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Bu calismada Tourette bozuklugu olan bireylere sahip bir aile genel bilgiler wsiginda
enetik gecis. ailesel yatkanlde ve eshastalarum yéniinden gézden gecirilmistir. Aile

girey!eﬁ hakkanda bilgi verilmis ve izleme sonuclar tartisurustir.

Anahtar sézciikler: Tourette bozuklugu. genetik gegis, ailesel yatianllc, eshastalanm.

SUMMARY: A FAMILY WITH TOURETTE DISORDER

In this study, a family with Tourette disorder was reviewed with respect to genetic
transmission. familial vulnerability and comorbidity. The informations about the family
members were given and the results of folllow up twere discussed.
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GIRIS

Tourette bozuklugu (TB) ¢ocukluk ve genclik
donemlerinde baslayan, birden ¢ok motor ve en
az bir vokal tikle belirli, genetik ve noropsikiyat-
rik bir bozukluktur (Comings ve ark. 1990a,
Leckman ve ark. 1993, Shapiro ve ark. 1989 a,
Steingard ve ark. 1992). Bozukluga iliskin ilk
bilgiler 17. yiizyilda agiklanmig olmasina kargin,
TB'nun ailesel yoninii 1885'te Gilles de la
Tourette ortaya koymustur (Robertson 1989).

TB'nun 2-15 yaslan arasinda basladig ve orta-
lama baglama yaginin da 7 oldugu bildirilmek-
tedir (Leonard ve ark. 1992, Robertson 1989,
Shapiro ve ark. 1989a) . Toplumda yaygmhg %
0.01 - 0.05 ve erkeklerde kadinlardan 3 - 4 kat
daha fazla olarak bulunmustur (Apter ve ark.
1993, Robertson 1989, Shapiro ve ark. 1989,
Steingard ve ark. 1992). Etyolojisi tam olarak
aydinlatilamamakla birlikte, genetik etkenlerin,
ailesel yatkinligin, bazal ganglionlarda dopami-
nerjik disfonksiyonun 6nemi {izerinde durul-
maktadir (Pauls 1992, Pitman ve ark. 1987,
Robertson 1989, Shapiro ve ark. 1989a ve 1989b,
Steingard ve ark. 1992). TB'inda dopaminerjik
sistemin ve bunlardaki bozuklugun énemli ol-
dugu dugiiniildiiginde, biyokimyasal etyolojik
etkenin bu sistemlerdeki bir anormallige ya da
bu sistemler arasindaki denge bozukluguna
bagh oldugu sdylenebilir (Delgado ve ark. 1990).
TB tedavisinde en ¢ok kullanilan ve en etkili
olan ilaglarin haloperidol ve pimozid olmasi,
dopaminerjik disfonksiyonun etyolojik etken
oldugu goriisiinii desteklemektedir (Pitman ve
ark. 1987).

Klinik belirtilerin siddetini duygusal durumlar
etkiler. Tedavide en yaygin yaklagim ilag teda-
visidir. Tedavi ile belirtilerin siddeti azalr.
Ancak tam iyilesmenin % 8 oraninda oldugu be-
lirtilmektedir (Delgado ve ark. 1990, Robertson
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1989, Shapiro ve ark. 1989a ve 1989b, Steingard
ve ark. 1992).

TB'un etyolojisinde genetik etkenlerin onemli
oldugu belirtilmektedir. Yapilan ikiz ¢caligmala-
rnnda, tek yumurta ikizlerinde eg hastalanma
orani % 52 - 87 arasinda, ¢ift yumurta ikizlerinde
ise % 8 - 15 olarak bulunmustur (Pauls ve ark.
1986a, Pauls 1992a, Steingard ve ark. 1992). ikiz
cahgmalan genetik etkenler i¢in giiclii kanitlar
sunmaktadir. Genetik gegis bigiminin tek bir
genle oldugunu 6ne siirenler oldugu gibi, bircok
genin etkili oldugu multifaktoriyel-poligenik ge-
¢igin onemli oldugunu belirtenler de vardir.
Cesitli galigmalarin verileri otozomal basat
(dommant) gegis oldugu yonundedir; genetik
gecisten degisik penetransla major otozomal ba-
sat genin sorumlu oldugu ileri suriilmustir
(Pauls ve ark. 1986a, Robertson 1989, Shapiro ve
ark. 1989a).

Gilles de la Tourette'in TB'un ailesel yénuni
gostermesinden sonra bu alanda ¢alismalar ya-
pilmigtir. Bir ¢alismada TB olanlarin birinci de-
rece akrabalarmda TB ve kronik tik bozuklugu
% 13.9, ikinci derece akrabalarinda % 2.0 ora-
ninda: kontrol grubunda ise bu bozukluklar si-
rasiyla % 0, % 0.4, ve % 0,9 oraninda bulunmus-
tur. (Comings ve ark. 1990a). Iki genis aile cahs-
masinin birinde birinci derece akrabalarda
TB'nun % 39 (Guggenheim 1979), digerinde %
14.5 (Kurlan ve ark. 1986) oraninda goriildiigi
saptanmigtir. 1981'de yapilan TB Yale Aile
Calismasi da TB olanlarin birinci derece akraba-
larinda TB ve kronik tik bozuklugu oranlarinn
yiiksek oldugunu ortaya koymustur (Pauls ve
ark. 1984). TB olanlarin birinci derece akrabala-
rinda kontrol grubundakilerin birinci derece ak-
rabalarina gore dikkat eksikligi bozuklugu ile
birlikte yetersizliginin (% 12.9'a % 2.9), affektif
bozukluklarn (% 11.2'ye ve % 3.9), alkol ve ilac
bagimlihginin (% 17.2'ye ve % 2) ve diger psiki-
yatrik bozukluklarin (% 47.3'e % 4.3) daha yuk-
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sek oranda goériildiigii bulunmustur (Comings
ve ark. 1990b, 1990c).

TB ile obsesif kompulsif bozuklugun (OKB) bir-
likte sik goraldagiinii ve aralaninda acik ve ¢ok
gticlii bir iligki oldugunu bildiren ¢aligmalar
vardir (Price ve ark. 1985, Pauls ve ark. 1986a,
1986b,1990 Robertson 1989). TB olanlarda
OKB'nin gdrillme orammm % 7 - 41.7 arasinda
(Steingard ve ark. 1992, Apter ve ark. 1993), ob-
sesif kompulsif belirtilerin birlikteliginin ise %
30 - 90 arasinda bulundugu bildirilmigtir
(Fernando 1967, Nee ve ark. 1980, Jagger ve ark.
1982). Ayrnica, TB olanlarda OKB'un daha kiiglik
yaslarda bagladi: ileri stirillmektedir. Bir gahs-
mada TB olanlarda OKB'un baglama yas: 9.2 ola-
rak bulunurken, kontrol grubunda 17.5 olarak
bulunmusgtur (Leonard ve ark. 1992). Benzer bi-

cimde OKB olanlarda da TB gorulme oraninin %

7 - 13 arasinda oldugu saptanmstir
ve ark. 1992, Steingard ve ark. 1992).
TB ile dikkat eksikligi bozuklugunun birlikteli-
ginin % 35-54 arasinda oldugu, 6grenme yeter-
sizliginin ise TB ile birlikte % 47 orarunda go-
riildigii bildirilmektedir (Pitman ve ark. 1987,
Shapiro ve ark. 1989a, Robertson 1992 ). Bir ca-
lismada dikkat eksikligi bozuklugu olan gocuk-
larin % 51'inde kompulsif davraniglarin oldugu
bulunmustur (Borcherding ve ark. 1990).

(Leonard

TB olanlarda depresyon , sizofreni ve diger
psikiyatrik bozukluklarin toplumda gériilenden
daha yiiksek oranda oldugu bildirilmistir
(Robertson 1989).

Bu sonuglar TB'unda genetik etkenlerin ve aile-
sel yatkinhigin onemli oldugunu diisiiddurmek-
tedir.

Renkli klinigi, karmasik etyolojik etkenlere bagh
olmasi, kesin tedavisinin bulunmamasi, bazi
ruhsal bozukluklarla giiglii iligkisinin saptan-
mas! TB'na ilgiyi arbrmustir. Bu yazida bireyle-
rinde TB ve bagka ruhsal bozukluklar olan bir
aile sunularak bozuklugun genetik, ailesel yonii
ve diger ruhsal bozukluklarla birlikteligine dik-
kat ¢ekilmesi amaglanmig; ayrica bozuklugun
genetik yonune iligskin olarak soyagaci gikaril-
mistir.

OLGULARIN SUNUMU

Gozden gegirilen aile biri kiz, iigu erkek olmak
tizere dort gocuklu bir ailedir. Anne-baba ara-
sinda akrabalik olmadi$:, olgularin higbirinin
dogum travmasi yasamadig1, hepsinin motor ve
zihinsel gelisiminin normal oldugu belirtilmek-
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tedir. Tik bozuklugu olan aile iyeleri ve akraba-
lar soyagacinda gosterilmigtir (Sekil 1).
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. Tourette bozuklugu
lTourene bozuklugu + absesi dzellikler
B Kronik tik bozukiugu

g Kronik tik bozuklugu + obsesif dzellikler

Sekil I: Aile Soyagaci

1. COCUK: 19 yasinda, kadin evli. G6z kirpma
ve agzini oynatma bigiminde kronik motor tik
belirtisi var. siddeti az olan bu belirti duygusal
durumlarla ortaya ¢ikiyormus. Simdiye dek hig
tedavi gormemis. Halen bu durum kendisinde
herhangi bir uyum bozukluguna yol agmadig1
icin tedavi gérmiiyor.

2. COCUK: 17 yasinda, erkek, bekar, ogrenci. 8
yildir basini sallama, boynunda kasilma, ko-
lunda atma, "Heyt! Heyt!" diye bagirma, gesitli
hayvan sesleri ¢ikarma, kiifretme, 6fke, kavgaci-
lik belirtiler1 var. Obsesif kompulsif belirtiler
gosteriyor. 6 yil once haloperidol baglanmus, bu
zamana dek arabikli olarak 2-10 mg/giin ara-
sinda dozlarla kullanmis. Ilaci diizenli kullan-
dig1 donemlerde belirtilerinde azalma olmus.
Ancak yan etkileri nedeniyle haloperidoli uzun
iisre kullanamiyormus. Haloperidolii birakinca
beriltileri siddetleniyormus. Onerilen pimozidi
(2 mg/gun) kullanmamg. Halen 5 mg/giin ha-
loperidol ve 2 mg/gtin biperiden kullaniyor.
Hastada organik bir hastalik saptanmadi.

3. COCUK: 16 yasinda, erkek, bekar, 6grenci. 8
yildir goz kirpma, gozlerini bir yere dikme, ya-
kasina tikirme, yiirtirken bir yerde kalakalma,
elini sikma, garip sesler ¢ikarma, kiifretme, &ke,
kavgacilik belirtileri var. Konugmaya basladi-
gindan bu yana kekemeligi varms. Bes yil on-
cesinden son bir yila dek ara ara 5-10 mg/giin
dozunda haloperidol kullanmus; ilaci kullandig:
donemlerde belirtilerinde azalma oluyormus.




Halen belirtilerinin siddeti az ve ilag kullanmi-
yor. Hastanin elektroensefalografisi normal ola-
rak degerlendirildi.

4. COCUK: 13 Yasinda, erkek, bekar, 6grenci. 3
yildir tedavi gerektirmeyen siddette goz kirpma,
basinu sallama ve kiifretme bigiminde motor ve
vokal tikleri var. Belirtileri insan iligkilerini
bozmayacak diizeyde ve ara ara ortaya gikiyor-
mus.

ANNE: Herhangi bir tik bozuklugu ya da bir
ruhsal bozukluk, organik hastalik saptanamadi.

BABA: Yillardir zaman zaman basin ileri-geri
sallama ve kolunu silkeleme varmis. Obsesif ki-
silik yapisinda. Herhangi bir tedavi gormemus.

BABAANNE: Gozlerinde kasilma ve kirpma
varmus, herhangi bir tedavi gérmemis.

BUYUKBABA: Omuz silkme varmis, tedavi
gormemis. Anne, baba ve kardeslerinde tik bo-
zuklugu yokmus.

TARTISMA

Bu calismada TB olan bir aile genetik, ailesel
yatkinhk ve birlikte goriilen ruhsal bozukluklar
yoniinden gozden gecirilmistir. Yalnizca tek bir
ailenin bireylerine dayanarak bir bozuklukla il-
gili yorumlarda bulunmak ve genelleme yap-
mak dogru degildir. Ancak elde edilen verilerin
degerlendirilebilir nitelikte ~ldugu diigtiniilmek-
tedir.

TB'nun etyolojik etkenleri arasinda en ¢ok calisi-
lan genetik etkenlerdir. Bu bozuklukta genetik
gegigin nasil oldugu tam olarak bilinmemekle
birlikte, gecigin otozomal dominant oldugu gé-
riigli daha gok kabul gérmektedir. TB'nun erkek-
lerde daha ytiksek oranda goriilmesi X'e bagh
bir gecisin de olabilecegini diisindiirmektedir.
(Pauls ve ark. 1986a., Robertson 1989, Shapiro ve
ark. 1989a) Olgu sayimiz az olmakla birlikte, in-
celenen aile bireylerinden TB olanlarin tigiiniin
de erkek olmasi bu goriisii destekler niteliktedir.

TB'nun genellikle 11 yasindan 6nce basladif bi-
linmektedir. (Shapiro ve ark. 1989a).
Olgularimiz iginde bozuklugun baslama yag: bi-
linen 1 erkek cocukta baglama yaslan 8, 9, 10 ve
ortalama baglama yag1 9'dur. Literatiirde vurgu-

lanan cinsiyet farki olgularimizda da gorilmiis-
hir.

TB'nun birgok ruhsal bozuklukla birlikte griil-
dugi bilinmekte, bunlar arasinda en gok obsesif
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kompulsif bozukluk vurgulanmaktadir. (Price
ve ark. 1985, Pauls ve ark. 1986a, 1986b, 1990,
Robertsén 1989). Bu iki bozukluk arasinda guiglu
bir bag oldugu one siiriilmis, baz1 aragtirmalar
TB'unda obsesif kompulsif bozuklugun, obsesif
kompulsif bozuklukta TB'nun topluma gore
daha ytksek oranda goériildagiini ortaya koy-
mustur. (Leonard ve ark. 1992, Steingard ve ark.
1992). Olgularimizdan en agir1 olan ikinci go-
cukta obsesif belirtelerin saptanmasi bunu des-
tekler niteliktedir. TB ile obsesif kompulsif bo-
zukluk arasinda karmagik bir iliski vardir.
TB'nda hem dopaminerjik, hem de serotoniner-
jik sistem disfonksiyonun roliiniin oldugu soy-
lenebilir (Delgado ve ark. 1990, Pitman ve ark.
1987).

TB olanlarin akrabalarinda tik bozukluklar: ve
obsesif kompulsif bozukluk basta olmak tzere
cesitli ruhsal bozukluklarin yiiksek oranda go-
ruldiig saptanmustir. Incelenen ailede, kiz ¢o-
cukta,babada, babaanne ve buytikbabada kronik
motor tik bozuklugu ya da belirtisi; babada ob-
sesif kompulsif kisilik yapisi saptanmishir.
Bunlar literatiirdeki bilgilerle birlestirildiginde,
TB'nun ailesel yoéniinii gostermesi agisindan
onemlidir.

TB'nun obsesif kompulsif bozukluk, belirtiler ve
kisilik ozellikleriyle, dikkat eksikligi bozuklugu,
davranim bozuklugu ve diger psikiyatrik bozuk-
luklarla birlikteliginin yiiksek oranda olmasi, or-
tak etyolojik etkenlerin bulunmasi olasiligini da-
stiindurmektedir. (Gokler 1995).

Sonug olarak TB sanildig1 kadar seyrek bulun-
mayan, genetik ve ailesel yoénii olan, kronik ve
mnigh cikish bir gidis gosteren, tedavi secenekle-
rinin gecici yararlar sagladig bir bozukluktur
(Jagger ve ark. 1982, Robertson 1989, Steingard
ve ark. 1992, Apter ve ark. 1993). Bu bozuklugun
ve birlikte gortilen diger bozukluklarin iyi ta-
nimas) gerek hastalara, gerekse ailelere dams-
manlik hizmetinin verilmesi, psikoterapi uygu-
lanmasi ve eldeki olanaklarla tedavilerin diizen-
lenmesi agisindan yararli olacaktir.
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