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ONSOZ

Akademisyen Yayinevi yoneticileri, yaklasik 30 yillik yayin tecriibesini, kendi ti-
zel kisiliklerine aktararak uzun zamandan beri, ticari faaliyetlerini stirdiirmektedir.
Anilan siire icinde, basta saglik ve sosyal bilimler, kiiltiirel ve sanatsal konular dahil
750 kitab1 yayimlamanin gururu icindedir. Uluslararasi yayinevi olmanin alt yapisini
tanimlayan Akademisyen, Tiirk¢e ve yabanci dillerde yayin yapmanin yaninda, kiire-
sel bir marka yaratmanin pesindedir.

Bilimsel ve diisiinsel calismalarin kalic1 belgeleri sayilan kitaplar, bilgi kayit orta-
mi olarak ytizlerce yilin taniklaridir. Matbaanin icadiyla varolusunu saglam temelle-
re oturtan kitabin gelecegi, her ne kadar yeni buluslarin yoriingesine taginmis olsa
da, daha uzun siire hayatimizda yer edinecegi muhakkaktir.

Akademisyen Yayinevi, kendi adini tasiyan “Bilimsel Arastirmalar Kitab1” se-
risiyle Tiirkce ve Ingilizce olarak, uluslararasi nitelik ve nicelikte, kitap yayimlama
siirecini baslatmis bulunmaktadir. Her yi1l Mart ve Eyliil aylarinda gercgeklesecek
olan yayimlama siireci, tematik alt bagliklarla devam edecektir. Yaklasik 30 kitapla
baslayan bu siireci destekleyen tiim hocalarimiza ve arka planda yer alan herkese
tesekkiir bor¢luyuz.

Akademisyen Yayinevi A.S.
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Boliim 1

NEONATAL VE INFANTIL DONEMIN EPILEPTIiK
ENSEFALOPATILERINE GENETIK BiR BAKIS

Tiilay KAMASAK!

Giris

Erken ¢ocukluk déneminde goriilen epileptik ensefalopatiler, genellikle 0-4 yaslari
arasinda ortaya ¢ikan, ilaca direncli epilepsi, 1srarla izlenen elektroensefalografi (EEG)
bozuklugu, bilissel fonksiyonlarda bozukluk ve gerileme ile karakterize bir gurup
sendromu tanimlamak i¢in kullanilir. Son yillarda genetik biliminin klinikte yaygin ola-
rak kullanilabilir olmasi nedeni ile bu sendromlarin altinda yatan genetik bozukluklar
tanimlanabilir olmustur. Epileptik ensefalopatilerde nébetlerin %40’1 hayatin ilk tg¢
yilinda ortaya cikmaktadir. International League Against Epilepsy (ILAE), epileptik en-
sefalopatileri serebral fonksiyonlarda belirgin gerilemeye yol agan epileptik bozukluk-
lar olarak tanimlamaktadir (Engel, 2001, Hani & ark., 2017). Sadece epileptik nébetler
degil, devam eden EEG bozukluklari da bilissel fonksiyonlardaki gerileme ile iliskilidir.

Erken Infantil Epileptik Ensefalopati, Ohtahara Sendromu

Ohtahara ve arkadaslari ilk defa 1976 yilinda erken infantil epileptik ensefalopa-
tileri tanimladilar (Lemke & Steffen, 2015) (Ohtahara, & ark., 1976). Hayatin ilk ti¢
ayinda ortaya c¢iktig1 kabul edilse de genellikle hayatin ilk on giiniinde ortaya ¢ikan
tonik spazmlar ve tipik burst-supresyon EEG paterni ile tanimlanir. Tonik spazmlar
uykuda ve uyaniklikta izlenebilir, bunun yaninda, fokal motor nébetleri de igeren
cesitli nobet tipleri de gorilebilir. Bu sendromun baslica EEG bulgusu olan burst-
supresyon paterni uyku ve uyaniklikta izlenebilir.

Altinda yatan en sik neden beynin konjenital malformasyonlari (hemimegalo-
ensefali, porensefali, serebral atrofi, Aicardi sendromu, mammillar cisim agenezisi,
linear nevus sendromu, serebral disgenezi, migrasyonel defektler) olsa da daha na-
dir olarak metabolik hastaliklar da (nonketotik hiperglisinemi, sitokrom c oksidaz
eksikligi, Leigh spektrumu hastaliklar, biotinidaz eksikligi, piridoksin eksikligi, mi-
tokondriyal respiratuvar zincir kompleks 1 eksikligi, karnitin palmitoil transferaz
eksikligi) goriilebilir (Engel, 2001, Hani & ark., 2017), (Ohtahara & Yamatogi, 2006),
(Giordano & ark., 2010). Farmakoterapiye her zaman direnglidir ancak piridoksin,
pridoksal fosfat, fenobarbital, vigabatrin veya ACTH digerlerine gore daha sik kulla-
nilmaktadir. Siddetli gelisme geriligi vardir. Cogu hasta ilk bir ay icersinde kaybedilir.
Hastalarin bir kismi yagamin ilerleyen dénmelerinde West sendromuna ya da Len-
nox-Gastaut sendromuna ilerler (Kato &ark., 2007).

1pr. Ogrt.Uyesi
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Dravet Sendromu ve infantin Siddetli Myoklonik Epilepsisi

Charlotte Dravet Dravet sendromunu infantin siddetli myoklonik epilepsisi ola-
rak tanimladi (Dravet & 1978). Gelisimi normal bir ¢ocukta 3-12. Aylarda ortaya ¢1-
kan febril unilateral klonik veya tonik klonik nébetler ve bazen hemiklonik status
epileptikus seklinde ortaya cikar (Brunklaus & ark., 2012). Fokal diskognitif nébet-
ler ve atipik absansta dort yasina kadar ortaya cikabilir. Biitiin ¢ocuklar myoklonik
nobetlere sahiptir, farklililar, siddetli klasik infantil myoklonik epilepsi tipi ile bor-
derline form arasindaki cesitliligi belirler. Nobetler atesle tetiklenir. Enfeksiyon, asi,
hipertermi, fotik stimiilasyon, nébetleri tetikler. Interiktal EEG kayitlar1 basta daima
normaldir. %20-25'inde fotik stimiilasyondan sonra jenaralize diken dalga izlenir. 3
yastan sonra etkilenen tiim ¢ocuklarda EEG anormalligi gézlenebilmesine ragmen
interiktal kayitlar normal kalabilir (Bureau & ark., 2011 ).

Beyin MR lar1 genelde normaldir. Hipokampal skleorz ve serebral atrofi izlene-
bilir (Bureau & ark., 2011 ). Hastalar erken antiepileptik tedaviden fayda goriirler.
Valproik asit, benzodiazepinler, bromide, topiramat ve stiripentol genelde kullanilan
antiepileptiklerdir. Ancak sodyum kanal blokérlerinden kaginmak esastir. Karbama-
zepin ve lamotrigin gibi ilaclar epilepsiyi ve nonepileptik hareket bozukluklarini ké-
tiilestirebilirler. Vagal sinir stimiilasyonu ve ketojenik diyet son zamanlarda daha
sik kullanilan alternatif tedavilerdir. Dravet sendromlu ¢ocuklarda siklikla yiirtime
gecikir. Ataksik yiiriiyebilirler, ilerleyen donemlerde bazi hastalarda serebral palsi
benzeri bir klinik izlenir. Nobetler genel olarak inat¢i seyreder ve uzun dénemde
bilissel ve entelektiiel fonksiyonlar lizerine olan etkisi olumsuzdur.

SCN1A mutasyonu neredeyse hastalarin %75’inde izlenmistir (Claes & ark,
2001). PCDH19 ve daha az siklikla SCN1B, SCN2A ve GABRG2 mutasyonlari Dravet
ve Dravet benzeri sendromlarda tanimlanmislardir (Depienne & ark., 2009). Daha
nadir olarak GABRA1 ve STXBP1 mutasyonlarida son zamanlarda tanimlanmislar-
dir (Carvill & ark., 2014). Ayrica CHD2 mutasyonu ge¢ baslangich vakalarda, HCN1
mutasyonuda atipik seyir gosteren ve zekanin daha kot etkilendigi vakalarda tani-
lanmislardir (Suls & ark., 2013) (Nava & ark., 2014). Yani SCN1A negarif olan Dra-
vet/Dravet benzeri sendromlu hastalar genetik bir heterojenite gostermektedirler.
SCN9A'daki varyantlar, SCN1A'daki mutasyonlara ilaveten hastalif1 diizenleyen fak-
torler olarak varsayilmistir (Singh & ark., 2009).
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Boliim 2

HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA SENDROMU

Nazli Irmak GIiRITLIOGLU!

Giris

Yaslanma, bir organizmanin biyolojik sistemlerindeki geri déniisiimsiiz bozul-
malari ifade eden bir siiregtir. Normal fizyolojik yaslanma stirecine ek olarak, “pro-
geroid sendromlar” olarak ifade edilen ve yaslanma oranini hizlandiran nadir gene-
tik bozukluklar bulunmaktadir (Swahari & Nakamura, 2016). insanlarda yaslanma
benzeri bircok sendrom tanimlanmistir. Bu sendromlardan biri, hiicrelerde A-tipi

laminleri kodlayan LMNA genindeki bir nokta mutasyon sonucu ortaya ¢ikan Hutc-
hinson-Gilford Progeria sendromu (HGPS)dur (Vidak & Foisner, 2016).

HGPS (Klasik Progeria olarak da bilinir.), otozomal dominant, fatal ve segmental
prematiire yaslanma bozuklugudur (Vidak & Foisner, 2016). Tibbi literatiirde Pro-
geria sendromu ilk kez 1886’da Jonathan Hutchinson tarafindan yazilan bir maka-
lede ektodermal displazinin bir tiirii olarak belirtilmistir. 1895’te yine Hutchinson
tarafindan Progeria sendromuna sahip bir hastadan bahsedilmis, fakat sendrom
Hastings Gilford tarafindan detaylica agiklanmis ve Yunanca pro (6nce) ve geras
(yashlik) kelimelerinden olusan progeria terimi ortaya atimistir (Ahmed & ark,,
2018; Ullrich & Gordon, 2015). 2003 yilina kadar HGPS’nin genetik temeli tam ola-
rak anlasilamamistir. 2003 y1linda Eriksson ve arkadaslarinin yaptigi bir calisma ile
birlikte, HGPS’'nin nedeninin LMNA geninin 11. ekzonunda bulunan de novo nokta
mutasyondan kaynakli oldugu ortaya ¢ikarilmistir. Bu mutasyon sonucu gen iiriini
olarak progerin denilen toksik bir protein olugsmakta ve hiicrelerin niikleer lamina-
sinda yapisal ve fonksiyonel bozukluklara yol agmaktadir (Eriksson & ark., 2003).

Normal fizyolojik yaslanma mekanizmas1 HGPS ile karsilastirildiginda, HGPS’ye
sahip olmayan bireylerde de progerine rastlanmasi ve yas arttik¢a progerin mik-
tarinin artmasi sasirtici bir bulgu olmustur. Bu da fizyolojik yaslanma ve HGPS'nin
benzer genetik mekanizmalara sahip oldugunu gostermektedir (Baek, McKenna &
Eriksson, 2013). HGPS’de dliim sebepleri genel olarak inme veya miyokard enfark-
tliistinden kaynaklanmaktadir (Ahmed & ark., 2018).

Bu boliimde HGPS'nin epidemiyolojisine, klinik bulgularina, teshisine, molekiiler
patogenezine ve tedavisinde kullanilan ilaglara yer verilecektir.

'Uzman (Biyomiihendislik), Saglik Bilimleri Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii, Molekiiler Tip
Anabilim Daly, Istanbul, ngiritlioglu@outlook.com
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sonra ve 1-2 giin icinde serum kalsiyum miktar1 6l¢iilmektedir. Zoledronik asitten
kaynakli yan etki olan hipokalsemi ve D vitamini eksikligini 6nlemek icin oral kal-
siyum (500 mg) ve D vitamini (1000 internasyonal iinite) giinliik olarak takviye ya-
pilmaktadir. 12 aydan sonra kalsiyum takviyesi durdurulmaktadir. Diger bir yan etki
olarak grip-benzeri semptomlar goriilebilmektedir (Gordon & ark., 2016).

Sonug¢

HGPS’ye neden olan genin 2003 yilinda bulunmasindan bu yana sendromun
molekiiler patogenezinin aydinlatilmasi lizerine bircok calisma gerceklestirilmistir.
[lk Klinik ila¢ denemeleri 2007 yilinda baslamis ve giiniimiizde de farkh ilaglar ve
farkli kombinasyonlar iizerine ¢alismalar devam etmektedir. HGPS her ne kadar bir
kanserlesme durumu olmasa da kanser patogenezi lizerine yapilan ¢alismalar da
HGPS’ye sebep olan faktorlerin aydinlatilmasinda énemli olmaktadir. Ornegin, 6n-
ceki boliimlerde bahsedildigi gibi HGPS'nin klinik ¢alismalarinda, sendroma sahip
hastalarda denenen ilk ila¢ olan Lonafarnib, ayn1 zamanda antikanser ajan olan bir
FTI ¢esididir ve inhibe ettigi yolaga farkl sekillerde etki gosteren ilaclarla kombi-
nasyonlarinin klinik denemeleri halen devam etmektedir (Progeria, ClinicalTrials.
gov,). Glinlimiizde HGPS tedavisinde indiiklenmis pluripotent kok hiicrelerin kulla-
nimi (Compagnucci & Bertini, 2017) ve CRISPR/cas (Arancio, 2014) gibi yontemler
iizerine ¢alismalar baslangi¢ diizeyinde olup klinik asamaya gelmesi zaman alacak
olsa da 5-10 sene sonrasinda hastalar tizerinde giivenli bir sekilde denemelerin bas-
lamasi muhtemel géziikmektedir. Ayrica hentiz ¢ok yeni ¢alisilan HGPS insan doku
mithendisligi modelleri (Atchison &ark., 2017), uygulanacak ilaglarin etkileri konu-
sunda hiicre kiiltiirii ve hayvan modellerinden daha iyi bilgiler verebilir ve klinik
calismalarin gelistirilmesine olumlu etki edebilir.

HGPS konusunda giiniimiize dek yapilmis olan ¢alismalardan ortaya ¢ikarilan
sonuclardan birisi de normal yaslanma mekanizmasi ve HGPS mekanizmasinin bazi
yonlerden benzer olmasidir. Bu sebeple, fizyolojik yaslanmanin daha iyi bir sekilde
aydinlatilabilmesi ve insan émriniin uzatilabilmesi hususunda HGPS ve diger pro-
geroid sendromlardan yararlanilabilir.
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COCUKLARDA UST GASTROINTESTINAL
SISTEM KANAMALARINA YAKLASIM

Burcu GUVEN

Giris

Ust gastrointestinal sistem(GIS) kanamalari, Treitz ligamentinin proksimalinde
olan kanamalardir. Hastalar genelde hematemez (kirmizi kan veya kahve telvesi sek-
linde kusma) veya melana (siyah, katran benzeri gayta) sikayetleri ile basvururlar.
Hematokezya ise rektumdan gelen taze kani ifade eder, genelde alt GIS kanamalarin-
da goriiliir. Ancak masif iist GIS kanamalarinda da goriilebilir.

Cocuklarda iist GIS kanamalar1 genelde benign seyirlidir ve miidahale gerektir-
meden durur.

Epidemiyoloji

Cocuklarda iist GIS kanamalarinin insidansi tam olarak bilinmemektedir. Cocuk-
larda tiim GIS kanamalarinin %20’ sini iist GIS kanamalar: olusturmaktadir. Fransa’
da yapilan bir arastirmada, ¢ocuklarda iist GIS kanama insidansi 1-2/10.000 olarak
belirtilmistir. Bu vakalarin %36’ sinda nonsteroid antiinflamatuar ilaglar sorumlu
tutulmustur. Ayrica %77’ si hastanede yatirilarak takip edilmistir (Grimaldi-Ben-
souda & Ark., 2010).

Yogun bakimlarda ise bu oranin daha yiiksek oldugu bilinmektedir. Bagimsiz risk
faktorleri olarak yiiksek pediatrik risk mortalite skoru, koagiilopati, pnémoni ve
multiple travma gosterilmektedir (Lacroix& Ark., 1992).

Etyoloji

Cocuklarda tist GIS kanamasi nedenleri cografik durumla degiskenlik géstermek-
tedir. Bati iilkelerinde, gastrik ve/veya duodenal iilserler, 6zofajit, gastrit ve varisler
6n planda iken Hindistan’da varis kanamalari dikkat cekmektedir.

Kanama nedenleri yasa gore de farklilik gosterir (Tablo 1). Yenidogan dénemin-
de, dogum sirasinda veya sonrasinda anne kaninin yutulmasi hematemeze sebep
olmaktadur. ilk olarak anne ve bebek kaninin ayirt edilmesi gerekmektedir. Bunun
icin Apt-Downey testi uygulanir. Bu testte, kanli mayinin %1’ lik sodyum hidroksitle
karsilastirilmasi sonucunda anne kani séz konusu ise kahverengi-sari, bebek kani
ise pembe bir renk degisikligi olur. K vitamini eksikligine bagh gelisen yenidoganin
hemorajik hastalig1 da kanama nedeni olabilir. Diger koagiilopatiler(konjenital fak-
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Ust GIS kanamalarinda uygulan endoskopik tedaviler sklerozan madde enjeksi-
yonu, elektrokoagiilasyon, termokoagiilasyon, lazer tedavisi ve hemoklips uygula-
masidir. Ancak ¢ocuklarda bu tekniklerin bir¢ogu icin uygun alet ve yeterli deneyim
yoktur. Bu tedavi yontemleri arasinda en ¢ok tercih edilen enjeksiyondur. Varis dis1
kanamalarda kanayan damarin etrafinda 3-4 bolgeye uygulanacak sklerozan madde
enjeksiyonu ile kanama kontrolii saglanabilir. Bu amagla hipertonik salin-epinefrin
kombinasyonu, epinefrin ve normal salin, epinefrin ve ardindan polidokanol gibi so-
liisyonlar kullanilir. Skleroterapi sonrasi 6zofagus striktiirleri, iilserler, daha nadir
olarak perforasyon goriilebilir.

Diger bir yontem ise band ligasyonudur. Varikéz venin etrafina lastik bir bant
yerlestirilerek vendz obstriiksiyon saglanip varisin obliterasyonu olarak tanimlanir.
Son yillarda, daha az seans ile varis eradikasyonu saglanabilmesi ve komplikasyon-
larinin daha az olmasi nedeni ile daha ¢ok tercih edilmektedir. Ancak kii¢iik ¢ocuk-
larda 6zofagus capinin daha kii¢iik olmasi nedeniyle kullanimi kisithdir.

Cerrahi

Kanamanin medikal veya endoskopik yontemlerle kontrol altina alinamadigj,
ozellikle arter kanamasina neden olan tlserlerde veya bagirsak perforasyonu gibi
durumlarda cerrahi tedavi gerekebilir. Varis kanamasi olan sirotik hastalarda, 6zel-
likle karaciger nakli planlaniyorsa transjiigtiler intrahepatik portosistemik sant y6n-
temi uygulanabilir.
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COCUKLUK CAGI TROMBOSITOPENILERININ
ONEMLI BIR NEDENI: iIMMUN
TROMBOSITOPENIK PURPURA

Gokce Pinar REIS!

Giris

Trombositler megakaryositler tarafindan {tretilen, 1-4 pm biytkliigiinde
hiicrelerdir. Saglikli bir insanda trombosit sayis1 150.000-400.000/mm? arasinda-
dir. Ortalama yasam siireleri 7-10 giindiir. Trombositopeni veya trombosit fonksiyon
bozuklugu durumlarinda ciddi kanamalar goriilebilmektedir. Trombosit hastalikla-
rina bagh kanamalar genellikle petesi, purpura, ekimoz, hematiiri, menoraji gibi cilt
ve mukoza kanamasi seklinde olmaktadir. Nadiren intrakraniyel kanamalar gortile-
bilmektedir. Immiin Trombositopenik Purpura (ITP) 6nemli trombositopeni neden-
lerinden biridir.

Immiin Trombositopenik Purpura

immiin Trombositopenik Purpura klinikte trombositopeni ile karsimiza ¢ikan,
trombosit yasam siiresinde kisalma, plazmada antitrombosit antikor varlig: ve ke-
mik iliginde megakaryosit artisi ile karakterize bir hastaliktir (Bussel ], 2011). Ta-
nis1 diger trombositopeni yapan nedenlerin dislanmasi ile konur (Neunert C & ark.,
2011). Cocukluk ¢agimin en fazla trombositopeni yapan hastaligidir. Insidans1 Ame-
rika Birlesik Devletleri ve Avrupa’da yilda 2.2-5.3 arasinda degismektedir (Terrel DR
& ark., 2010). Mevsimsel bir seyri olan ITP’nin ki ve ilk bahar aylarinda daha fazla
goriildiigii gozlemlenmistir. Cinsiyet ve 1rk farki belirgin degildir (Shirahata A & ark,
2009). Trombositopeni sinirt 100x10°/mm?3 olarak belirlenmistir.

Immun trombositopenik purpurada etiolojik degerlendirme

Etiyolojik degerlendirmelere gére hastalik primer ve sekonder ITP olarak sinif-
landirilmistir (Kithne T & ark., &2011).

a. Primer ITP: Sadece trombositopeni (<100x10°/mm?) ile seyreden otoimmun
bir hastaliktir. Trombositopeni yapan diger nedenlerin bulunmadiginin gésterilmesi
gerekir.

b. Sekonder ITP: Primer ITP disindaki biitiin immun trombositopeniler bu
gruptadir.

Dr. Ogrt. Uyesi
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linin komplikasyonlari steroidlere gore daha nadirdir. Ancak pahali preparatlardir.
Alerji, ates, bas agrisi, kusma, fotofobi ve aseptik menenjit gézlenen yan etkilerdir.
IgA eksikligi olan cocuklarda anafilaktik reaksiyonlar goriilebilir.

3- Anti-D tedavisi: Sadece Rh pozitif ITP’li hastalarda kullanilabilir. Etkisi 1- 5
hafta siirer. Ancak eritrositlerin yikilmasi sonucu anemi gelistirebilir. IViG’den daha
ucuz bir tedavidir. Onerilen doz 50- 75 ug/kg'dir.

ikinci Basamak Tedaviler

Kronik veya persistan ITP’li hastalarda tercih edilir.

1-Rituksimab: Immun trombositopenik purpurada splenektomiden baska sege-
nek kalmadiginda , iyilesme saglayabilecek ikinci tedavi yontemidir. Doz 375 mg/
m2 haftada bir olacak sekilde, toplam dort doz olarak uygulanmaktadir. En ciddi yan
etkileri anafilaktik reaksiyonlar ve serum hastaligidirdir (Brah S & ark 2012).

2-TPO reseptor agonistleri: Romiplostim ve Eltrombopag TPO reseptorlerini
aktive ederek trombosit yapimini arttirirlar(Kithne T, 2015). Romiplostim 1-10 pg/
kg dozlarinda, haftada bir, cilt alt1 enjeksiyon seklinde kullanilir. Yanit 1-4 haftada
ortaya cikar. Eltrombopag 25, 50, 75 mg/gilin dozlarinda, agizdan kullanilmaktadir.
Etkisi ikinci haftadan sonra baslamaktadir. Her iki ila¢ da benzer etkilere sahiptir.
Bas agrisy, halsizlik, burun kanamasi, artralji gibi hafif yan etkiler gortlebildigi gibi,
ilacin kesilmesi ile trombositopeninin baslangi¢c degere gore azalmasi (‘rebound’
trombositopeni) ve trombotik komplikasyonlar gibi daha ciddi yan etkiler de gort-
lebilir. Ayrica eltrombopag kullanan hastalarin %10 kadarinda karaciger enzimle-
rinde bozukluk da ortaya ¢ikabilir.

Bu sik kullanilan ilaglarin yaninda daha nadir olarak Azatiyopirin, Danazol, Dap-
son, Mikofenolat mofetil, Siklofosfamid, Siklosporin de kullanilabilir.
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COCUKLARDA FONKSIYONEL KABIZLIK

Mustafa Yasar 0ZDAMAR

Giris

Cogu hastada etiyolojik faktorii tam olarak belirlenemeyen fonksiyonel konsti-
pasyon veya kabizligin diinya genelindeki populasyonda prevelans: % 1 - 30 olup,
cocuklarda yaklasik %3 civarindadir (Tabbers & ark., 2014). Konstipasyonlu ¢ocuk-
larin ticte biri ergenlik déneminin ileriki sathalarina kadar bu hastalikla ilgili prob-
lemler yasar. Bu sikintili siireg, ebeveyn tlizerinde stres ve kaygilanma bozukluguna
yol acabilir. Bu hastalarin en az yarisi; diski kagirma, kronik fekal impaksiyon, agrili
diskilama ve anal agridan dolay1 tuvalete gidip diskilamaktansa cesitli hareketlerle
diskilarini tutma egilimindedirler. Bu hastaligin tedavisindeki maliyet (3,9 milyar
dolar / yil) ise kaygi verici diizeylerde yliksek olabilmektedir (Liem, & ark., 2009).
Deginilen bu 6zelliklere gore, cocuklarda fonksiyonel kabizligin tedavisi uygulanir-
ken ebeveynlere anlayisla yaklasmak ve hastaya tuvalet egitimi verirken siirecin
uzun olabilecegini hasta ve ailesine anlatmak 6nemli bir psikososyal yaklasimdir.
Hastanin yemek aliskanlhlarina lifli gidalarin eklenmesi tedavide verilecek laksatif-
lerin yaninda unutulmamasi gereken bir stratejidir (Sullivan, & et al., 2012).

Siniflama ve Tani Kriterleri

Kabizlik fonksiyonel (idyopatik) ve organik sebeplere dayandirilarak iki sinifa
ayrilir. Fonksiyonel olanin idyopatik terimiyle anilmasi, bir¢ok hastalikta oldugu
gibi, sebebi tam olarak bilinmedigi icindir. Yiizde doksan bes oraninda sebep fonksi-
yonel iken, organik sebeplere %5 rastlanir. Hipotroidi, hiperkalsemi, D vitamini in-
toksikasyonu, norolojik hastaliklar, Diabetes Mellitus, rektal prolapsus ve idrar yolu
enfeksiyonu gibi hastaliklar organik nedenlere dahil edilebilir. Organik sebepler
az bir oran ile karsimiza ¢ikmasina ragmen, konstipasyonlu bir bebekte; gecikmis
mekonyum, safrali kusma ve abdominal distansiyon, pediatrik cerrahlar icin Hirs-
chsprung’s hastalig1 (konjenital megakolon) acisindan her zaman akilda tutulmasi
gereken 6nemli bir organik kabizlik nedenidir. Boyle bir durumda ileri tetkikler ge-
reklidir. Cogunlukla yenidoganda tegshis edilen bu hastalik, fonksiyonel kabizlik ne-
deniyle takip edilen ve konvansiyonel tedaviye yanit alinamayan daha biiyiik yastaki
hastalarda da arastirilmalidir. Yenidoganlarda kabizlik, yasamin ilk 48 saati icinde
mekonyum ¢ikaramama ile tanimlanir. Kabizlig1 olan yenidoganlarin sadece kiigiik
bir yiizdesi bu tanima uyarak konjenital megakolon tanisi alir. (Hyman, & ark., 2006;
Monajemzadeh, Kalantari, & Yaghmai, 2011; Rasquin, & ark., 2006; Wester, 2013).
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tiflere ek olarak davranissal tedavinin laksatiflerden daha etkili olmadig1 gosterilse
de, tedavide ek bir secenek olarak diisiinen uygulayicilar da vardir (van Dijk, et al,,
2008; Tabbers, & et al,, 2014).

Prognoz

Erken tedaviye baslanan olgularda 6 aylik takip sonucu yaklasik %80 oraninda
iyilesme olmaktadir. Bu oran tedavisi gecikmis olanlarda %32’ye kadar diismekte-
dir. Kabizlig1 olan ¢ocuklarin yaklasik %50’sinde, ilk iyilesme sonrasi ilk 5 y1l icinde
en az 1 relaps oldugu tespit edilmistir. Bu nedenle, kabizlig1 olan ¢ocuklarin yakin-
dan takip edilmesi ve tedaviyi birakanlar tekrar basvurdugunda derhal ila¢ teda-
visinin yeniden baslatilmasi biiyiik 6nem tasimaktadir. Anal fissiir gibi anal agriya
neden olan ve tespit edilmesi miimkiinken yetersiz fizik muayene sonucu atlanmasi
felaketle sonuglanir. Bu sebeple; agri ve diskilamadan kaginma (yumusak kivaml
bile olsa) arasinda kisir bir déngt baslar. Yukarida bahsedilen laksatiflerle tedavi-
nin yetersiz oldugu diisiiniiliip, yan etkileri fazlaca olan piirgatiflere basvurulma-
styla hastanin hayat kalitesi bozulur. Bu sebeple fonksiyonel kabizlikta; siki takip-
le uygulayici-hasta-ebeveyn iligkisinin artirilmasi hedeflenen tedavide en 6nemli
mihenk tasi olmalidir (Loening-Baucke, 1993; Van Ginkel & ark.., 2003; Tabbers,
&ark..,, 2014).
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ANNE - COCUK BAGLANMASI

Bayram DELES

Giris

Baglanma kelimesinin temelleri XIII. yiizyila dayanir, “to attach”, “bag” kelimesi
etimolojik (dilbilim) olarak bir géreve baglilik ya da bir goérevi yerine getirmek an-
lamina gelmektedir. Fransiz bir yazar ve XVIII. ytizy1l filozofu olan Rousseau anne-
bebek arasindaki iliskiye deginerek anne-bebek iliskisi kavramini ilk kullanan kisi
olmustur. Ayrica Rousseau yazilarinda baglanma konusunu “annelik sevgisi” ile ilis-
kilendirmistir (Goulet, Bell & Tribble, 1998). Baglanma terim olarak ise bebeklerle
anne-babalar1 ya da bakim verenleri arasinda kurulan, duygusal olarak olumlu ve
yardim edici bir iliskinin varligini ifade eder (Oztiirk, 2002). Duygusal bag kurma
egilimi ve gereksinimi bebeklerin yasamlarimi stirdiirebilmeleri i¢cin gerekli ve ge-
lisimsel acidan islevsel olan baglanma sistemini ifade eder. Baglanma sistemi be-
beklerin onlara bakan kisi veya kisilerle fiziksel yakinligini giiclii tutarak hem be-
beklerin ¢evreden gelebilecek tehlikelere karsi korunmasini hem de onlara ¢evreyi
kesfetmeleri icin gerekli temel kosullar1 saglar. Bu nedenle genellikle anne ile ya-
kinligin korunmasi baglanma sistemi icindeki en temel hedefi olusturmaktadir. Bu
sayede bebeklere giiven icinde gelisebilecekleri bir alan saglanmaktadir (Stimer &
Giingdr, 1999). Bebeklik ve erken ¢ocukluk dénemlerinde anne ile kurulan bu bag,
cocugun kisiliginin temelinde 6nemli bir kisim olusturmakta ve bu 6zellikler hayat
boyu degisime ugramadan devamlilik géstermektedir (Carver & Scheier, 1998).

Baglanmay1 derinlemesine ilk defa inceleyen ve hem ¢ocuklarda hem de yetis-
kinlerde gortilen psikopatolojik tablolarla baglantisinin kurulmasini saglayan temel
asama ise Bowlby’nin “Baglanma Kurami”n1 ortaya koymasi ile baglamistir. Bowlby
calismalarina 1950°1i yillarda baslamis, “baglanma” terimini iki kisi arasindaki gti¢lii
bir bag olarak tanimlamis ve kavramin olusumu i¢in bir kdse tasini olusturmustur
(Bretherton, 1992). Anne ile ¢ocuk arasinda olusan bu baglanma, dnceleri bebegin
temel ihtiyaclarini gidermeye yoneliktir. Daha sonra ¢ocuk biiyiidiikge onun duygu-
sal gelisimini etkiler ve saglikli bir birey olarak toplumda yer almasini saglar (Kaya-
han, 2002). Ayrica baglanma kuraminin merkezine anne ¢ocuk bagini yerlestirmis
ve ¢ocugun fiziksel ve psikolojik acidan saglikl birey olarak yetismesinde, anne ¢o-
cuk iliskisinin kalitesinin dnemini vurgulamistir (Weber, 2003). Bowlby’e gore bag-
lanmanin insan hayati icin ii¢ temel islevi vardir:
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I"JLKEMiZD]:: TOPUK KANI iLE UYGULANAN
YENIDOGAN TARAMALARINA BAKIS

Giil¢in YAPICIY, Aylin YENIOCAK TUNC?

Giris

Cocuk morbidite ve mortalitesinde hem ge¢misten giinlimiize hem de cografik
olarak diinyada 6énemli farkliliklar bulunmaktadir. XX. yiizyilin sonlarinda gelismis
iilkeler basta olmak iizere bir¢ok iilkede toplumun barinma ve beslenme gibi ola-
naklarinin iyilesmesi, ulusal diizeyde as1 programlarinin uygulanmasi gibi faktorlere
bagl olarak enfeksiyon hastaliklar1 6nemli 6l¢iide kontrol altina alinmistir. Bu du-
rumda konjenital metabolik hastaliklarin erken tani ve tedavisi 6nem kazanmistir
(Stanton & Behrman, 2015).

Hastaliklara hentiz belirti vermedigi donemde erken tani koymak hastaligin geri
doéniistimsiiz sonuglarina engel olabilmek agisindan olduk¢a 6nemlidir. Erken teghis,
yeterli tibbi miidahale ve acil tedavi, norolojik hasar1 6nlemek, morbidite ve mortali-
teyi azaltmak i¢in taramalarin yapilmasi dnerilmektedir (Berry, 2015).

Tarama, “testlerin, muayenelerin ya da hizh bir sekilde uygulanabilecek diger
prosediirlerin uygulanmasiyla, taninmayan hastaligin ya da kusurun muhtemel ta-
nimlanmasi” olarak tanimlamistir. Tarama testleri goriintise gore iyi kisileri, muhte-
melen hastaliga sahip olan bir kisiyi hastalig1 olmayan kisilerden ayirmaktadir. Bir
tarama testi tanisal amach degildir. Pozitif veya siipheli bulgulari olan Kkisiler, teshis
ve gerekli tedavi icin doktorlarina yonlendirilmelidir (Wilson & Junger, 1968). Bir
hastalik veya bozuklukla ilgili tarama yapilmasina karar vermek i¢in taranacak has-
taligin ve tarama testinin bazi 6zellikleri olmalidir. Taranan durum toplumda 6nemli
bir saglik sorunu olmali, hastalifin erken tespit edilebilecegi uzun bir latent veya
erken semptomatik evresi olmali, hastaligin dogal seyri yeterince bilinmeli, tan1 ve
tedavi olanaklar1 mevcut olmaly, test toplum i¢in kabul edilebilir olmaly, olgu bulma
maliyeti (hastalarin tani, tedavisi ve tiim tibbi bakim harcamalar1) ekonomik olarak
karsilanabilir olmali vevaka bulma, «bir kez ve herkes icin» bir proje degil, siirekli
bir siire¢ olmalidir (Wilson &Junger, 1968).

Dog. Dr. Mersin Univgrsitesi Tip Fakiiltesi Halk Saglig1 Anabilim Dal, gulyapici@yahoo.com.tr
2Aras.Gor.Dr. Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Halk Saglig1 Anabilim Dali, draylinyeniocak@outlook.com
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ile birinci basamak saglik hizmeti veren saglik profesyonelleri ve hastanin tedavisini
gerceklestiren uzmanlar arasinda 6nemli bir iletisime gereksinim duyar. Ayrica bu
hizmetlerin tamaminin saglk giivenlik kurumlar: tarafindan karsilanmasi gerekir.
Tiim adimlarin uygun sekilde gerceklesmesi tarama programinin amacina ulagmasi-
n1 ve basarisini getirecektir.
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