Trombositopeni Radius Yoklugu Sendromu
Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Trombositopeni Radius Yoklugu Sendromu (TAR) nedir?

Trombositopeni Absent Radius (TAR) Sendromu, her iki 6n kolda radius adi verilen kemigin
yoklugu ve dusuk trombosit sayisi (kanamayi durdurmaya yardimci olan kan hucreleri) ile

karakterize nadir bir genetik rahatsizliktir.
TAR sendromu nasil olusur?

TAR sendromu 100.000 kigsiden 1'inden azini etkiler. Otozomal resesif bir durumdur, yani
sendrom ebeveynlerin her birinden miras alinan anormal gen tarafindan meydana gelir.

Etkilenen gen RBM8A olarak adlandirilir ve genellikle kromozom 1'i etkileyen delesyonla ilgilidir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Bebeginiz dogmadan once TAR sendromundan suphelenildiginde, durumu dogrulamak igin size

sunulabilecek Ug¢ test vardir:

e Koryon villus 6rneklemesi — ince bir ignenin karninizdan ve rahimden gecerek plasentaya
ulagmasiyla plasentadan bir 6rnek alinmasi ve 6rnek Uzerinde genetik test yapiimasi.

e Amniyosentez — ince bir igneyi karin duvarindan gegirerek rahime ve bebedi ¢evreleyen
siviya az miktarda amniyotik sivi alinmasi. Amniyotik sivi, daha sonra genetik test icin
kullanilan bebedin cilt hicrelerini igerir.

e Kordosentez — ince bir igneyi karninizdan ve rahim duvarinizdan gecgerek bebegin
kordonuna sokarak kordondan bebegin kan érnegini almak. Bu test, bebegin trombosit
sayisini kontrol etmek igin yapilir. Trombosit sayisi dusukse ve taramada tipik kol

anormallikleri mevcutsa TAR sendromu dogrulanabilir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nedir?

iligkili anormallikleri dislamak ve 6zellikle bebedin beyninde kanama belirtilerini izlemek igin
duzenli taramalar yapiimalidir. En sik gorulen iligkili anomaliler bobrek ve kalp kusurlaridir.

Vajinal dogum yerine sezaryen olmaniz Onerilebilir ginki bu, dogumda bebedin beyninde

kanama riskini azaltir.
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Dogduktan sonra bebegim icin ne anlama geliyor?

Bebek dogduktan sonraki en buyuk endise, siddetli ve yagsami tehdit edici olabilen kanama
(hemoraiji) riskidir. Risk, 6zellikle yagsamin ilk yilinda yUksektir ve sonrasinda trombosit sayisi

yetiskinlikte normal seviyelere ¢iktikga kademeli olarak azalir.

Dusuk trombosit sayisinin en hafif belirtisi burun kanamalari ve kolay morarmadir. En ciddi
komplikasyonlar beyin ve diger i¢ organlardaki kanamalardir. Kanama nedeniyle beyin hasari
olan ¢ocuklarda entelektuel gelisim etkilenebilir. Kanama riski trombosit transflizyonlari ile

azaltilabilir.

inek siitii alerjisi TAR sendromu olan kigilerde yaygin bir semptomdur ve trombosit sayisini

kotulestirebilir. Bu nedenle, diyette inek sutiinden kaginiimasi onerilir.

Diger daha az endise verici konu ise ameliyat gerektirebilecek kol (ve bazen bacak)
anormalligidir. Diger sorunlar, dogumdan once veya sonra herhangi bir ek anormallik

bulunursa ortaya ¢ikar.
Tekrarlayacak mi?

Cocugunuz TAR sendromundan etkilenmigse genetik danismanlik énerilir. Hem siz hem de
esiniz hatali genler igin test edilecek ve tasiyici oldugunuz dogrulanirsa TAR sendromlu

baska bir bebeginizin olma olasiligi 4'te 1'dir. Ne yazik ki bu durumu onlemek igin

yaplilabilecek higbir sey yoktur.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

¢ Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Bebegim dogmadan 6nce hangi segceneklere sahibim?

e Bebek dogmadan dnce yapilabilecek herhangi bir sey var mi?

e Dogumumu nerede ve nasil gerceklestirmeliyim?

e Dogduktan sonra bebegimin bakimiyla ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?

e Bebegimin dogumdan sonra ameliyat ihtiyaci olacak mi?

Glincelleme Ekim 2022




