Asfiktik Torasik Displazi

Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Bu brosiir, asfiktik torasik displazinin ne oldugunu, nedenlerini, hangi testlere
ihtiyaciniz oldugunu ve bebeginizde teshis konulmasinin sonuglarini anlamaniza

yardimci olmayi amaglamaktadir.

Asfiktik Torasik Displazi Nedir?

Cok kiiglk bir gdgus kafesi ve azalmis akciger gelisimi ile karakterize genetik bir hastalktir. Ug
tura vardir. Tip I; siddetli akciger hipoplazisi nedeniyle élumcaldar, tip Il ve 1ll; gdégus kafesinin
daha az etkilendigi ve akciger fonksiyonunun korundugu tiplerdir. Tip Il ve llI'te yenidogan
hayatta kalabilir ancak daha sonraki yasamda bdbrek ve karaciger komplikasyonlari da
gosterebilir. Farkh turlerin siniflandiriimasi, fetal gogus kafesi ve akcigerlerin dogum oncesi

degerlendirmesine dayanir.

Asfiktik Torasik Displazi Nasil Meydana Gelir?
15. kromozomda bulunan CEP120, CSPP1, IFT80, IFT140, IFT172, TTC21B, WDR19,
WDR34, WDR60 ve DYNC2H genlerindeki bir defektten kaynaklanir. Hucrelerin silyalarinin

fonksiyonunu etkiler ve bobrek, karaciger gibi diger organlari da etkileyebilir.

Daha Fazla Test Yaptirmali Miyim?

Ultrason taramalari, akciger gelisimini degerlendirmek igin sik sik tekrarlanmalidir, dogumda
diger kemikleri degerlendirmek icin X-isinlari da kullaniimahdir. Amniyotik sividaki molekuler
analiz; taniylr dogrulamaya yardimci olabilir, ancak bu her durumda gecerli degildir. Cunku
Asfiktik Torasik Displazi ile iligkili tim genler tanimlanmamigtir. Bu durumun ciddiyeti, toraks,

akcigerler ve uzuvlarin ultrason goruntusu ile belirlenir.

Gebelik Sirasinda Dikkat Edilmesi Gerekenler Nelerdir?
Toraks ve akcigerlerin buyUklugu ve gelisimi, Asfiktik Toraks Displazisi olan bebeklerin makul
bir oraninin hayatta kalabilecedi g6z éninde bulundurularak énemlidir. Ayrica, ekstremitelerin

de degerlendirilmesi gerekir.

Dogduktan Sonra Bebegim icin Bu Hastalik Ne Anlama Geliyor?
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Tip | Asfiktik Torasik Displazi olan bebeklerde siddetli pulmoner hipertansiyon ve akciger

hipoplazisi geligir.

Tip 1l ve Il olan bebekler akciger hipoplazisinin daha az siddetli belirtilerini gosterir, hayatta
kalabilirler, ancak bobrek ve karaciger fonksiyonlari periyodik olarak degerlendiriimelidir. TUm
uzuvlar X-iginlari kullanilarak degerlendirilmeli ve buyumeleri izlenmelidir. Ciddi sekilde
etkilenen yenidoganlarda toraksi genigletmek icin titanyum destekler kullanilarak yapilan

basarili cerrahi prosedurler bildirilmistir.

Tekrarlar mi?

Her iki ebeveyn de etkilenen genin tasiyicisiysa durum tekrar olabilir (%25 risk).

Baska Hangi Sorulari Sormaliyim?

Asfiksi Torasik Displazi izole mi yoksa diger anomalilerle mi iliskili?
Hangi tir?

Bagska testler yaptirmali miyim?

Akciger ve toraks gelisimi nasil?

Dogumdan sonra ameliyat mimkin mu?

Nerede dogum yapmaliyim?

Bebegin dogmasi icin en iyi yer neresidir?

Bebegdim dogdugunda ona bakacak olan doktor ekibiyle 6nceden goérisebilir miyim?
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