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NOROKUTANOZ HASTALIKLARIN
NOROPSIKIYATRIK BULGULARI VE TAND

GiRIS

Norokiitandz hastaliklar; santral, periferik si-
nir sistemi ve deriyi asil olarak etkileyen, dis-
morfik yiiz bulgularinin yani sira viseral organ
tutulumu yapabilen farkli klinik o6zellikleri
olan genis bir hastalik grubudur.! Tipik olarak
erken ¢ocukluk veya ergenlik doneminde or-
taya c¢ikan, ¢ogunlukla genetik gecisli bir grup
hastaliktan olusmaktadir.?> En yaygin nérokii-
tan6z sendromlardan ii¢ti titberoskleroz, Stru-
ge-Weber sendromu ve norofibromatozdur?
Bu boliimde kilinikte sik olarak karsilagilan
norokiitanoz hastaliklarin noropsikiyatrik bul-
gular1 bagliklar halinde incelenecektir.

TUBEROSKLEROZ

Tiiberoskleroz (TS) otozomal dominant kali-
tim gosteren multisistemik, noérokiitandz bir
hastaliktir.* Beyin, deri ve bobrek en sik etkile-
nen organ sistemleridir.” TS’li bireylerin %90 4,
tiziksel belirtilerin yani sira, gelisimin farkli za-
manlarinda farkli klinik tablolar seklinde kar-
simiza ¢ikan bir dizi néropsikiyatrik bulgu ve
belirti gosterir.%” Anjiyomiyolipom, epilepsi ve
deri lezyonlar1 gibi TSnin birgok fiziksel 6zel-
ligi tanimlanmis ve tedavisinde biiyiik ilerleme
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kaydedilmis olmasina ragmen, néropsikiyatrik
belirtiler oldukga az tanimlanmis ve yeterince
tedavi edilememistir.® Tuberoskleroz iliskili
noropsikiyatrik bozukluklar (TAND) davra-
nigsal, psikiyatrik, akademik, zihinsel, psiko-
sosyal ve noropsikolojik olmak iizere genis bir
yelpazede karsimiza ¢ikabilmektedir. °(Sekil 1)

DAVRANISSAL DUZEY

TANDda goriilen davranigsal bulgular, kendi
basina psikiyatrik bozukluklar olmayan, ancak
TSli bireyler ve aileleri i¢in endise yaratabi-
lecek davranislardan olusur. Genellikle TSli
hastalarin psikolojik veya psikiyatrik degerlen-
dirme igin yonlendirilmelerinin nedenini bu
bulgular olusturmaktadir. TAND’in davranis-
sal ozelliklerini iceren bugiine kadarki en bii-
yik veri seti olan TOSCA ¢alismasinda, TSli
hastalarin % 36’sinda hiperaktivite, impulsivite
ve uyku problemlerini iceren en az bir davra-
nis problemi oldugu bildirilmistir.® Anksiyete,
duygudurum dalgalanmalar1 ve siddetli sal-
dirganlik hastalarin % 11-14’tinde; depresyon,
kendine zarar verme ve takintili davranislar
ise hastalarin % 6-8inde rapor edilmistir.® Bu-
nunla birlikte TSdeki davranigsal bulgular i¢in
tahmin edilen oranlar ise TOSCA ¢alismasi ile
bildirilenden daha yiiksektir."
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gibi bagka bir psikiyatrik duruma bagli olma-
s1 muhtemel olarak yorumlanmistir.*> 55 SWS
tanili hastanin 40 yil takip edildigi bir gozden
gecirme calismasinda DEHB orani %42 olarak
tespit edilmistir.*’ Yapilan bagka bir ¢alismada,
SWS tanili 79 ¢ocuk ve addlesan psikiyatrik
fonksiyonlar agisindan incelenmis, DEHB ora-
n1 %22 olarak saptanmustir.**

SWS tanili 92 ¢ocugun; dortte biri (% 24)
otizm spektrum bozuklugu (OSB) tanis1 almis
ve % 45’inin sosyal iletisim zorluklarina sahip
oldugu gosterilmistir. OSB, bilateral anjiyom-
lu bireylerde daha sik goriilmiistiir. % 50’sinin
onemli davranissal zorluklar, % 26’sinin uyku-
da problem yasadig1 bildirilmistir. Tespit edilen
semptomlar birbiri ile yakin iliskili olup mev-
cut semptomlarin epilepsi ile iliskisi gosterile-
memistir.*

2020 yilinda yayinlanan, SWS hastalarinda
yapilan intihar riski taramasinda, erkek cin-
siyette SWS tanisinin artmis intihar riski ile
iligkili oldugu gosterilmistir. SWS olan kisiler,
diger norolojik rahatsizliklar: olanlara gore in-
tihar diislinceleri veya davranislar1 agisindan
da biiyiik risk tagtyabilmektedir.*s

SWS nérolojik bulgularla 6n plana ¢ikan
bir hastalik olmakla birlikte, siklikla eslik eden
psikiyatrik bulgu ve belirtiler nedeni ile psiki-
yatristler tarafindan da ayrintili ele alinmalidir.
Literatiirde ilk bagvurusu ve takibi psikiyatrik
belirtilerle giden bir¢ok vaka bildirilmistir. Bu
nedenlerle SWS ile bagvuran hastalarda ayrin-
tili psikiyatrik degerlendirme yapilarak gere-
ken tibbi miidahalelerin erken donemde yapil-
mast, hasta ve hasta yakinlarinin yagam kalitesi
acisindan 6nemli bir durum olarak dikkat ¢ek-
mektedir. ¥/
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