle de
babalarinda obseyon ve kompulsiyonlarin sik oldugu ya da OKB tamsi almis olmalari
ihtimalinin artmis oldugu belirlenmigtir (Hollander 2003). Ayrica OSB’li bireylerin
ebeveynlerinde OKB saptanmadii, degerlendirme sirasinda OKB ile kat: kisilik 6zel-
liklerinin ayirt edilmesiyle ilgili bir sorundan kaynaklandigini ileri stirilmisgtir (Piven
1999).

OSB olgularinda dikkat sorunlariyla stk kargilagilmaktadir. Dikkat eksikligi ve hipe-
raktivite bozuklugu (DEHB), 6zgiil 6grenme glicligii ve OSB tanili ¢ocuklar ve akra-
balarinda toplumsal iletisim ve etkilesim zorluklarinin gézlenmesi nedeniyle DEHB ve
OSB'nin altta yatan bir genotipi paylasabilecegi, bu bozukluklardaki fenotipin ise gene-
tik yapiun farkli gorinimleri olabilecegi gorisi belirtilmektedir (Demir 2016).
DEHB, o6zgil 6grenme glicligii ve OSB tanili ¢ocuklarin saghkl kardeslerinde sozel
olmayan iletisim becerileri ve empati diizeyleri ve empati diizeyleri 6lgiilen bir ¢aligmada
DEHB ve 6zgil 6grenme glicligi grubundaki saglikli kardeslerin de sozel olmayan
iletisim becerilerinde sorun yagadig: saptanmistir (Demir 2016).

Bilissel Islevler

Biligsel bozulmanin OSB olan bireylerde sik gérilen bir durum oldugu géz 6niine
alinarak aragtirmacilar genel biligsel islev ve GOF arasindaki iligkiyi incelemiglerdir.
Daha 6nce yapilan bazi aragtirmalar OSB kardeglerin dusiik ortalamada biligsel islevler
gosterdigini 6ne stirmistiir (Minton ve ark. 1982). Daha sonra yapilan aragtirmalar ayn:
sonucu vermemis, bunun aksine OSB kardeslerde ve ayni zamanda OSB ebeveynlerde
biligsel yeteneklerin ortalama-yiiksek ortalama araliginda oldugunu belirlemistir (Fom-
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bonne ve ark. 1997, Dawson ve ark. 2007). Bazi aragtirmalar, tipik gelismekte olan
cocuklar ve yiksek risk OSB kardegler arasinda genel biligsel gelisim ve islev farkliliklar
bulamamistir (Warren ve ark. 2012). OSB aile bireylerindeki GOF ile genel biligsel
bozulma arasindaki iligkide sinirli kanitlar elde edilmistir. Ancak bazi ¢alismalarda
GOFun daha ¢ok belirli biligsel eksiklikler ya da biligsel profiller ile birliktelik gosterdi-
gini ileri siirmistiir. Yapilan ¢aligmalarin 6nemli bir kismi her biri OSB etiyolojisine
bagli, zayif merkez birlestirme, giigsiiz toplumsal bilis ve bozuk yiiritici islevler gibi
biligsel iglevleri aragtirmaya odaklanmigtir (Best ve ark. 2008).

Aragtirmacilar daha global perspektifteki islemlerdense kiigiik detaylara ya da zayif
merkezi birlegtirmeye odaklanmadaki egilimin OSB'li bireylerde gozlenen biligsel islem
eksikliklerini agiklayabilecegini ileri sirmuslerdir (Gerdts ve Bernier 2011). Bu nedenle
ayn1 zamanda egik alt1 otistik 6zellikler gosteren bireylerde bu gibi biligsel islem model-
leri incelemelerine ilgi g6sterilmigtir. Bu iligkinin deneysel degerlendirmelerinden ¢ikan
bulgular karigiktir; ¢ok az ¢alisma OSB aile bireylerinde merkez tutarhilik kesfetmistir ve
bulgularin ¢ogu OSB kardeglerde olmasa da, OSB ebeveynlerde zayif merkez birlegtir-
me yoniinde egilimi desteklemistir (Briskman ve ark. 2001). Disleksili ¢ocuklarin ve
tipik gelisim gosteren ¢ocuklarin ebeveynleri ile kiyaslandiklari bir ¢alismada, OSB
ebeveynleri, 6zellikle babalar, butiinlemeci gestalt islemindense detay odakli islemlerde
benzersiz bilis profili sergilemiglerdir (Happe ve ark. 2001). Ardindan yapilan bir ¢alig-
ma toplumsal olmayan etkinlikleri tercih eden OSB ebeveynlerin de detay odakli islem
tarzini gostermeye yatkin oldugunu belirtmigtir (Briskman ve ark. 2001). Fakat OSB
ebeveynleri ile yapilan ¢aligmalarin tamami bu olumlu bulgulari yinelememistir. Orne-
gin Losh ve arkadaglar1 (2009) gomiili figlir gorevi ve kiiplerle desen ile 6l¢lim yaparak
zayif merkezi birlestirme buldular, GOF+ ve GOF- OSB ebeveynlerden ve OSB ebe-
veynleri kontrol ebeveynlerden ayirt edememiglerdir. Baykara ve arkadaglari (2008)
otistik ¢cocuklarin anne ve babalar ile yaptiklari ¢caligmada, frontal loba 6zgiil biligsel bir
profil gozlememistir. Zayif merkezi birlestirmeyi ve klinikdigt 6rneklerdeki esik alti
otistik ozelliklerin iligkisini aragtiran c¢alismalar da kangik bulgular gostermiglerdir.
Ornegin, Kunihira ve arkadaglari (2006) merkez tutarlilik egilimi ve tniversite 6grenci-
leri arasindaki GOF arasinda bir iligki bulamamigken, Best ve arkadaglar: (2008) kiip-
lerle desen gibi merkez tutarlilik gérevlerinde zayif performansin, OSB ic¢in ebeveyn
bildirili gosterge olan Toplumsal Tletisim Anketlerinde, yiiksek seviyedeki otistik davra-
nuglarla iligkili oldugunu saptamugtir.

Otizmde toplumsal biliste bozulma olduguna iligkin oldukga fazla kanit bulunmus-
tur. Bir¢ok caligma genel toplumda OSB'li aile tiyelerinde GOFun toplumsal bilis ile
iligkisini aragtirmigtir. Ozellikle zihin kurami {zerine odaklamilmigtir. Aragtirmalar
zihin kuraminda OSB’li kardegler ve tipik gelisen cocuklar arasindaki fark: hentiz ortaya
cikarmamgtir (Shaked ve ark. 2006). OSB'li ailelerle yapilan ¢aligmalarda eriskinlerdeki
zihin kurami gugliikleri ile GOF arasinda iligki gosterilmigtir (Baron-Cohen ve Ham-
mer 1997). Ozellikle OSBli ebeveynlerin zihin kurami testlerinden gozlerden zihin
okuma testlerinde disiik performans sergilemislerdir (Baron-Cohen ve ark. 2001).
Ayrica yuz tamima testlerinde hem OSB’li ebeveynler hem OSB’li kardegler 6zellikle
yliz tanima testlerinden tziinti ve tiksinme ifadelerini tanimada kontrol grubuna gore
dustik performans gostermiglerdir (Losh ve ark. 2009).

Planlama, organizasyon ve biligsel esneklik gibi yurtitiicii iglevlerde zorlanmanin
OSB ile baglantis1 gosterilmistir (Rajendran ve Mitchell, 2007). Yine de deneysel bul-
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gular bozulmus yiritici islevler ve GOF arasindaki iligkinin karmagik oldugunu des-
teklemistir (Sucksmith ve ark. 2011). Hughes ve arkadaglar1 (1997) 6grenme eksikligi
olan ¢ocuklar ve tipik gelisim gosteren ¢ocuklarla ilgili, OSB ebeveynlerin, 6zellikle
planlama yeteneklerinde ve bilissel esneklikte bozulmus yuriitiict islevler deneyimleme-
ye yatkin oldugunu gdstermistir. Benzer sekilde Piven ve Palmer (1997) otizmli ebe-
veynlerin Hanoi Kuleleri gorevinde yetersizlik gésterdigini saptamig ve bu grupta plan-
lamada eksiklik ve biligsel esneklik ile ilgili kamitlar saglamistir. Bu sonuglara karsin
Losh ve arkadaglar1 (2009) OSB’li ebeveynler ve kontrol grubu arasinda planlamada,
biligsel esneklikte ve biligsel kontrolde bir fark olmadigini, Pilowsky ve arkadaglar
(2007) OSB kardesler, biligsel gecikmesi olan kardeslerde ve gelisimsel dil gecikmesi
olan ¢ocuklar arasinda biligsel planlama ve esneklik i¢in bir farkhilik olmadigini sapta-
muglardir.

Caligmalarda, aragtirmacilar yiiksek risk OSB kardeslerde yiirttici islev becerilerini
degerlendirmis ve 6zellikle isitsel dikkat, inhibisyon ve hizli isleme konular: gibi yiiksek
duzey biligsel gérevlerinde kontrol kardeslere oranla OSB kardeslerin daha zayif per-
formans gostermislerdir (Warren ve ark. 2012). Ayrica genel toplum arasinda yiriitict
islev ve GOF arasindaki iligki ile ilgili karmagik kanitlar bulunmusgtur. Kunihira ve
arkadaglar1 (2006) Wisconsin Kart Egleme Testi (WKET) ile ol¢tilmis tniversite 6g-
rencilerinin biligsel eksikligi ve AQ_sonuglar: arasinda 6nemli bir iligki olmadigini goz-
lemislerdir. Bunun aksine Best ve arkadaglari (2008) belirsiz bir sekli geri yerlestirme
yetenegi ile 6l¢tilmis, biligsel esneklige dayali zorluklarla ilgili 6grenme bozuklugu olan
ergenlerde ve geng yetiskinlerde fazla sayida otistik 6zellik bulmustur. Sonug olarak
yuritict iglevlerdeki bozukluklarin, GOF'un gostergesi ya da GOF'a 6zgii olmast
belirsizligini korumaktadir.

Nirobiyolojik Destekleyici Bulgular

Norokimyasal Bulgular

Otizmde, probandlarda ve ebeveynlerde yapilan ¢alismalarda tam kan serotonin diize-
yinde artig, reelin diizeyinde azalma ve aminoasit metabolizmasinda dizenleme bozuk-
lugu oldugu saptanmugtir (Palmen 2005). Bu sebeple GOF'da da bulunmas: muhtemel-
dir. (Amaral 2011) Hiperserotonerjik ebeveynlerin, Down sendromlu ¢ocuklarin ebe-
veynlerine gore daha fazla depresif bulgu ve obsesif kompulsif belirtiler gosterdigi belir-
tilmigtir (Van Engeland 2008).

On ¢aligmalar, bazi otizm ailelerinde bagisiklik sistemi dengesizligi de bulunabilen
aday ara fenotipleri gostermistir. Otizm ve ebeveynlerdeki otoimmiin hastaliklarin bazi
ozellikli tiirleri arasindaki iligkinin gesitli karmagik mekanizmalara karigtigini digtinil-
mistiir. Bagimsiz olarak veya birbiriyle baglantili olarak ¢aligan ve ayrilabilir en az iki
mekanizma saptanmugtir: (1) Ortak bir genetik gegmis, bir ebeveynde otoimmiin hasta-
lik riski ve bir yavruda otizmi artirmasi, 2) Gebelikte maternal otoimmiin hastaliFin
etkileri, gelismekte olan ¢ocugun rahim i¢i ortamini, otizmin riskini arttiran bir sekilde
degistirebilmesi seklindedir. Immiinolojik ozelliklerin genetik olarak bilgilendirici
biyolojik fenotiplerin hangileri oldugunu ve immiinolojik faktorlerin beyin gelisiminde-
ki degisikliklerle nasil iligkili oldugunu acikliga kavusturmak icin ikiz caligmalar ve
ozenle tasarlanmis aile ¢caligmalarina gereksinim oldugu belirtilmigtir (Amaral 2011).
Norogoriintiilleme Bulgular
Beyin gorintileme ¢aligmalarinda OSB’ Ii ¢ocuklar ve birinci derece akrabalarinda bag
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cevresinin arttifn saptanmugtir (Palmen 2005). Kontrol grubuyla otistik ¢ocuklarin
ebeveynlerinin tim beyin, kortikal loblar, serebellum ve ventrikillerinin dl¢tilerek kargi-
lagtirildigr bir ¢aligmada fark bulunamamigtir (Rojas 2004, Peterson 2006). OSB’li
cocuklarin ebeveynlerinde yapilan bir ¢aligmada ise inferior ve medial frontal girus ve
serebellumda anormallikler, “ayna néronlari” olusturan yapilardaki (motor ve somato-
sensoriel korteks, sol inferior frontal girus ve superior parieatal lobiiller) gri cevher
hacminde artma oldugu gosterilmistir (Peterson 2006, Kadak 2011). OSB'li bireyler ve
ebeveynlerinde kontrol grubuna gére sol hipokampal hacimde artma oldugu saptanmig-
tir. (Peterson 2006, Rojas 2004)

Fonksiyonel Manyetik Rezonans (fMRI) Bulgular:

Caligmalarin ¢ogunda, OSB’li bireylerin akrabalarindaki nérolojik aktivasyon yolaklari-
n1 ortaya ¢ikarmak icin fMRI teknolojisi kullanmaktadir. OSB’li bireylerin akrabalari ve
kontrol gruplari ile, fMRI esliginde gorsel-dikkat testleri yapilmistir. Baron-Cohen ve
arkadaglari (2006) bu testlerde OSB’li bireylerin ebeveynlerinde sag orta oksipital girus-
ta ve sol lingual girusta daha az aktivasyon saptarlarken (Baron-Cohen 2006), Belmonte
ve arkadaglar1 (2010) otistik probandlarin ve tamamen normal olan kardeglerinin atipik
serebellar aktiviteye sahip oldugunu tespit etmistir (Belmonte ve ark. 2010).

Diger bazi ¢aligmalar fMRI kullanarak OSB olan bireylerin akrabalarinda emosyo-
nel yiiz ifadelerini iglemleme streglerini incelemigtir. OSB probandlarinda ve kardesle-
rinde, bozulmus yiz tanima islemlemelerin bir sonucu olarak sag hemisfer fuziform
girusda azalmug aktivasyonun oldugu ve bunun da kontrol gelisimi ile baglantili oldugu-
na iligkin kanitlar mevcuttur (Dalton 2007). Ayrica OSB kardeglerinin duygusal yiiz
ifadelerine kargilik verirken fuziform yiiz alani ve siiperior temporal sulkusta azalmig
aktivasyon gostedikleri bulunmugtur (Spencer 2011). Yine OSB ebeveynlerinde fIMRI
esliginde yapilan ‘Gozlerden Zihni Okuma Testi’ sirasinda, midtemporal ve inferior
frontal girus aktivasyonunda azalma tespit edilmistir (Baron-Cohen 2006). Ttim bunla-
ra bakarak OSB aile tiyelerinde yiiz tanima ve gorsel siireglerle ilgili olan beyin alanla-
rinda azalmig aktivasyonu gosteren bazi kanitlar oldugu soylenebilir.

EEG Bulgulan

GOF’un nérolojik altyapisini ortaya ¢ikarmak igin elektrofizyolojik ¢aligmalardan da
yararlanilmaktadir. Bu elektrofizyolojik caligmalar etkinlik iligkili potansiyelleri (EIP-
ERP) kullanir. Elsabbagh ve arkadagslar1 (2009) hem OSB’li ¢ocuklarda hem de yiiksek
riskli kardeslerinde, yapilan gozii sabit bir noktaya dikme testi sirasinda kontrol grupla-
rina gore P-400 komponentinde daha yavas ve daha az persistan yanitlar gosterdiklerini
bulmugtur. Yapilan bir diger ERP ¢aligmasinda OSB ebeveynlerinin yiizlere baktikla-
rinda yiiz ile iligkili N170 komponentinde gecikme oldugu, ancak nesnelere bakildigin-
da bu gecikmenin olmadig1 ortaya koyulmustur (Dawson 2005). Bu ve benzeri ilk ¢a-
lismalar sonucunda OSB aile tyelerinin toplumsal uyarilara, ézellikle de yiiz ile iligkili
uyarilara karg: gecikmis ya da daha az norolojik yamt verdikleri diistintilmeye baglanmig-
tur.

Yapisal MRI Bulgulan

OSB’nin néranatomik boyutunu incelemek igin yapisal MRI teknolojisinden yararlani-
larak yapilan ¢aligmalar sonucunda; OSB’li bireylerin beyinlerinin gri ve beyaz maddesi-
nin, 6zellikle de amigdala, frontal ve temporal loblarinin normal olmayan gelisim ve
hacme sahip olduklarina iligkin kanitlara ulagilmigtir (Courchesne 2007, Amaral 2008,
Schumann 2010). Ancak simdiye kadar yapilan, OSB aile tyelerinin beyinlerinin gri ve
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beyaz maddelerinin farkliliklar: ile ilgili caligmalar daha az tutarhilik géstermistir. OSB’li
bireyler ve kardeslerinin beyin beyaz maddelerinin kontrol gruplarina gére daha kigiik
olduguna iligkin bulgularin elde edildigi ¢aligmalar da bulunmugtur (Kates 2004, Bar-
nea-Goraly 2010). Bir ¢aligmada ise OSB kardeglerinin kontrol gruplarina gore amig-
dala hacimlerinin daha az oldugu gésterilmigtir (Dalton 2007). Diger baz: ¢aligmalarda
OSB ebeveynlerinin serebellum, inferior ve medial frontal giruslarindaki gri maddenin
artti1 (Peterson 2006), hipokampus hacminin kontrol gruplarina oranla artmis oldugu
(Rojas 2004) bulunurken Palmen ve arkadaglari (2005) tarafindan yapilan ¢aligmada
OSB ebeveynleri ile kontrol gruplari arasinda néranatomik farklilik bulunmamugtir.
Sonug olarak OSB akrabalari ile genel toplumun yapisal néroloji farkliliklar: olup olma-
dig1 hala tam bir netlik kazanamamustur.

Korelasyon Aragtirmalar:

Makrosefali ve GOF tirleri arasindaki iligkinin incelenmesine odaklanan ¢aligmalar
sayesinde OSB aile tyelerinde makrosefalinin varligini destekleyen (Fidler 2000, Miles
2000) ve guriiten (Palmen 2005) ¢aligmalar bulunmustur. Elder ve arkadaglar1 (2008)
yaptiklari ¢alismada, OSB kardeslerinin yagamlarmin ilk bir yillarinda bas ¢evrelerinin
normalden hizli bir sekilde biyudigiini ancak ikinci yilda bu biiyime hizinin azalarak
otistik-benzeri 6zellifi olusturdugunu tanimlamiglardir (Elder 2008). Constantino ve
arkadaglar1 (2010) ise yaptiklari ¢aligmada OSB kardeslerinde bag biiylime oram ile
OSB ozelliklerinin ortaya ¢ikist arasinda benzer bir iligki bulamamigtir. Bu nedenle su
anki yazinda GOFun ortaya ¢ikisinda net olarak gosterilen néranatomik ve néroislevsel
farkliliklarin hastalik ile olan iligkisi, OSB aile tyelerinde gosterilememistir (Constanti-
no 2010).

Sonug

GOF’un ortaya ¢iktig1 bireylerin toplumsal islevselliklerinde gizli defisitler olduguna
iligkin kanitlar gortlmektedir. Erken donemde bu defisitler toplumsal karsihiklardan
kaginma, ismi sdylendiginde geg yanit verme, talep etme, toplumsal giilimseme ve goz
kontag kurma eksiklikleri gibi bulgularla karakterizedir. Yetiskinlikte, toplumsal islev-
sellikteki bu sorunlar kendisini yakin iligki kurmaya daha az gereksinim duyma, disik
nitelikte ve az sayida arkadagliklara sahip olma olarak gostermektedir. GOF ayni za-
manda gizli dil sorunlar ile de iligkilidir. Erken ¢ocuklukta, bu sorunlar dikkati topla-
mada giigliik ve erken dil gelisiminde gecikme olarak gortilir. Okul ¢ag1 ¢cocuklarinda ve
yetigkinlerde ise; sorun oncelikli olarak pragmatik dildedir. GOF'lu hastalarin 6zgiil
biligsel becerilerde gizli eksiklikler olduguna iligkin kanitlar bulunmustur. GOFlu
bireylerde yonetici iglevlerde azalma ve zayif merkezi birlestirme alaninda kamitlar az-
ken, 6zellikle duygularin yuz ifadesinde azalma ve bagkalarina zihinsel durumlarini
aktarmada zorluk ¢ektiklerine iligkin daha fazla ve kuvvetli kanitlar bulunmugtur. Son
olarak GOF'lu bireylerde psikiyatrik bozukluk oranlarinin 6zellikle de anksiyete ve
depresyon oranlarinin artmis oldugu bulunmustur.

Yapilan bircok ¢aligma gostermistir ki GOF ozellikleri, multipleks (2 ya da daha
fazla OSB’li ¢ocuga sahip olan) ailelerde, simpleks (tek OSB’li ¢ocuga sahip aile) ailele-
re oranla daha fazla ortaya ¢ikmaktadir (Szatmari 2000, Virkud 2009). Bu sonuglar
otistik ozelliklerin genetik gecisinin farkli modellere bagli olabilecegini diigindirmek-
tedir (Sucksmith 2011). Daha onceki ¢aligmalardan elde edilen bulgular da otistik
ozelliklerin kalitim seviyelerinin OSB ve genel toplumdaki bireyler arasinda benzerlik
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gosterdigini digtindirmektedir (Ronald 2011). Yine de genel toplumdaki ve aile tyele-
rindeki otistik 6zelliklerin genetik stireclerinin ne derece benzer oldugunu anlamak icin
daha fazla caligmaya gereksinim duyulmaktadir. GOF ol¢iitleri kullanilarak yapilacak
olan toplum temelli caligmalar OSB’nin ifadesinden sorumlu olas: genleri ortaya ¢ikara-
bilme giiciine de sahip olacaktir.
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