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ÖNSÖZ

Akademisyen Yayınevi yöneticileri, yaklaşık 30 yıllık yayın tecrübesini, kendi tü-
zel kişiliklerine aktararak uzun zamandan beri, ticarî faaliyetlerini sürdürmektedir. 
Anılan süre içinde, başta sağlık ve sosyal bilimler, kültürel ve sanatsal konular dahil 
750 kitabı yayımlamanın gururu içindedir. Uluslararası yayınevi olmanın alt yapısını 
tanımlayan Akademisyen, Türkçe ve yabancı dillerde yayın yapmanın yanında, küre-
sel bir marka yaratmanın peşindedir.

Bilimsel ve düşünsel çalışmaların kalıcı belgeleri sayılan kitaplar, bilgi kayıt orta-
mı olarak yüzlerce yılın tanıklarıdır. Matbaanın icadıyla varoluşunu sağlam temelle-
re oturtan kitabın geleceği, her ne kadar yeni buluşların yörüngesine taşınmış olsa 
da, daha uzun süre hayatımızda yer edineceği muhakkaktır.

Akademisyen Yayınevi, kendi adını taşıyan “Bilimsel Araştırmalar Kitabı” se-
risiyle Türkçe ve İngilizce olarak, uluslararası nitelik ve nicelikte, kitap yayımlama 
sürecini başlatmış bulunmaktadır. Her yıl Mart ve Eylül aylarında gerçekleşecek 
olan yayımlama süreci, tematik alt başlıklarla devam edecektir. Yaklaşık 30 kitapla 
başlayan bu süreci destekleyen tüm hocalarımıza ve arka planda yer alan herkese 
teşekkür borçluyuz.

Akademisyen Yayınevi A.Ş.
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Bölüm 1

NEONATAL VE İNFANTİL DÖNEMİN EPİLEPTİK 
ENSEFALOPATİLERİNE GENETİK BİR BAKIŞ

Tülay KAMAŞAK1

Giriş
Erken çocukluk döneminde görülen epileptik ensefalopatiler, genellikle 0-4 yaşları 

arasında ortaya çıkan, ilaca dirençli epilepsi, ısrarla izlenen elektroensefalografi (EEG) 
bozukluğu, bilişsel fonksiyonlarda bozukluk ve gerileme ile karakterize bir gurup 
sendromu tanımlamak için kullanılır. Son yıllarda genetik biliminin klinikte yaygın ola-
rak kullanılabilir olması nedeni ile bu sendromların altında yatan genetik bozukluklar 
tanımlanabilir olmuştur. Epileptik ensefalopatilerde nöbetlerin %40’ı hayatın ilk üç 
yılında ortaya çıkmaktadır. International League Against Epilepsy (ILAE), epileptik en-
sefalopatileri serebral fonksiyonlarda belirgin gerilemeye yol açan epileptik bozukluk-
lar olarak tanımlamaktadır (Engel, 2001, Hani & ark., 2017). Sadece epileptik nöbetler 
değil, devam eden EEG bozuklukları da bilişsel fonksiyonlardaki gerileme ile ilişkilidir. 

Erken İnfantil Epileptik Ensefalopati, Ohtahara Sendromu

Ohtahara ve arkadaşları ilk defa 1976 yılında erken infantil epileptik ensefalopa-
tileri tanımladılar (Lemke & Steffen, 2015) (Ohtahara, & ark., 1976). Hayatın ilk üç 
ayında ortaya çıktığı kabul edilse de genellikle hayatın ilk on gününde ortaya çıkan 
tonik spazmlar ve tipik burst-supresyon EEG paterni ile tanımlanır. Tonik spazmlar 
uykuda ve uyanıklıkta izlenebilir, bunun yanında, fokal motor nöbetleri de içeren 
çeşitli nöbet tipleri de görülebilir. Bu sendromun başlıca EEG bulgusu olan burst-
supresyon paterni uyku ve uyanıklıkta izlenebilir.

Altında yatan en sık neden beynin konjenital malformasyonları (hemimegalo-
ensefali, porensefali, serebral atrofi, Aicardi sendromu, mammillar cisim agenezisi, 
linear nevus sendromu, serebral disgenezi, migrasyonel defektler) olsa da daha na-
dir olarak metabolik hastalıklar da (nonketotik hiperglisinemi, sitokrom c oksidaz 
eksikliği, Leigh spektrumu hastalıklar, biotinidaz eksikliği, piridoksin eksikliği, mi-
tokondriyal respiratuvar zincir kompleks 1 eksikliği, karnitin palmitoil transferaz 
eksikliği) görülebilir (Engel, 2001, Hani & ark., 2017), (Ohtahara & Yamatogi, 2006), 
(Giordano & ark., 2010).   Farmakoterapiye her zaman dirençlidir ancak piridoksin, 
pridoksal fosfat, fenobarbital, vigabatrin veya ACTH diğerlerine göre daha sık kulla-
nılmaktadır. Şiddetli gelişme geriliği vardır. Çoğu hasta ilk bir ay içersinde kaybedilir. 
Hastaların bir kısmı yaşamın ilerleyen dönmelerinde West sendromuna ya da Len-
nox-Gastaut sendromuna ilerler (Kato &ark., 2007). 

1Dr. Öğrt.Üyesi
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Dravet Sendromu ve İnfantın Şiddetli Myoklonik Epilepsisi

Charlotte Dravet Dravet sendromunu infantın şiddetli myoklonik epilepsisi ola-
rak tanımladı (Dravet & 1978). Gelişimi normal bir çocukta 3-12. Aylarda ortaya çı-
kan febril unilateral klonik veya tonik klonik nöbetler ve bazen hemiklonik status 
epileptikus şeklinde ortaya çıkar (Brunklaus & ark., 2012). Fokal diskognitif nöbet-
ler ve atipik absansta dört yaşına kadar ortaya çıkabilir. Bütün çocuklar myoklonik 
nöbetlere sahiptir, farklılılar, şiddetli klasik infantil myoklonik epilepsi tipi ile bor-
derline form arasındaki çeşitliliği belirler. Nöbetler ateşle tetiklenir. Enfeksiyon, aşı, 
hipertermi, fotik stimülasyon, nöbetleri tetikler. İnteriktal EEG kayıtları başta daima 
normaldir. %20-25’inde fotik stimülasyondan sonra jenaralize diken dalga izlenir. 3 
yaştan sonra etkilenen tüm çocuklarda EEG anormalliği gözlenebilmesine rağmen 
interiktal kayıtlar normal kalabilir (Bureau & ark., 2011 ). 

Beyin MR ları genelde normaldir. Hipokampal skleorz ve serebral atrofi izlene-
bilir (Bureau & ark., 2011 ).  Hastalar erken antiepileptik tedaviden fayda görürler. 
Valproik asit, benzodiazepinler, bromide, topiramat ve stiripentol genelde kullanılan 
antiepileptiklerdir. Ancak sodyum kanal blokörlerinden kaçınmak esastır. Karbama-
zepin ve lamotrigin gibi ilaçlar epilepsiyi ve nonepileptik hareket bozukluklarını kö-
tüleştirebilirler. Vagal sinir stimülasyonu ve ketojenik diyet son zamanlarda daha 
sık kullanılan alternatif tedavilerdir. Dravet sendromlu çocuklarda sıklıkla yürüme 
gecikir. Ataksik yürüyebilirler, ilerleyen dönemlerde bazı hastalarda serebral palsi 
benzeri bir klinik izlenir. Nöbetler genel olarak inatçı seyreder ve uzun dönemde 
bilişsel ve entelektüel  fonksiyonlar üzerine olan etkisi olumsuzdur.

SCN1A mutasyonu neredeyse hastaların %75’inde izlenmiştir (Claes & ark., 
2001).  PCDH19 ve daha az sıklıkla SCN1B, SCN2A ve  GABRG2 mutasyonları Dravet 
ve Dravet benzeri sendromlarda tanımlanmışlardır (Depienne & ark., 2009). Daha 
nadir olarak GABRA1 ve STXBP1 mutasyonlarıda son zamanlarda tanımlanmışlar-
dır (Carvill & ark., 2014).  Ayrıca CHD2 mutasyonu geç başlangıçlı vakalarda, HCN1 
mutasyonuda atipik seyir gösteren ve zekanın daha kötü etkilendiği vakalarda tanı-
lanmışlardır (Suls & ark., 2013) (Nava & ark., 2014). Yani SCN1A negarif olan Dra-
vet/Dravet benzeri sendromlu hastalar genetik bir heterojenite göstermektedirler. 
SCN9A’daki varyantlar, SCN1A’daki mutasyonlara ilaveten hastalığı düzenleyen fak-
törler olarak varsayılmıştır (Singh & ark., 2009). 
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Bölüm 2

HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA SENDROMU

Nazlı Irmak GİRİTLİOĞLU1

Giriş

Yaşlanma, bir organizmanın biyolojik sistemlerindeki geri dönüşümsüz bozul-
maları ifade eden bir süreçtir. Normal fizyolojik yaşlanma sürecine ek olarak, “pro-
geroid sendromlar” olarak ifade edilen ve yaşlanma oranını hızlandıran nadir gene-
tik bozukluklar bulunmaktadır (Swahari & Nakamura, 2016). İnsanlarda yaşlanma 
benzeri birçok sendrom tanımlanmıştır. Bu sendromlardan biri, hücrelerde A-tipi 
laminleri kodlayan LMNA genindeki bir nokta mutasyon sonucu ortaya çıkan Hutc-
hinson-Gilford Progeria sendromu (HGPS)dur (Vidak & Foisner, 2016).

HGPS (Klasik Progeria olarak da bilinir.), otozomal dominant, fatal ve segmental 
prematüre yaşlanma bozukluğudur (Vidak & Foisner, 2016). Tıbbi literatürde Pro-
geria sendromu ilk kez 1886’da Jonathan Hutchinson tarafından yazılan bir maka-
lede ektodermal displazinin bir türü olarak belirtilmiştir. 1895’te yine Hutchinson 
tarafından Progeria sendromuna sahip bir hastadan bahsedilmiş, fakat sendrom 
Hastings Gilford tarafından detaylıca açıklanmış ve Yunanca pro (önce) ve geras 
(yaşlılık) kelimelerinden oluşan progeria terimi ortaya atılmıştır (Ahmed & ark., 
2018; Ullrich & Gordon, 2015). 2003 yılına kadar HGPS’nin genetik temeli tam ola-
rak anlaşılamamıştır. 2003 yılında Eriksson ve arkadaşlarının yaptığı bir çalışma ile 
birlikte, HGPS’nin nedeninin LMNA geninin 11. ekzonunda bulunan de novo nokta 
mutasyondan kaynaklı olduğu ortaya çıkarılmıştır. Bu mutasyon sonucu gen ürünü 
olarak progerin denilen toksik bir protein oluşmakta ve hücrelerin nükleer lamina-
sında yapısal ve fonksiyonel bozukluklara yol açmaktadır (Eriksson & ark., 2003). 

Normal fizyolojik yaşlanma mekanizması HGPS ile karşılaştırıldığında, HGPS’ye 
sahip olmayan bireylerde de progerine rastlanması ve yaş arttıkça progerin mik-
tarının artması şaşırtıcı bir bulgu olmuştur. Bu da fizyolojik yaşlanma ve HGPS’nin 
benzer genetik mekanizmalara sahip olduğunu göstermektedir (Baek, McKenna & 
Eriksson, 2013). HGPS’de ölüm sebepleri genel olarak inme veya miyokard enfark-
tüsünden kaynaklanmaktadır (Ahmed & ark., 2018). 

Bu bölümde HGPS’nin epidemiyolojisine, klinik bulgularına, teşhisine, moleküler 
patogenezine ve tedavisinde kullanılan ilaçlara yer verilecektir.

1Uzman (Biyomühendislik), Sağlık Bilimleri Üniversitesi Sağlık Bilimleri Enstitüsü, Moleküler Tıp 
Anabilim Dalı, İstanbul, ngiritlioglu@outlook.com
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sonra ve 1-2 gün içinde serum kalsiyum miktarı ölçülmektedir. Zoledronik asitten 
kaynaklı yan etki olan hipokalsemi ve D vitamini eksikliğini önlemek için oral kal-
siyum (500 mg) ve D vitamini (1000 internasyonal ünite) günlük olarak takviye ya-
pılmaktadır. 12 aydan sonra kalsiyum takviyesi durdurulmaktadır. Diğer bir yan etki 
olarak grip-benzeri semptomlar görülebilmektedir (Gordon & ark., 2016).

Sonuç

HGPS’ye neden olan genin 2003 yılında bulunmasından bu yana sendromun 
moleküler patogenezinin aydınlatılması üzerine birçok çalışma gerçekleştirilmiştir. 
İlk klinik ilaç denemeleri 2007 yılında başlamış ve günümüzde de farklı ilaçlar ve 
farklı kombinasyonlar üzerine çalışmalar devam etmektedir. HGPS her ne kadar bir 
kanserleşme durumu olmasa da kanser patogenezi üzerine yapılan çalışmalar da 
HGPS’ye sebep olan faktörlerin aydınlatılmasında önemli olmaktadır. Örneğin, ön-
ceki bölümlerde bahsedildiği gibi HGPS’nin klinik çalışmalarında, sendroma sahip 
hastalarda denenen ilk ilaç olan Lonafarnib, aynı zamanda antikanser ajan olan bir 
FTI çeşididir ve inhibe ettiği yolağa farklı şekillerde etki gösteren  ilaçlarla kombi-
nasyonlarının klinik denemeleri halen devam etmektedir (Progeria, ClinicalTrials.
gov,). Günümüzde HGPS tedavisinde indüklenmiş pluripotent kök hücrelerin kulla-
nımı (Compagnucci & Bertini, 2017) ve CRISPR/cas (Arancio, 2014) gibi yöntemler 
üzerine çalışmalar başlangıç düzeyinde olup klinik aşamaya gelmesi zaman alacak 
olsa da 5-10 sene sonrasında hastalar üzerinde güvenli bir şekilde denemelerin baş-
laması muhtemel gözükmektedir.  Ayrıca henüz çok yeni çalışılan HGPS insan doku 
mühendisliği modelleri (Atchison &ark., 2017), uygulanacak ilaçların etkileri konu-
sunda hücre kültürü ve hayvan modellerinden daha iyi bilgiler verebilir ve klinik 
çalışmaların geliştirilmesine olumlu etki edebilir.  

HGPS konusunda günümüze dek yapılmış olan çalışmalardan ortaya çıkarılan 
sonuçlardan birisi de normal yaşlanma mekanizması ve HGPS mekanizmasının bazı 
yönlerden benzer olmasıdır. Bu sebeple, fizyolojik yaşlanmanın daha iyi bir şekilde 
aydınlatılabilmesi ve insan ömrünün uzatılabilmesi hususunda HGPS ve diğer pro-
geroid sendromlardan yararlanılabilir.
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Bölüm 3

ÇOCUKLARDA ÜST GASTROİNTESTİNAL  
SİSTEM KANAMALARINA YAKLAŞIM

Burcu GÜVEN

Giriş

Üst gastrointestinal sistem(GİS)  kanamaları, Treitz ligamentinin proksimalinde 
olan kanamalardır. Hastalar genelde hematemez (kırmızı kan veya kahve telvesi şek-
linde kusma) veya melana (siyah, katran benzeri gayta) şikayetleri ile başvururlar.  
Hematokezya ise rektumdan gelen taze kanı ifade eder, genelde alt GİS kanamaların-
da görülür. Ancak masif üst GİS kanamalarında da görülebilir. 

Çocuklarda üst GİS kanamaları genelde benign seyirlidir ve müdahale gerektir-
meden durur.

Epidemiyoloji  

Çocuklarda üst GİS kanamalarının insidansı tam olarak bilinmemektedir. Çocuk-
larda tüm GİS kanamalarının %20’ sini üst GİS kanamaları oluşturmaktadır. Fransa’ 
da yapılan bir araştırmada, çocuklarda üst GİS kanama insidansı 1-2/10.000 olarak 
belirtilmiştir. Bu vakaların %36’ sında nonsteroid antiinflamatuar ilaçlar sorumlu 
tutulmuştur. Ayrıca %77’ si hastanede yatırılarak takip edilmiştir (Grimaldi-Ben-
souda & Ark., 2010). 

Yoğun bakımlarda ise bu oranın daha yüksek olduğu bilinmektedir. Bağımsız risk 
faktörleri olarak yüksek pediatrik risk mortalite skoru, koagülopati, pnömoni ve 
multiple travma gösterilmektedir (Lacroix& Ark., 1992).

Etyoloji 

Çocuklarda üst GİS kanaması nedenleri coğrafik durumla değişkenlik göstermek-
tedir. Batı ülkelerinde,  gastrik ve/veya duodenal ülserler, özofajit, gastrit ve varisler 
ön planda iken Hindistan’da varis kanamaları dikkat çekmektedir. 

Kanama nedenleri yaşa göre de farklılık gösterir (Tablo 1). Yenidoğan dönemin-
de, doğum sırasında veya sonrasında anne kanının yutulması hematemeze sebep 
olmaktadır. İlk olarak anne ve bebek kanının ayırt edilmesi gerekmektedir. Bunun 
için Apt-Downey testi uygulanır. Bu testte, kanlı mayinin %1’ lik sodyum hidroksitle 
karşılaştırılması sonucunda anne kanı söz konusu ise kahverengi-sarı, bebek kanı 
ise pembe bir renk değişikliği olur. K vitamini eksikliğine bağlı gelişen yenidoğanın 
hemorajik hastalığı da kanama nedeni olabilir. Diğer koagülopatiler(konjenital fak-
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Üst GİS kanamalarında uygulan endoskopik tedaviler sklerozan madde enjeksi-
yonu, elektrokoagülasyon, termokoagülasyon, lazer tedavisi ve hemoklips uygula-
masıdır. Ancak çocuklarda bu tekniklerin birçoğu için uygun alet ve yeterli deneyim 
yoktur. Bu tedavi yöntemleri arasında en çok tercih edilen enjeksiyondur. Varis dışı 
kanamalarda kanayan damarın etrafında 3-4 bölgeye uygulanacak sklerozan madde 
enjeksiyonu ile kanama kontrolü sağlanabilir. Bu amaçla hipertonik salin-epinefrin 
kombinasyonu, epinefrin ve normal salin, epinefrin ve ardından polidokanol gibi so-
lüsyonlar kullanılır. Skleroterapi sonrası özofagus striktürleri, ülserler, daha nadir 
olarak perforasyon görülebilir.

Diğer bir yöntem ise band ligasyonudur. Variköz venin etrafına lastik bir bant 
yerleştirilerek venöz obstrüksiyon sağlanıp varisin obliterasyonu olarak tanımlanır. 
Son yıllarda, daha az seans ile varis eradikasyonu sağlanabilmesi ve komplikasyon-
larının daha az olması nedeni ile daha çok tercih edilmektedir. Ancak küçük çocuk-
larda özofagus çapının daha küçük olması nedeniyle kullanımı kısıtlıdır. 

Cerrahi

Kanamanın medikal veya endoskopik yöntemlerle kontrol altına alınamadığı, 
özellikle arter kanamasına neden olan ülserlerde veya bağırsak perforasyonu gibi 
durumlarda cerrahi tedavi gerekebilir.  Varis kanaması olan sirotik hastalarda, özel-
likle karaciğer nakli planlanıyorsa transjügüler intrahepatik portosistemik şant yön-
temi uygulanabilir.
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Bölüm 4

ÇOCUKLUK ÇAĞI TROMBOSİTOPENİLERİNİN 
ÖNEMLİ BİR NEDENİ: İMMÜN  

TROMBOSİTOPENİK PURPURA

Gökçe Pınar REİS1

Giriş

Trombositler megakaryositler tarafından üretilen, 1-4 µm büyüklüğünde 
hücrelerdir. Sağlıklı bir insanda trombosit sayısı 150.000-400.000/mm3 arasında-
dır. Ortalama yaşam süreleri 7-10 gündür. Trombositopeni veya trombosit fonksiyon 
bozukluğu durumlarında ciddi kanamalar görülebilmektedir. Trombosit hastalıkla-
rına bağlı kanamalar genellikle peteşi, purpura, ekimoz, hematüri, menoraji gibi cilt 
ve mukoza kanaması şeklinde olmaktadır. Nadiren intrakraniyel kanamalar görüle-
bilmektedir. İmmün  Trombositopenik Purpura (İTP) önemli trombositopeni neden-
lerinden biridir.

 İmmün  Trombositopenik Purpura

İmmün Trombositopenik Purpura  klinikte trombositopeni ile karşımıza çıkan, 
trombosit yaşam süresinde kısalma, plazmada antitrombosit antikor varlığı ve ke-
mik iliğinde megakaryosit artışı ile karakterize bir hastalıktır (Bussel J, 2011). Ta-
nısı diğer trombositopeni yapan nedenlerin dışlanması ile konur (Neunert C & ark., 
2011). Çocukluk çağının en fazla trombositopeni yapan hastalığıdır. İnsidansı Ame-
rika Birleşik Devletleri ve Avrupa’da yılda 2.2-5.3 arasında değişmektedir (Terrel DR 
& ark., 2010). Mevsimsel bir seyri olan İTP’nin kış ve ilk bahar aylarında daha fazla 
görüldüğü gözlemlenmiştir. Cinsiyet ve ırk farkı belirgin değildir (Shirahata A & ark, 
2009). Trombositopeni sınırı 100x109/mm3 olarak belirlenmiştir. 

İmmun trombositopenik purpurada etiolojik değerlendirme

Etiyolojik değerlendirmelere göre hastalık primer ve sekonder İTP olarak sınıf-
landırılmıştır (Kühne T & ark., &2011).

a. Primer İTP: Sadece trombositopeni (<100x109/mm3) ile seyreden otoimmun 
bir hastalıktır. Trombositopeni yapan diğer nedenlerin bulunmadığının gösterilmesi 
gerekir.

b. Sekonder İTP: Primer İTP dışındaki bütün immun trombositopeniler bu 
gruptadır. 
1Dr. Öğrt. Üyesi
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linin  komplikasyonları steroidlere göre daha nadirdir. Ancak pahalı preparatlardır. 
Alerji, ateş, baş ağrısı, kusma, fotofobi ve aseptik menenjit gözlenen yan etkilerdir. 
IgA eksikliği olan cocuklarda  anafilaktik reaksiyonlar görülebilir.

3- Anti-D tedavisi: Sadece Rh pozitif İTP’li hastalarda kullanılabilir. Etkisi 1- 5 
hafta sürer. Ancak  eritrositlerin yıkılması sonucu anemi geliştirebilir. İVİG’den daha 
ucuz bir tedavidir. Önerilen doz 50- 75 ug/kg’dır.

İkinci Basamak Tedaviler

Kronik veya persistan İTP’li hastalarda tercih edilir. 
1-Rituksimab: İmmun trombositopenik purpurada splenektomiden başka seçe-

nek kalmadığında , iyileşme sağlayabilecek ikinci tedavi yöntemidir. Doz 375 mg/
m2 haftada bir olacak şekilde,  toplam dört doz olarak uygulanmaktadır. En ciddi yan 
etkileri anafilaktik reaksiyonlar ve serum hastalığıdırdır (Brah S & ark 2012).

2-TPO reseptör agonistleri: Romiplostim ve Eltrombopag TPO reseptörlerini 
aktive ederek trombosit yapımını arttırırlar(Kühne T, 2015). Romiplostim 1-10 μg/
kg dozlarında, haftada bir, cilt altı enjeksiyon şeklinde kullanılır. Yanıt 1-4 haftada 
ortaya çıkar. Eltrombopag 25, 50, 75 mg/gün dozlarında, ağızdan kullanılmaktadır. 
Etkisi ikinci haftadan sonra başlamaktadır. Her iki ilaç da benzer etkilere sahiptir. 
Baş ağrısı, halsizlik, burun kanaması, artralji gibi  hafif yan etkiler görülebildiği gibi, 
ilacın kesilmesi ile trombositopeninin başlangıç değere göre azalması (‘rebound’ 
trombositopeni) ve trombotik komplikasyonlar gibi daha ciddi yan etkiler de görü-
lebilir. Ayrıca eltrombopag kullanan hastaların %10 kadarında karaciğer enzimle-
rinde bozukluk da ortaya çıkabilir. 

Bu sık kullanılan ilaçların yanında daha nadir olarak Azatiyopirin, Danazol, Dap-
son,  Mikofenolat mofetil,  Siklofosfamid, Siklosporin de kullanılabilir. 
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Bölüm 5

ÇOCUKLARDA FONKSİYONEL KABIZLIK

Mustafa Yaşar ÖZDAMAR

Giriş

Çoğu hastada etiyolojik faktörü tam olarak belirlenemeyen fonksiyonel konsti-
pasyon veya kabızlığın dünya genelindeki populasyonda prevelansı % 1 - 30 olup, 
çocuklarda yaklaşık %3 civarındadır (Tabbers & ark., 2014). Konstipasyonlu çocuk-
ların üçte biri ergenlik döneminin ileriki safhalarına kadar bu hastalıkla ilgili prob-
lemler yaşar. Bu sıkıntılı süreç, ebeveyn üzerinde stres ve kaygılanma bozukluğuna 
yol açabilir. Bu hastaların en az yarısı; dışkı kaçırma, kronik fekal impaksiyon, ağrılı 
dışkılama ve anal ağrıdan dolayı tuvalete gidip dışkılamaktansa çeşitli hareketlerle 
dışkılarını tutma eğilimindedirler. Bu hastalığın tedavisindeki maliyet (3,9 milyar 
dolar / yıl) ise kaygı verici düzeylerde yüksek olabilmektedir (Liem, & ark., 2009). 
Değinilen bu özelliklere göre, çocuklarda fonksiyonel kabızlığın tedavisi uygulanır-
ken ebeveynlere anlayışla yaklaşmak ve hastaya tuvalet eğitimi verirken sürecin 
uzun olabileceğini hasta ve ailesine anlatmak önemli bir psikososyal yaklaşımdır. 
Hastanın yemek alışkanlılarına lifli gıdaların eklenmesi tedavide verilecek laksatif-
lerin yanında unutulmaması gereken bir stratejidir (Sullivan, & et al., 2012).

Sınıflama ve Tanı Kriterleri

Kabızlık fonksiyonel (idyopatik) ve organik sebeplere dayandırılarak iki sınıfa 
ayrılır. Fonksiyonel olanın idyopatik terimiyle anılması, birçok hastalıkta olduğu 
gibi, sebebi tam olarak bilinmediği içindir. Yüzde doksan beş oranında sebep fonksi-
yonel iken, organik sebeplere %5 rastlanır. Hipotroidi, hiperkalsemi, D vitamini in-
toksikasyonu, nörolojik hastalıklar, Diabetes Mellitus, rektal prolapsus ve idrar yolu 
enfeksiyonu gibi hastalıklar organik nedenlere dahil edilebilir. Organik sebepler 
az bir oran ile karşımıza çıkmasına rağmen, konstipasyonlu bir bebekte; gecikmiş 
mekonyum, safralı kusma ve abdominal distansiyon, pediatrik cerrahlar için Hirs-
chsprung’s hastalığı (konjenital megakolon) açısından her zaman akılda tutulması 
gereken önemli bir organik kabızlık nedenidir. Böyle bir durumda ileri tetkikler ge-
reklidir. Çoğunlukla yenidoğanda teşhis edilen bu hastalık, fonksiyonel kabızlık ne-
deniyle takip edilen ve konvansiyonel tedaviye yanıt alınamayan daha büyük yaştaki 
hastalarda da araştırılmalıdır. Yenidoğanlarda kabızlık, yaşamın ilk 48 saati içinde 
mekonyum çıkaramama ile tanımlanır. Kabızlığı olan yenidoğanların sadece küçük 
bir yüzdesi bu tanıma uyarak konjenital megakolon tanısı alır. (Hyman, & ark., 2006; 
Monajemzadeh, Kalantari, & Yaghmai, 2011; Rasquin, & ark., 2006; Wester, 2013).
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tiflere ek olarak davranışsal tedavinin laksatiflerden daha etkili olmadığı gösterilse 
de, tedavide ek bir seçenek olarak düşünen uygulayıcılar da vardır (van Dijk, et al., 
2008; Tabbers, & et al., 2014).

Prognoz

Erken tedaviye başlanan olgularda 6 aylık takip sonucu yaklaşık %80 oranında 
iyileşme olmaktadır. Bu oran tedavisi gecikmiş olanlarda %32’ye kadar düşmekte-
dir. Kabızlığı olan çocukların yaklaşık %50’sinde, ilk iyileşme sonrası ilk 5 yıl içinde 
en az 1 relaps olduğu tespit edilmiştir. Bu nedenle, kabızlığı olan çocukların yakın-
dan takip edilmesi ve tedaviyi bırakanlar tekrar başvurduğunda derhal ilaç teda-
visinin yeniden başlatılması büyük önem taşımaktadır. Anal fissür gibi anal ağrıya 
neden olan ve tespit edilmesi mümkünken yetersiz fizik muayene sonucu atlanması 
felaketle sonuçlanır. Bu sebeple; ağrı ve dışkılamadan kaçınma (yumuşak kıvamlı 
bile olsa) arasında kısır bir döngü başlar. Yukarıda bahsedilen laksatiflerle tedavi-
nin yetersiz olduğu düşünülüp, yan etkileri fazlaca olan pürgatiflere başvurulma-
sıyla hastanın hayat kalitesi bozulur. Bu sebeple fonksiyonel kabızlıkta; sıkı takip-
le uygulayıcı-hasta-ebeveyn ilişkisinin artırılması hedeflenen tedavide en önemli 
mihenk taşı olmalıdır (Loening-Baucke, 1993; Van Ginkel & ark.., 2003; Tabbers, 
&ark.., 2014).
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Bölüm 6

ANNE – ÇOCUK BAĞLANMASI

Bayram DELEŞ

Giriş

Bağlanma kelimesinin temelleri XIII. yüzyıla dayanır, “to attach”, “bağ” kelimesi 
etimolojik (dilbilim) olarak bir göreve bağlılık ya da bir görevi yerine getirmek an-
lamına gelmektedir. Fransız bir yazar ve XVIII. yüzyıl filozofu olan Rousseau anne-
bebek arasındaki ilişkiye değinerek anne-bebek ilişkisi kavramını ilk kullanan kişi 
olmuştur. Ayrıca Rousseau yazılarında bağlanma konusunu “annelik sevgisi” ile iliş-
kilendirmiştir (Goulet, Bell & Tribble, 1998). Bağlanma terim olarak ise bebeklerle 
anne-babaları ya da bakım verenleri arasında kurulan, duygusal olarak olumlu ve 
yardım edici bir ilişkinin varlığını ifade eder (Öztürk, 2002). Duygusal bağ kurma 
eğilimi ve gereksinimi bebeklerin yaşamlarını sürdürebilmeleri için gerekli ve ge-
lişimsel açıdan işlevsel olan bağlanma sistemini ifade eder. Bağlanma sistemi be-
beklerin onlara bakan kişi veya kişilerle fiziksel yakınlığını güçlü tutarak hem be-
beklerin çevreden gelebilecek tehlikelere karşı korunmasını hem de onlara çevreyi 
keşfetmeleri için gerekli temel koşulları sağlar. Bu nedenle genellikle anne ile ya-
kınlığın korunması bağlanma sistemi içindeki en temel hedefi oluşturmaktadır. Bu 
sayede bebeklere güven içinde gelişebilecekleri bir alan sağlanmaktadır (Sümer & 
Güngör, 1999). Bebeklik ve erken çocukluk dönemlerinde anne ile kurulan bu bağ, 
çocuğun kişiliğinin temelinde önemli bir kısım oluşturmakta ve bu özellikler hayat 
boyu değişime uğramadan devamlılık göstermektedir (Carver & Scheier, 1998).

Bağlanmayı derinlemesine ilk defa inceleyen ve hem çocuklarda hem de yetiş-
kinlerde görülen psikopatolojik tablolarla bağlantısının kurulmasını sağlayan temel 
aşama ise Bowlby’nin “Bağlanma Kuramı”nı ortaya koyması ile başlamıştır.  Bowlby 
çalışmalarına 1950’li yıllarda başlamış, “bağlanma” terimini iki kişi arasındaki güçlü 
bir bağ olarak tanımlamış ve kavramın oluşumu için bir köşe taşını oluşturmuştur 
(Bretherton, 1992).  Anne ile çocuk arasında oluşan bu bağlanma, önceleri bebeğin 
temel ihtiyaçlarını gidermeye yöneliktir. Daha sonra çocuk büyüdükçe onun duygu-
sal gelişimini etkiler ve sağlıklı bir birey olarak toplumda yer almasını sağlar (Kaya-
han, 2002). Ayrıca bağlanma kuramının merkezine anne çocuk bağını yerleştirmiş 
ve çocuğun fiziksel ve psikolojik acıdan sağlıklı birey olarak yetişmesinde, anne ço-
cuk ilişkisinin kalitesinin önemini vurgulamıştır (Weber, 2003). Bowlby’e göre bağ-
lanmanın insan hayatı  için üç temel işlevi vardır:
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Bölüm 7

ÜLKEMİZDE TOPUK KANI İLE UYGULANAN 
YENİDOĞAN TARAMALARINA BAKIŞ

Gülçin YAPICI1, Aylin YENİOCAK TUNÇ2

Giriş

Çocuk morbidite ve mortalitesinde hem geçmişten günümüze hem de coğrafik 
olarak dünyada önemli farklılıklar bulunmaktadır. XX. yüzyılın sonlarında gelişmiş 
ülkeler başta olmak üzere birçok ülkede toplumun barınma ve beslenme gibi ola-
naklarının iyileşmesi, ulusal düzeyde aşı programlarının uygulanması gibi faktörlere 
bağlı olarak enfeksiyon hastalıkları önemli ölçüde kontrol altına alınmıştır.  Bu du-
rumda konjenital metabolik hastalıkların erken tanı ve tedavisi önem kazanmıştır 
(Stanton & Behrman, 2015). 

Hastalıklara henüz belirti vermediği dönemde erken tanı koymak hastalığın geri 
dönüşümsüz sonuçlarına engel olabilmek açısından oldukça önemlidir. Erken teşhis, 
yeterli tıbbi müdahale ve acil tedavi, nörolojik hasarı önlemek, morbidite ve mortali-
teyi azaltmak için taramaların yapılması önerilmektedir (Berry, 2015). 

Tarama, “testlerin, muayenelerin ya da hızlı bir şekilde uygulanabilecek diğer 
prosedürlerin uygulanmasıyla, tanınmayan hastalığın ya da kusurun muhtemel ta-
nımlanması” olarak tanımlamıştır. Tarama testleri görünüşe göre iyi kişileri, muhte-
melen hastalığa sahip olan bir kişiyi hastalığı olmayan kişilerden ayırmaktadır. Bir 
tarama testi tanısal amaçlı değildir. Pozitif veya şüpheli bulguları olan kişiler, teşhis 
ve gerekli tedavi için doktorlarına yönlendirilmelidir (Wilson & Junger, 1968). Bir 
hastalık veya bozuklukla ilgili tarama yapılmasına karar vermek için taranacak has-
talığın ve tarama testinin bazı özellikleri olmalıdır. Taranan durum toplumda önemli 
bir sağlık sorunu olmalı, hastalığın erken tespit edilebileceği uzun bir latent veya 
erken semptomatik evresi olmalı, hastalığın doğal seyri yeterince bilinmeli, tanı ve 
tedavi olanakları mevcut olmalı, test toplum için kabul edilebilir olmalı, olgu bulma 
maliyeti (hastaların tanı, tedavisi ve tüm tıbbi bakım harcamaları) ekonomik olarak 
karşılanabilir olmalı vevaka bulma, «bir kez ve herkes için» bir proje değil, sürekli 
bir süreç olmalıdır (Wilson &Junger, 1968).

1Doç. Dr. Mersin Üniversitesi Tıp Fakültesi Halk Sağlığı Anabilim Dalı, gulyapici@yahoo.com.tr
2Araş.Gör.Dr. Mersin Üniversitesi Tıp Fakültesi Halk Sağlığı Anabilim Dalı, draylinyeniocak@outlook.com
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ile birinci basamak sağlık hizmeti veren sağlık profesyonelleri ve hastanın tedavisini 
gerçekleştiren uzmanlar arasında önemli bir iletişime gereksinim duyar. Ayrıca bu 
hizmetlerin tamamının sağlık güvenlik kurumları tarafından karşılanması gerekir. 
Tüm adımların uygun şekilde gerçekleşmesi tarama programının amacına ulaşması-
nı ve başarısını getirecektir. 
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