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ABSTRACT

Giris: Tuberoskleroz kompleksi (TSC), davranigsal, psikiyatrik,
entelektiiel, akademik, noropsikolojik ve psikososyal alanlarda genis
bir yelpazede sorunlarla seyreden genetik bir hastalikti. Ancak bu
noropsikiyatrik belirtiler siklikla yeterince taninmamakta ve klinik
uygulamada yetersiz ele alinmaktadir. TSC ile iliskili noéropsikiyatrik
bozukluklar1 tanimlamak amaciyla gelistirilen “TAND” (Tuberous
Sclerosis—Associated Neuropsychiatric Disorders) kavrami, bu belirtilerin
taranmasl, taninmasi ve yonetilmesinde ortak bir terminoloji ve sistematik
bir yaklagim sunmaktadir. Bu derlemenin amaci, TAND kavramina iligkin
giincel bilgileri sunmak ve klinik uygulamada degerlendirme, tani ve
tedavi stireglerine rehberlik etmektir.

Sonug¢: TAND belirtileri yasamin her doneminde ortaya gikabilmekte
ve hastaligin siddetinden bagimsiz olarak tim TSC’li bireylerde
goriilebilmektedir. Bu nedenle TAND, TSC’nin temel bir bileseni
olarak ele alimmali ve tiim bireylerde yasam boyu sistematik olarak
degerlendirilmelidir. Yapilandirilmis tarama araglarinin diizenli kullanimu,
belirtilerin erken taninmasmi ve uygun miidahalelerin zamaninda
baslatilmasini saglamaktadir. Klinik yaklasimda “bekle ve gor” tutumundan
kacginilmali; biyopsikososyal bir perspektifle tibbi, psikolojik, egitsel ve
sosyal miidahaleler biitiinciil sekilde planlanmalidir. Bu yaklasim, bireyin
islevselligini artirmay1 ve yasam kalitesini iyilestirmeyi hedeflemektedir.

Anahtar Sozciikler: Tuberoskleroz kompleksi, TAND, néropsikiyatrik
bozukluklar, yasam boyu izlem, multidisipliner yaklagim

Introduction: Tuberous sclerosis complex (TSC) is a genetic disorder
characterized by a wide range of behavioral, psychiatric, intellectual,
academic, neuropsychological, and psychosocial difficulties. However,
these neuropsychiatric manifestations are often underrecognized and
inadequately addressed in clinical practice. The concept of Tuberous
Sclerosis—Associated Neuropsychiatric Disorders (TAND) was developed
to provide a common terminology and a systematic framework for the
screening, identification, and management of these difficulties. This review
aims to present up-to-date information on TAND and to guide clinical
practice in assessment, diagnosis, and treatment processes.

Conclusion: TAND manifestations may occur at any age and can be
observed in all individuals with TSC regardless of disease severity.
Therefore, TAND should be considered a core component of TSC
and systematically evaluated throughout the lifespan. Regular use of
structured screening tools facilitates early detection and timely initiation of
appropriate interventions. A “wait and see” approach is not recommended;
instead, a holistic biopsychosocial perspective should be adopted,
integrating medical, psychological, educational, and social interventions.
This comprehensive approach aims not only to control symptoms but also
to improve functional outcomes and quality of life.

Keywords: Tuberous Sclerosis Complex, TAND, neuropsychiatric
disorders, lifelong follow-up, multidisciplinary approach
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Giris
(TSC), davranigsal,
entelektiiel, akademik, néropsikolojik ve psikososyal alanlarda

Tuberoskleroz kompleksi psikiyatrik,
genis bir yelpazede sorunlarla seyreden, ancak bu yonleri
siklikla yeterince taninmayan ve klinik uygulamada yetersiz
ele alinan genetik bir hastaliktir (1-4). Bu derlemede, TSC ile

iliskili néropsikiyatrik bozukluklari tanimlamak i¢in kullanilan
ve “TAND” kisaltmasiyla ifade edilen kavram ele alinmakta;
tarama, tan1 ve tedavi siireglerinde klinik uygulamaya rehberlik
edecek giincel bilgiler sunulmaktadir. Ayrica, TSC’li bireylerin
bakiminda yer alan farkli disiplinlerin ortak bir terminoloji
destekleyecek  bir gerceve  olusturulmasi
amaclanmaktadir.
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2012 yilinda, 14 iilkeden 79 uzmanin katilimryla gergeklestirilen
Uluslararas1 Tuberoskleroz Kompleksi Uzlasi Konferansi’nda,
noropsikiyatri paneli de dahil olmak izere ¢esitli uzman gruplari
TSC’de etkilenen organ sistemlerine yonelik tani, izlem ve
tedavi Onerilerini ortaya koymustur (4). Bu toplantida, TSC
ile iligkili biyopsikososyal sorunlari kapsayan bir “semsiye”
kavram olarak TAND terimi ilk kez oOnerilmis ve TAND,
davranigsal, psikiyatrik, entelektiiel, akademik, ndropsikolojik
ve psikososyal olmak iizere alt1 diizeyde yapilandirilmistir. Panel
ayrica, temel gelisimsel donemlerde ayrintili degerlendirmelerin
yapilmasini ve bunun yani sira TSC tanisi olan tiim bireylerde
yillik diizenli taramanm gerekliligini vurgulamistir. Bu
yaklasim dogrultusunda gelistirilen uzlast rehberi 2021 yilinda
giincellenmistir (4,5).

TAND Seviyeleri

TAND, davranigsal, psikiyatrik, entelektiiel, akademik,
noropsikolojik ve psikososyal seviye olarak alt1 temel diizeyde
siniflandirilmaktadir (1,3,8).

Davranigsal diizey, bireyde gozlemlenebilen tim davranig
ortintiilerini kapsar ve degerlendirme cogunlukla dogrudan
gozlem veya standart derecelendirme Olcekleri araciligryla
yapilir. Agresyon, huzursuzluk, anksiyete belirtileri, depresif
duygu durum, asir1 hareketlilik, diirtiisellik, kendine zarar verme
davranislari, dikkat sorunlari, zayif goz temasi, dil gelisiminde
gecikme, tekrarlayict veya ritlielistik davraniglar ile uyku
problemleri bu diizeyde ele alinir (1-3).

Psikiyatrik diizey, DSM-V veya ICD-10 gibi siniflandirma
sistemlerine goére tanimlanan ruhsal bozukluklart igerir.
Davranigsal diizeyde saptanan bulgularin belirli bir psikiyatrik
taninin 6lgiitlerini karsilayip karsilamadig: klinisyen tarafindan
degerlendirilir. Otizm spektrum bozuklugu (OSB), dikkat
eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB), anksiyete
bozukluklar1 ve depresif bozukluklar bu grupta yer alir (1-3,8).

Entelektiiel diizey, standartlastirilmis zeka testleri ile dlgiilen
bilissel islevleri kapsar ve hafif, orta, agir veya derin diizeyde
entelektiiel yetersizlik bu baglik altinda degerlendirilir (2,3).

Akademik diizey, okuma, yazma, heceleme ve matematik gibi
alanlarda goriilen 6zgiil 6grenme giigliiklerini icerir (1,6).

Noropsikolojik diizeyde, dikkat, bellek, yiiriitiicli islevler ve
gorsel-uzaysal beceriler gibi belirli bilissel sistemler standart
ndropsikolojik testlerle degerlendirilir. Segici ve siirdiiriilen
dikkat eksiklikleri, ¢ift gdrev performansinda bozulma, tek
tarafl1 ihmal, kisa siireli bellek sorunlari, uzamsal ¢alisma bellegi
bozukluklar1 ve yiiriitiicii islev yetersizlikleri bu kapsamda yer
alir (3,6,7).

Psikososyal diizey, TSC’nin birey, aile ve toplum {iizerindeki
psikolojik ve sosyal etkilerini kapsar. Diisiik benlik saygisi,
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yetersiz Oz yeterlilik algisi, artmis aile stresi, ebeveyn-¢ocuk
iliskilerinde giigliikler, toplumsal damgalanma ve sosyal
izolasyon bu diizeyde ele alinir (1,7,8).

TAND Kiimeleri ve Ogeleri
TSCileiliskilindropsikiyatrik belirtilerin heterojen yapidaoldugu
bilinmekle birlikte, TOSCA-TAND c¢alismalar1 bu belirtilerin
rastlantisal degil, belirli oriintiiler halinde kiimelendigini
gostermistir (2,6). Bu kiimeler, klinik degerlendirme ve
miidahale planlamasinda yol gosterici olup, bireysel belirtilerin
Otesinde daha biitiinciil bir yaklasim sunmaktadir. Kiimelerin
tanimlanmasi, TAND belirtilerinin birlikte gdriillme egilimini
vurgulamakta ve bir alanda saptanan gii¢liigiin diger alanlarin
da sistematik olarak degerlendirilmesini gerektirdigini ortaya
koymaktadir.

Skolastik kiime, akademik islevlerle iliskili giicliikleri kapsar
ve okuma, yazma, heceleme ve matematik alanlarinda yasanan
sorunlarla karakterizedir. Bu kiime, 6zgiil 6grenme bozukluklari
ile yakindan iligkilidir ve akademik performansin yani sira okul
uyumu ve 6z yeterlilik algisint da olumsuz yonde etkileyebilir.
Skolastik giicliiklerin erken donemde taninmasi, uygun egitimsel
desteklerin planlanmasi agisindan kritik neme sahiptir.

Noropsikolojik kiime, temel bilissel siireclerdeki bozulmalari
icerir. Bellek, dikkat ve yiiriitiicii islevlerdeki yetersizlikler
bu kiimenin merkezinde yer alir. Secici ve siirdiiriilen dikkat
sorunlari, ¢ift gorev performansinda bozulma, gorsel-uzaysal
islemleme giigliikleri ve g¢alisma bellegi eksiklikleri siklikla
birlikte goriiliir. Bu tiir bilissel sorunlar hem akademik basariy1
hem de giinliik yagsam becerilerini 6nemli 6l¢iide etkileyebilir.

Diizensiz davraniglar kiimesi, davranigsal kontrol giigliikleri ile
karakterizedir. Agresif patlamalar, 6fke nobetleri ve kendine
zarar verme davraniglart bu kiimede yer alir. Bu belirtiler ¢ogu
zaman ¢evresel stresorler, iletisim giicliikleri veya eslik eden
psikiyatrik bozukluklarla iliskili olabilir ve aile islevselligi
iizerinde belirgin bir yiik olusturur.

Asir1 aktif/ dirtiisel kiime, artmis motor aktivite, diirtiisellik
ve huzursuzluk ile tamimlanir. Bu ozellikler siklikla DEHB
belirtileriyle ortiigmekte olup, akademik islevsellik, sosyal
iliskiler ve giinlik yagsam organizasyonu tiizerinde olumsuz
etkilere yol agabilir.

Yeme/ uyku kiimesi, beslenme davranislart ve uyku diizenine
iliskin sorunlar1 igerir. Uyku bozukluklari hem biligsel performansi
hem de davranigsal diizenlemeyi olumsuz etkileyebilirken; yeme
sorunlart biiylime, gelisme ve genel saglik tizerinde ek riskler
olusturabilir. Bu kiimenin degerlendirilmesi, tibbi ve ¢evresel
faktorlerin de goz 6niinde bulundurulmasini gerektirir.

Ruh hali/ anksiyete kiimesi, anksiyete belirtileri, depresif duygu
durum, asir1 ¢ekingenlik ve duygu durum dalgalanmalar ile
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karakterizedir. Bu kiimedeki belirtiler, bireyin sosyal katilimini,
0z saygisint ve yasam kalitesini 6nemli Olciide etkileyebilir.
Ergenlik ve yetiskinlik donemlerinde bu kiimenin klinik 6nemi
daha da artmaktadir.

Otizm benzeri 6zellikler kiimesi, sosyal iletisim ve etkilesimde
giicltikler ile simirli ve tekrarlayici davranig Oriintiilerini igerir.
Esneklik giigliigii, alisiimadik dil kullanimi, konusma gecikmesi,
tekrarlayic1 davranislar ve zayif géz temasi bu kiimenin tipik
ozellikleridir. Bu belirtiler, OSB tan1 6lgiitleriyle ortiisebilecegi
gibi, tam tan1 kriterlerini kargilamayan alt esik belirtiler seklinde
de ortaya cikabilir (2,6).

Sonucg

Uzlas1 6nerilerine gore, TSC tanisi olan tiim bireyler yasamlarmin
herhangi bir doneminde TAND belirtileri gelistirme riski
tagimaktadir (1,8). TAND gelisimi agisindan bilissel yetersizlik,
epileptik ndbet dykiisii ve TSC2 mutasyonu risk artirici faktorler
olarak tanimlanmis olsa da bu etkenler bulunmaksizin da TAND
belirtilerinin ortaya ¢ikabilecegi bildirilmektedir (2,3). Bu
bulgu, TAND’1n hastaligin siddetinden bagimsiz olarak TSC’nin
temel bir bileseni oldugunu ve tiim bireylerde sistematik olarak
degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir.

TAND belirtilerinin her yasta ortaya cikabilmesi nedeniyle
degerlendirme ve izlem siirecinin yagam boyu siirdiiriilmesi
gerekmektedir. Ozellikle erken ¢ocukluk, okul cagi, ergenlik
ve erigkinlige gegis gibi temel gelisimsel donemlerde kapsamli
degerlendirmelerin  yapilmasi onerilmektedir (4,5,8). Buna
ek olarak, TAND-L ve TAND-SQ gibi yapilandirilmig tarama
araclartyla yillik degerlendirme yapilmasi, belirtilerin erken
saptanmasi ve uygun miidahalelerin zamaninda baslatiimasi
acisindan dnem tagimaktadir (1,8,10).

Uzlasi rehberlerinde “bekle ve gor” yaklagiminin uygun olmadigi
vurgulanmig; saptanan her gii¢liigiin, siddetinden bagimsiz
olarak ele alinmasi gerektigi belirtilmistir. TAND kiimelerinin
siklikla Dbirlikte goriillmesi nedeniyle, bir alanda saptanan
sorunun diger alanlarin da ayrintili bigimde degerlendirilmesini
gerektirdigi ifade edilmektedir (2,6,7). Bu biitlinciil yaklagim,
eslik eden belirtilerin gozden kacirilmasini 6nlemekte ve
bireysellestirilmis miidahale planlarinin olusturulmasima katki
saglamaktadir.

Fiziksel saglik sorunlari, epilepsi aktivitesi ve kullanilan ilaglarin
TAND belirtilerini etkileyebilecegi goz onilinde bulundurulmali;
ozellikle ani klinik degisikliklerde bu faktorler Oncelikle
degerlendirilmelidir (4,5). Miidahalelerin biyopsikososyal
bir bakis agisiyla planlanmasi onerilmekte; tibbi, psikolojik,
egitsel ve sosyal yaklagimlarin birlikte ele alinmasi gerektigi
vurgulanmaktadir. Temel hedef yalnizca semptom kontrolii
degil, ayn1 zamanda bireyin islevselliginin artirilmasi ve yasam
kalitesinin iyilestirilmesidir (3,8,9).

Yuksel. Tuberosklerozda TAND ve Klinik Bulgular
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