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Akondrogenezis nedir?

Akondrogenezis, bebegin kemiklerini etkileyen nadir gérilen bir grup bozukluktur. Ozellikleri
arasinda uzuvlarin ciddi sekilde kisalmasi, kisa kaburgalar, anormal omurga ve diger iskelet
anormallikleri bulunur. Bu anormallikler o kadar siddetlidir ki bu duruma sahip bebeklerin gogu
nefes alma zorluklari nedeniyle 61t dodar veya dogumdan kisa bir sure sonra 6lur. Bu
durumun 3 alt tipi vardir (Tip IA, IB ve Il), her biri farkli bir hatali gen tarafindan olusturulur ve

farkh 6zelliklere sahiptir.
Akondrogenezis nasil olusur?

Bu, ebeveynlerin genleri araciligiyla kalitilan veya bebekte yeni bir mutasyon (hatali gen)
sonucu ortaya ¢ikan genetik bir durumdur. Tip IA, vicudun hucrelerinin belirli kikirdak
proteinlerini ydnetmesi icin gerekli olan TRIP11 genindeki bir hatadan kaynaklanir. Tip 1B,
kikirdagin normal gelisimine ve kemige déntsuimuine yardimci olan SLC26A2 genindeki bir
sorundan kaynaklanir. Tip I, kikirdakta gok 6nemli bir proteini kodlayan COL2A1 genindeki

bir hatayla iliskilidir. Bu formlarin timu kikirdak ve kemiklerin anormal gelisimine yol acgabilir.
Akondrogeneziste genetik faktorlerin etkisi var midir?

Evet. Tip IA ve IB otozomal resesif durumlardir. Bu, her iki ebeveynin de mutasyona ugramis
(hatal) geni tasidigi anlamina gelir; cocuk hatali genin 2 kopyasini (her ebeveynden bir tane)
miras aldiginda, akondrogenezden etkilenecektir. Ebeveynler tasiyiciysa kendilerinde
herhangi bir semptom olmayacaktir ancak benzer rahatsizliklara sahip aile tyeleri olabilir.
Ailenizden herhangi biri kisa uzuvlar, 6lu dogum veya bebek kaybiyla iliskili bir kemik veya
kikirdak sorunu yasadiysa, lutfen bunu ebenize veya doktorunuza bildirin. Tip Il otozomal
dominant bir durumdur; ancak, genellikle bebekteki gendeki yeni bir mutasyondan

kaynaklanir (ve ebeveynlerinden miras alinmaz).
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Daha fazla test yaptirmali miyim?

Bazi hastalar kesin bir tani almak icin daha fazla test yaptirmayi tercih edebilir. Bu, hamilelige
devam etmek isteyip istemediginize karar vermenize yardimci olabilir. Ayrica gelecekteki

hamilelikleri planlamak i¢in de faydali olabilir. Bu testler sunlari igerir:

. Amniyosentez: Bu test, bebeginizin kromozomlarinda ve genetik yapisinda, 6zellikle
yukarida belirtilen genlerde sorunlar olup olmadigini arastirabilir. Bu test, rahminize ince bir
igne ile girilerek bebeginizin etrafindaki sividan kiigiik bir 6rnek alinmasini igerir. iskelet
displazisi konusunda bilinen bir aile gegmisiniz varsa veya daha 6nce etkilenen bir
cocugunuz olduysa, hamileliginizin 11 ila 14. haftalari arasinda koryonik villus érneklemesi
Onerilebilir.

o Bu, plasentadan kuguk bir hiicre 6rnegi almayi igerir ve bu drnekte bebeginizin
kromozomlarina ve genlerine de bakilir.

o Bebeginizin genetik testini segerseniz, klinik bir genetikgiyle yapacaginiz bir gorigme,
sizin icin hangi genetik testlerin en iyi olduguna ve gelecekteki gebeliklerinizin nasil
etkilenebilecegine karar vermenize yardimci olabilir.

o Otopsi: Bebeginiz rahimde veya dogumdan kisa bir slire sonra olurse, taniyi
dogrulamak icin daha fazla test yaptirmak isteyebilirsiniz. Bu, bebeginizin kemiklerinin
rontgenini gekmeyi, organlarin detayl incelemesini ve bebeginizin cilt ve kemik hucrelerinin

karakteristik 6zelliklerini aramak igin histolojik analizini icerebilir.
Gebelilk sirasinda takip edilmesi gerekenler nedir?

Cogu durumda, akondrogenez rutin 20 haftalik ultrasonografi taramaniz sirasinda veya daha
az siklikla 12 haftalik taramanizda teshis edilir. Bebedin g6gsu ¢ok dar oldugundan,
rahimdeki siviyl yutmasini etkiler ve bebegdin etrafinda agiri amniyon sivisi birikmesine
(polihidramnios) neden olur. Bu, karninizin daha gergin ve rahatsiz olmasina neden olabilir
ve erken dogumu tetikleyebilir. Giderek daha fazla rahatsiz oluyorsaniz, Perinatoloji

uzmaniniz semptomlarinizi hafifletmek igin fazla olan amniyon sivisinin birazini bogaltmayi

Onerebilir. Bebeginiz, cok kuglk bir goguste kalbe asiri basing nedeniyle vicudunun sismesi
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ve kalp yetmezligini iceren hidrops fetalis adi verilen bir durum geligtirebilir. Bu, 610 doguma
yol acabilir. Bebegin iyilik halini izlemek i¢in duzenli olarak ayrintili taramalara ihtiyaciniz

olacak.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Ne yazik ki, akondrogenezisli bebekler ya rahimde ya da dogumdan kisa bir stre sonra
olurler. Bu nedenle, canli dogan bebekler rahat ettirilir (palyatif bakim), ancak rutin olarak
daha aktif canlandirma yapilmaz. Doktorlariniz, dogumdan énce Yenidogan doktorlariyla

gorusmeniz ve bunun tam olarak neleri igerecegini gérismeniz icin sizi yonlendirecektir.
Tekrarlayacak mi?

Akondrogenezis tip IA ve IB'de, her gelecekteki gebelikte bu durumdan etkilenme olasiligi
%25'tir (4'te 1). Tip ll'de, bunun tekrar olma olasihdi genellikle <%1'dir. Ancak bazen hatall
genler Greme hicrelerinizde (yumurta veya sperm) bulunabilir, ancak viicudunuzun geri
kalanindaki hicrelerde bulunmayabilir ve bu da tekrarlama olasiligini artirir. Bagka bir gebelik
planlamadan 6nce bir genetikgiye danismaniz onerilir, bdylece riskler hakkinda tam olarak
bilgi sahibi olabilirsiniz.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Bebegimde baska hangi anomaliler var?

e Amniyon sivi miktari artmis gibi mi gériintyor?

e Bebegdimde hidrops fetalis geligti mi?

e Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Dogumumu ne zaman gergeklestirmeliyim?

e Genetik doktoruyla sonraki dogumlarim ile ilgili gértsebilir miyim?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek yenidogan doktorlariyla tanisabilir miyim?
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