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Akondroplazi nedir?

Akondroplazi, vicuttaki uzun kemiklerin anormal biyumesiyle iligkili genetik bir durumdur. Bu
durumda, kol ve bacaklarin uzun kemiklerinin bodur buyumesi olur ve bu da 6nemli dlgude
kisa boyla sonuglanir. Durumun diger 6zellikleri arasinda genislemis bir kafa, basik bir burun,

sirt ve omurganin anormal egriligi ve bacaklarin egriligi bulunur.
Akondroplazi nasil olusur?

Akondroplazi, vicuttaki uzun kemiklerin buyumesini etkileyen genetik bir mutasyonun
sonucudur. Etkilenen gen fibroblast bliyime reseptori faktért 3 (FGFR3) genidir. Yaklasik
20.000 ila 30.000 canli dogumda 1'inde gorulebilen nadir bir durumdur. Bazen mutasyonlar
belirli ailelerde bir veya her iki ebeveyn akondroplaziden etkilendiginde aktarilsa da,
mutasyonlarin ¢gogu kendiliginden olusur ve genetik kazalarin bir sonucudur ve kontrol

edilebilen faktérlerden kaynaklanmaz.
Ne zaman taninir?

Akondroplazi genellikle gebeligin Gglncu trimesterinde uzun kemiklerin yeterli seri blyume
gosterememesi durumunda saptanir veya dogumdan sonra da saptanabilir. Ultrasonda ilk
fark edilen en sik bulgu fetlste kol ve bacak kemiklerinin kisalmasidir.

Daha fazla test yaptirmali miyim?

Birgok hasta, fetusin durumu hakkinda daha fazla bilgi edinmek igin daha fazla test

yaptirmayi tercih edecektir. Degerlendirilebilecek testler sunlardir:

Fetal ultrason; bu genellikle tim gebeliklerde yapilir ve fetisin tim anatomisine bakmak igin
rutin dogum oéncesi bakimin bir pargasidir. Bu teknoloji, anne veya fetUs igin herhangi bir

radyasyon riski olusturmadan yapilari tanimlamak igin ses dalgalarini kullanir.

Amniyosentez; bu, fetlisu ¢evreleyen az miktarda amniyotik sivinin bir igne ve siringa ile

alinmasiyla yapilir. Bu sivi, fetisten hicreler ve genetik materyal icerir ve akondroplazi ile

isuog..
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iligkili genetik mutasyonun mevcut olup olmadigini gérmek igin test edilebilir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Akondroplaziden etkilenen fetlsleri tasiyan hastalar, komplikasyonsuz normal gebelikler
gecirme egdilimindedir. Bebeginizde akondroplazi tanisi varsa ve vajinal dogumla uyumlu

olmayabilecek 6zellikle genig bir bagi varsa sezaryen dogum onerilebilir.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Akondroplazili bebeklerin gogu iyi durumdadir. Sinirh farmakolojik tedavi segenekleri
mevcuttur ve bir cocuk doktoruyla gorusulebilir. Akondroplazili bazi ¢ocuklarda fizik tedavi ile
tedavi edilebilen kuguk bir motor gecikmesi vardir. Akondroplazili hastalara kisa boylari goz
onune alindiginda yardimci olmak igin bazi yagam tarzi degisiklikleri ve duzenlemeler
yaplilabilir. Mesleki terapi de yardimci olabilir. Akondroplazinin olasi bazi komplikasyonlari
arasinda tekrarlayan kulak enfeksiyonlari, uyku apnesi ve obezite bulunur ve gerektiginde

tedavi edilebilir.
Tekrarlayacak mi?

Cogu vakanin kendiliginden olusan bir gen mutasyonundan kaynaklanmasi goéz 6nune
alindiginda, gelecekteki bir gebelikte akondroplazinin tekrarlama riski duguktur.

Ebeveynlerden birinin veya her ikisinin de bilinen bir akondroplazi tanisi varsa, her cocugun

akondroplaziden etkilenme olasiligi %50'dir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Tan testi yapilabilir mi?

e Dogumumu nerede ve ne zaman gergeklestirmeliyim?

e Sezaryen dogum gerekli mi?

e Bebegim dogduktan sonra en iyi bakimi nerede alacaktir?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?
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