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Lesch-Nyhan sendromu ve kendi oral dokularina zarar verme davranisi: Bir

olgu sunumu
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OZET

Lesh-Nyhan Sendromu (LNS), nadir olarak gozlenen hipoksantin guanin
fosforibozil transferaz enziminin eksikligini iceren X'e bagh genetik bir hastaliktir.
HGPRT aktivitesindeki yetersizlik Urik asit birikimine yol agmakta; norolojik, renal
ve iskeletsel-kassal problemler gézlenmektedir. Bu sendrom, oral ve perioral
dokularda yikima neden olan kendine zarar verme davranist ile karakterizedir. Oral
ve perioral dokularda yaralanmaya neden olan kendine zarar verme davranisini
engellemek icin ilag kullanimi, dis cekimi, ortognatik cerrahi ve intraoral aparey
kullanimi gibi cesitli tedavi yaklagsimlari uygulanmaktadir. LNS sendromlu 7
yasindaki erkek hasta, GATA Cocuk Dis Hekimligi Klinigi'ne bagvurmustur. Ailesi
cocugun kendi disleri ile meydana getirdigi bukkal mukaza yaralanmasinin
engellenmesini talep etmistir. Akrilikten mandibular bir aparey yapilmis ve okliizal
plak ile 1sirma duizlemi yukseltilmistir. 2 hafta sonra oral lezyonlarin iyilestigi
gozlenmistir. Hasta aylik kontroller ile takip edilmektedir.

Anahtar kelimeler: : intraoral aparey, kendine zarar verme davranisi, Lesch-Nyhan
Sendromu.

SUMMARY

Lesch-Nyhan Syndrome and self-injuries behaviour oral tissue: a case report
Lesch-Nyhan Syndrome (LNS) is a rare X-linked genetic disorder involving lack of
the enzyme hypoxanthine guanine phosphoribosyl transferase (HGPRT). The de-
ficiency of HGPRT activity leads to excessive uric acid acumulation resulting in
neurological, renal and musculoskeletal manifestations. It is characterized by self-
injurious behaviour which results in destruction of oral and perioral tissues. Seve-
ral treatment approaches have been administered to manage the severe oral and
perioral self- injury behaviour such as drug trials, extraction of teeth, orthognathic
surgery and intra-oral appliance. A seven-years-old boy with LNS Syndrome was
referred to the Peadiatric Dentistry Clinic at GATA. His parents requested intercep-
tion of self mutilation of severe buccal mucosa injuries by the child’s own teeth. An
acrylic mandibular appliance was designed and producted an occlusal plate rai-
sing the bite plane. After two weeks healing of oral lesions is observed. The pati-
ent was request to attend the clinic for follow-up every months.
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Girig

Lesch-Nyhan Sendromu (LNS), ilk defa 1964 yilinda tanim-
lanmistir (1). X’e bagh resesif gegis gosteren ve nadir rastla-
nan bir rahatsizlktir (2). Sendromun, gérilme insidansi 1/100

000-380 000 arasindadir (3). Kadinlar tasiyicidir; hastalik sa-
dece erkeklerde gorilmektedir (4).

LNS, pirin metabolizmasi igin gerekli olan hipoksantin gua-
nin fosforibozil transferaz (HGPRT) enziminin konjenital yeter-
sizligine bagh olarak gozlenen, biyokimyasal anormallikle ka-
rakterize bir hastaliktir. X kromozomunun uzun kolunda loka-
lize olmus genin mutasyonu ile iliskilidir (5). HGPRT, niikle-
otidlerde bulunan purin esasli hipoksatin ve guanin ile inosi-
nik asit ve guanilik asitin kurtarma metabolizmasinda katalizor
olarak gorev yapmaktadir. HGPRT'nin eksikliginde ise Urik asit
Uretiminde artis s6z konusu olmaktadir. Artmis olan bu Urik
asit formlari periferal organlarda ve dokularda birikmektedir.
Buna bagl olarak biiyiime ve gelisimde gerilik, mental retar-
dasyon gibi norolojik, renal, iskeletsel ve kassal problemler,
koreo-athetoid spastisitesi, nefrolitiazis, obstriktif nefropati ve
akut gut artriti ortaya ¢ikmaktadir (6).

LNS’nin en belirgin ayirici tanisi hastanin kendine zarar ver-
me davranigidir. Etkilenmis cocuklar yasamlarinin ilk birkag
ayinda normal olarak goériinselerde; 1 yasindan itibaren hiper-
tonisite ve istemsiz hareketler gelismekte, sut diglerinin sur-
mesiyle birlikte kendine zarar verme davranigi baslamakta-
dir (4). Hastanin dudaklarini, dilini, parmaklarini ve omuzlarini
Isirmaya Israr etmesi tipik bir durumdur (7). Perioral dokular-
da ve Ozellikle alt dudakta kismi ya da total kayiplar meydana
gelmektedir. Parsiyel ya da total el/ayak parmak kayiplari ve
dil kayiplari gorulebilmektedir (8,9). Cocuklar agriya karsi has-
sastir, ancak kendisine zarar vermeyi kontrol edememektedir.
Kendisini isirmasi engellendiginde hasta rahatlayacagi icin fi-
ziksel kisittamalarin kullaniimasinda fayda vardir (10).

Bu durumu engellemek icin psikolojik tedavi, farmakolojik te-
davi, intraoral aparey uygulamasi ve cerrahi tedavi gibi birkag
tedavi segenegi mevcuttur (11). Urik asit seviyesini diigsiirmek
icin ksantin oksidaz inhibitéri olan allopurinol ilaglar kullanil-
maktadir. Bu ilaglar renal, iskeletsel ve kassal hasarlarin geli-
simini engellemekte ve bobrek rahatsizliklarini geciktirerek ya-
sam kalitesini arttirmaktadir. Clinki ¢cocukluk ¢aginda erken
olumler, sikhkla bébrek yetmezliginden kaynaklanmaktadir. Bu
ilaclar; hastaligin davranissal, serebral ve nérolojik bozukluk-
larina etki gdéstermemektedir. Kendine zarar verme davranisi-
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nin kontrol edilebilmesi benzodiapezinler, néroleptikler, kloral-
hidratlar, antidepresanlar ve antikonvilzif ilaglarla olmaktadir
(11). Guncel tedavi protokolu ise herhangi bir yan etkisi olma-
yan gabapentin igeren botunilum toksin A (BTX-A)'nin kullani-
midir (8). Santral ve periferal sinir sistemi Gizerinde etkisi olan,
dopamin replasman tedavisi de uygulanmaktadir (12).

Olson ve Houlihan (13) kendine zarar verme davranisini en-
gellemede farmakolojik tedavi, davranigsal tedavi ve fiziksel
kisittamanin birlikte uygulanmasini 6nermektedir. Fiziksel ki-
sitlayici olarak bandajlama, eldiven ve viicudu hasardan koru-
yacak olan cesitli tipteki kisitlayicilar kullaniimaktadir (3).

Kendine zarar verme davranigina ilaglarla yanit alinamadi-
g1 takdirde, cerrahi midahale ya da sit/daimi dislerin gekil-
mesi gerekliligi savunulmaktadir (9). Ancak bu yaklagim, ciddi
fonksiyonel problemler yaratabilmektedir ve bu nedenle uygu-
lamalarda dikkatli davranmak gerekmektedir. Bazi arastirma-
cilar ise, daha az radikal bir tedavi yéntemi olan agiz i¢i doku-
lara zarar vermeyi engelleyici intraoral koruyucu apareylerin
kullanimini énermektedir (14,15). Bu amagla dudak perdele-
ri, lip bumperlar, dil korucuyulari gibi gesitli apareyler; oklizal
iIsirma dizlemleri, oklizal splintler, splintli 1sirma bloklari kul-
laniimaktadir (3,11).

Bu vaka raporunda non invaziv bir yaklasim olan intraoral
aparey uygulamasi, yumusak doku yaralanmalarini engelle-
mek amaciyla kullaniimigtir.

Olgu Sunumu

LNS tanisi konmus, 7 yasindaki erkek hasta kendine zarar
verme davraniginin tedavisi igcin GATA Dis Hekimligi Bilimle-
ri Merkezi Cocuk Dis Hekimligi Klinigi'ne ailesi ile bagvurdu.

Alinan anemnezde hastada Lesch-Nyhan sendromunun ol-
dugu, 3 yil 6nce hastanin ellerini ve kollarini isirma sikayeti ile
GATA Dis Hekimligi Bilimleri Merkezi Ortodonti Klinigi'ne bas-
vurdugu (Sekil 1), bu nedenle fiziksel bir kisitlayicinin yapildi-
g1 6grenildi. Hastanin yapilan agiz disi muayenesinde spastik
hipertoni, anormal hareketler, spastisite ve ataksinin birlikte
gorildugu motor hareketlerde koordinasyonsuzluk saptandi.

Sekil 1. Hastanin 3 yil 6nce elinin gériinimii
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Hasta gergin ve endiseliydi; s6zel iletisim kurulamadi. Fiziksel
gelisimi hemen hemen normalken, motor bozukluktan dola-
yI basini kaldirmakta zorlaniyordu. YUuriyemiyor, oturamiyor
ve kalkamiyordu. Serum keratin ve serum Urik asit seviyesini
kontrol altinda tutmak i¢in allopurinol ilag tedavisi uygulanmak-
taydi. Agiz ici muayenesinde bukkal mukozasini isirdigi; buna
bagl olarak yanak mukozasinin enflamasyonlu ve kanamal
oldugu tespit edildi (Sekil 2a,b). Bu enflamasyonlu dokuya ve
agriya bagli olarak agizini agmaya direniyordu. Agiz hijyeni
zayIf olmakla birlikte dislerinde hig ¢lrik yoktu.

Sekil 2. a,b. Enflamasyonlu ve kanamali yanak mukozasinin gériiniimi

Hastaya Oncelikle konservatif bir tedavi yontemi uygulamaya
karar verildi. Ortodonti Anabilim Dali ile konsultasyon yapila-
rak hareketli akrilik bir aparey yapilmasi planlandi. Isirma pla-
ginin amaci yanak mukozasindaki yaralanmayi engelleyerek
cocugun oral problemlerini azaltmakti. Hastanin kooperasyon
glcligune ragmen hem Ust hem de alt ¢enesinin hidrokolloid
6lgu materyali (Cavex, Hollanda) ile 6l¢usu alindi. Hastaya an-
tibiyotik, anti-enflamatuar ve antimikrobiyal bir gargara recete
edildi. Maksiller diglerin kron boylari yeterli olmadigindan alt
ceneye akrilikten hareketli bir aparey yapildi (Sekil 3). Bilate-
ral mandibular diglerin oklizalini 6rtecek sekilde oklizal isirma
plagi hazirlandi. Bu aparey ile Ust disler, okliizal diizliemden
6-8 mm yukseltilmis oldu. Bdylece hastanin yanak mukozasini
isirmasi engellendi. Plagin Ust ylizeyi herhangi bir retansiyon
alani olusturulmadan diiz bir bicimde hazirlandi ve bdylece
mandibulanin hareketleri engellenmemis oldu. Sit kanin ve
azi diglerine 8 tane damla krose bukuldi. Apareyin hastanin
agizindaki uyumu ve stabilitesi kontrol edildi. Ailesine apare-
yin naslil kullanilacagi, ¢ikarilacagi ve temizlenecegi ile ilgili

Sekil 3. Hazirlanan agiz ici apareyin goriinimii
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bilgiler verildi. lyi bir oral hijyen ve plak kontroliiniin nasil yapi-
lacagi aktarildi. Hasta, 2 hafta sonra kontrole ¢agrildi. Ailesi,
apareyi kullanmaya basladiktan sonra hastanin yanaklarini
isirmadigini belirtti. Kontrol seansinda lezyonlarin iyilestigi
tespit edildi. Apareyin takilmasindan 4 hafta sonra hasta tek-
rar kontrole ¢cagrildi (Sekil 4). 2 ay sonraki kontrol seansinda
apareyini kullanmaya devam ettigi, yanaklarini isirmadigi, lez-
yonlarinin tamamen iyilestigi belirlendi (Sekil 5).

Tartisma

Sekil 4. Dort hafta sonra kontrol muayenesinde agiz ici goriiniimii

Sekil 5. Hastanin 2 ay sonra Klinik gdriinimi
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Agiz dokularina zarar vermeyi engellenmek dis hekimi icin
zor bir durumdur. Hastanin kendine zarar vermesinin énline
gecilemediginde ve ciddi saglik problemleri ortaya ciktiginda
tum diglerin veya bir kisminin gekimi s6z konusu olmaktadir.
Ancak bu yaklasim oldukga invaziv bir yéntemdir ve fonksiyo-
nel kisithhga yol agabilmektedir (3). Yumusak doku yaralan-
masini engellemek icin dis ¢ekimi yerine intraoral apareylerin
uygulanmasi énerilmektedir (14,15). intraoral apareyler temel
olarak 2 mekanizma lzerinden ¢alismaktadir. Bu mekanizma-
lar; hastanin belirli aliskanliklarini yerine getirmesini kisitla-
mak ve direkt bir bariyer olusturarak oral dokularin isirilmasi-
na engel olmaktir. intraoral apareyler yaralanmis olan dokuyu
dental arktan uzaklastirabilmeli, yeni lezyonlarin olusmasini
engellemeli, mandibula hareketlerini kisittamamali, oral hijyen
aliskanliklarinin uygulanmasina imkan vermeli, kuvvetlere
kargi dayanikli olmalidir (16). Silva ve Fonseca (17) lateral ak-
rilik perdeler ile Hawley apareyini modifiye ederek kullanmig-
lardir. Chen ve Liu (18), ciddi dizeyde kendine zarar verme
davranigi olan hastalarda stabilizasyon igin headgear kullan-
mistir. Davila ve ark. (19) kafalarina zarar veren gocuklar igin
kask ile baglantili bir aparey uygulamiglardir. Cehreli ve ark.
(20) 1s1 ile sertlesen akriligi kaide olarak, positioner'i st yapi
olarak birlikte kullanmiglar ve retansiyonu arttirmak amaciyla
damla kroseler iceren bir aparey hazirlamiglardir. Bagka bir
tedavi segcenegi mandibular dislere duz ylzeyli akrilikten bir
aparey simante etmektir (21). Boylece apareyin stabilitesi art-
makta ve hasta agizindan apareyi uzaklastiramamaktadir. An-
cak simante edilmig akrilik splintler oral hijyeni olumsuz yonde
etkilemekte ve minede demineralizasyona neden olmaktadir.
Lucavachi ve ark. (22) akrilikten hareketli mandibular bir apa-
rey planlayarak hastanin yanak mukozasini 1sirmasina engel
olmustur.

Hastaya aparey uygulamasi problemin kaynagini ¢ézme-
mekle beraber kendine zarar vermeyi etkili bir bicimde kontrol
altina alabilmektedir (11). Hastanin oral lezyonlari tamamen
iyilesinceye kadar ve apareye tamamen alisincaya kadar pe-
riyodik olarak kontrol edilmistir. Uyguladigimiz aparey alt ce-
nede tim dislerin oklizal ylzeylerini 6rtecek sekilde planlan-
mistir. Travmaya ugramis dokular oklizal tabladan uzaklas-
tirilarak, yaralanmis dokularin iyilesmesi tesvik edilmis; gin-
Iik agiz bakimi ve mandibular hareketlerin yapiimasina ola-
nak saglanmigtir. Ayrica fraktire kargi direncli, stabil ve kulla-
niminin rahat olmasina dikkat edilmistir.

Bu olguda aparey otopolimerizan akrilden yapilmigtir. LNS’li
cocuklar ilk basta bu tip apareylerin kullaniminda koopere ola-
madigi igin apareyi kolaylkla agizlarindan uzaklastirmakta ve
kendilerine zarar vermeye devam etmektedir (23). Bu nedenle
retansiyonu arttirmak icin sut kanin ve azilar bélgesine dam-
la kroseler bukuilmustur. Metal destekli bir alt yapi kullanmak
mekanik gici ve fraktlre direnci arttiracaktir (4). Bununla bir-
likte hem yapim asamasi uzayacak hem de maliyette artis s6z
konusu olacaktir (23). Bu nedenle bu apareyde metal alt yapi
kullaniimamistir. Hasta ile kooperasyon kurma gugliginden
dolay! apareyi hazirlama sureci mimkun oldugunca basit ve
kisa olmalidir.
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Sonug

Basit bir intraoral aparey uygulamasi, oral ve perioral doku-
lara gelen zarari engellemede oldukga etkili bir uygulamadir.
Bu konservatif yaklasim ile hem kendine zarar verme davrani-
s1 engellenmekte hem de dis ¢cekimi gibi istenmeyen tedavi se-
ceneklerine alternatif olabilmektedir. Bu tedavi segenegi has-
tanin yasam kalitesini arttirdigi icin dnerilmektedir.
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