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NÖROKÜTANÖZ HASTALIKLARIN 
NÖROPSIKIYATRIK BULGULARI VE TAND

BÖLÜM 65

GİRİŞ

Nörokütanöz hastalıklar; santral, periferik si-
nir sistemi ve deriyi asıl olarak etkileyen, dis-
morfik yüz bulgularının yanı sıra viseral organ 
tutulumu yapabilen farklı klinik özellikleri 
olan geniş bir hastalık grubudur.1 Tipik olarak 
erken çocukluk veya ergenlik döneminde or-
taya çıkan, çoğunlukla genetik geçişli bir grup 
hastalıktan oluşmaktadır.2 En yaygın nörokü-
tanöz sendromlardan üçü tüberoskleroz, Stru-
ge-Weber sendromu ve nörofibromatozdur.3 
Bu bölümde kilinikte sık olarak karşılaşılan 
nörokütanöz hastalıkların nöropsikiyatrik bul-
guları başlıklar halinde incelenecektir.

TÜBEROSKLEROZ

Tüberoskleroz (TS) otozomal dominant kalı-
tım gösteren multisistemik, nörokütanöz bir 
hastalıktır.4 Beyin, deri ve böbrek en sık etkile-
nen organ sistemleridir.5 TS’li bireylerin %90 ‘ı, 
fiziksel belirtilerin yanı sıra, gelişimin farklı za-
manlarında farklı klinik tablolar şeklinde kar-
şımıza çıkan bir dizi nöropsikiyatrik bulgu ve 
belirti gösterir.6,7 Anjiyomiyolipom, epilepsi ve 
deri lezyonları gibi TS’nin birçok fiziksel özel-
liği tanımlanmış ve tedavisinde büyük ilerleme 

kaydedilmiş olmasına rağmen, nöropsikiyatrik 
belirtiler oldukça az tanımlanmış ve yeterince 
tedavi edilememiştir.8 Tuberoskleroz ilişkili 
nöropsikiyatrik bozukluklar (TAND) davra-
nışsal, psikiyatrik, akademik, zihinsel, psiko-
sosyal ve nöropsikolojik olmak üzere geniş bir 
yelpazede karşımıza çıkabilmektedir. 9(Şekil 1)

DAVRANIŞSAL DÜZEY
TAND’da görülen davranışsal bulgular, kendi 
başına psikiyatrik bozukluklar olmayan, ancak 
TS’li bireyler ve aileleri için endişe yaratabi-
lecek davranışlardan oluşur. Genellikle TS’li 
hastaların psikolojik veya psikiyatrik değerlen-
dirme için yönlendirilmelerinin nedenini bu 
bulgular oluşturmaktadır. TAND’ın davranış-
sal özelliklerini içeren bugüne kadarki en bü-
yük veri seti olan TOSCA çalışmasında, TS’li 
hastaların % 36’sında hiperaktivite, impulsivite 
ve uyku problemlerini içeren en az bir davra-
nış problemi olduğu bildirilmiştir.8 Anksiyete, 
duygudurum dalgalanmaları ve şiddetli sal-
dırganlık hastaların % 11-14’ünde; depresyon, 
kendine zarar verme ve takıntılı davranışlar 
ise hastaların % 6-8’inde rapor edilmiştir.8 Bu-
nunla birlikte TS’deki davranışsal bulgular için 
tahmin edilen oranlar ise TOSCA çalışması ile 
bildirilenden daha yüksektir.10
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gibi başka bir psikiyatrik duruma bağlı olma-
sı muhtemel olarak yorumlanmıştır.42 55 SWS 
tanılı hastanın 40 yıl takip edildiği bir gözden 
geçirme çalışmasında DEHB oranı %42 olarak 
tespit edilmiştir.43 Yapılan başka bir çalışmada, 
SWS tanılı 79 çocuk ve adölesan psikiyatrik 
fonksiyonlar açısından incelenmiş, DEHB ora-
nı %22 olarak saptanmıştır.44

SWS tanılı 92 çocuğun; dörtte biri (% 24) 
otizm spektrum bozukluğu (OSB) tanısı almış 
ve % 45’inin sosyal iletişim zorluklarına sahip 
olduğu gösterilmiştir. OSB, bilateral anjiyom-
lu bireylerde daha sık görülmüştür. % 50’sinin 
önemli davranışsal zorluklar, % 26’sının uyku-
da problem yaşadığı bildirilmiştir. Tespit edilen 
semptomlar birbiri ile yakın ilişkili olup mev-
cut semptomların epilepsi ile ilişkisi gösterile-
memiştir.45

2020 yılında yayınlanan, SWS hastalarında 
yapılan intihar riski taramasında, erkek cin-
siyette SWS tanısının artmış intihar riski ile 
ilişkili olduğu gösterilmiştir. SWS olan kişiler, 
diğer nörolojik rahatsızlıkları olanlara göre in-
tihar düşünceleri veya davranışları açısından 
da büyük risk taşıyabilmektedir.46

SWS nörolojik bulgularla ön plana çıkan 
bir hastalık olmakla birlikte, sıklıkla eşlik eden 
psikiyatrik bulgu ve belirtiler nedeni ile psiki-
yatristler tarafından da ayrıntılı ele alınmalıdır. 
Literatürde ilk başvurusu ve takibi psikiyatrik 
belirtilerle giden birçok vaka bildirilmiştir. Bu 
nedenlerle SWS ile başvuran hastalarda ayrın-
tılı psikiyatrik değerlendirme yapılarak gere-
ken tıbbi müdahalelerin erken dönemde yapıl-
ması, hasta ve hasta yakınlarının yaşam kalitesi 
açısından önemli bir durum olarak dikkat çek-
mektedir. 47
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