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Fanconi anemisi nedir?

Fanconi anemisi (FA) kemik iligi yetmezligine (kemiklerin iginde kan hlcrelerini Ureten stinger
benzeri madde) neden olan bir hastaliktir. Bu durum oksijen tagiyan kan hicrelerinin
(eritrositler veya kirmizi kan hucreleri - anemi), enfeksiyonla savagan hucrelerin (I6kositler
veya beyaz kan hucreleri) ve kanin pihtilagmasina yardimci olan hucrelerin (trombositler)
azalmasiyla kendini gosterir.

Bu durum ayrica ¢esitli organlarda ve viucut bélimlerinde dogum kusurlarina neden olabilir.
Ayrica kan kanseri (I6semi, miyelodisplastik sendrom) ve kati timdrlerin (en yaygin olarak deri,
karaciger, beyin ve bobrek) gelisme riski de artmaktadir.

FA nasil ortaya gikar?

FA, 1.000.000 kisiden 3'Unu etkileyen nadir bir genetik durumdur. Cogunlukla otozomal resesif
bozukluk olarak ebeveynlerden kalitilir (hatali genin her iki ebeveynden de kalitiimasi gerekir),
ancak X'e baglh resesif kalitim da bildirilmistir (hatali gen anneden gelir ve erkek ¢ocuklar
hastaliktan etkilenirken kiz cocuklar etkilenmez). FA ile baglantili bir¢cok farkli gen vardir.

Daha fazla test yaptirmali miyim?

Bebek dogmadan dnce FA' dan suphelenildiginde, durumu dogrulamak igin size dnerilebilecek
Uc test vardir:

e Koryon villus érneklemesi - ince bir igneyi karninizdan ve rahminizden plasentaya
gecirerek plasentadan érnek alinmasi

e Amniyosentez - ince bir igneyi karindan rahim icine ve bebegi ¢evreleyen siviya
gecirerek az miktarda amniyotik sivi alinmasi. Amniyotik sivi, daha sonra test igin
kullanilacak olan bebegin deri hucrelerini igerir,

o Kordosentez - karin ve rahim iginden gébek kordonuna ince bir igne sokarak bebegin
kan orneginin kordondan alinmasi.

Yukaridaki prosedurlerden elde ettigimiz 6érneklerden herhangi biri kromozom kirilma testi, akis
sitometrisi hlicre dongisu testi veya genetik test yapmak icin kullanilabilir. Kromozom kirilma
testi ve akis sitometrisi hicre dongusu testi, FA tanisi koymak igin en ¢ok kullanilan testlerdir.
Genetik testler FA ile baglantili genleri arayacaktir.

Hamilelik sirasinda nelere dikkat edilmelidir?

iliskili herhangi bir anormalligi dislamak ve bebegin biiyiimesini ve saghgini izlemek icin
dizenli taramalar yapilmalidir. Su anda hamilelik sirasinda sunulabilecek herhangi bir tedavi
bulunmamaktadir.
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Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Kemik iligi yetmezligi nedeniyle cocuk enfeksiyonlara, aneminin neden oldugu yorgunluga,
morarmaya ve dis eti kanamalarina yatkin olacaktir. Bu durum, semptomlari iyilestirmek igin
kan nakli ve ilag tedavisi ile tedavi edilebilir. Bununla birlikte, kemik iligi yetmezliginin nihai
tedavisi, etkilenen bireylerin hayatta kalmasini 6nemli dlgude iyilestiren kdk hicre naklidir.

Dogum kusurlari vicudun birgok farkli bolgesini kapsayabilir. Ciltte renk degisikligi (café au lait
lekeleri) ve uzuv anormallikleri (6zellikle kollarda ve ellerde) yaygindir. Cocuklarda ayrica kisa
boy, kliguk kafa veya gozler, anormal yuz ve kulaklar ve Ureme organlari, bobrekler ve kalp
kusurlari olabilir. Bazi gocuklarda gelisimsel gecikmeler olabilir.

Mevcut dogum kusurlarina bagli olarak dogumdan sonra veya yasamin ilerleyen donemlerinde
ameliyat gerekebilir. Uzun vadeli prognozdaki ana endise, kanser gelisme riskinin artmasidir.
Bu nedenle, FA' dan etkilenen kisilerin yagsam suresi 6nemli dlgtide kisalir.

Tekrar olacak mi1?

Her iki ebeveynin de hatali bir gen tasidigi otozomal resesif kalitim vakalarinda, ¢ocuklarinin
her birinin FA'ya sahip olma sansi 4'te 1'dir. Annenin tasiyici oldugu X'e bagli kalitim
vakalarinda, hastalikli bir erkek ¢ocuga sahip olma sansi 2'de 1'dir. Kiz gocuklarda hastalik
gorilmez ancak anneleri gibi tasiyici olabilirler. Ailede Fanconi anemisi tanisi konulduktan
sonra genetik danigsmanlik tavsiye edilir.

Baska hangi sorulari sormam gerekir?

e Ne siklikla ultrason muayenesi yaptiracagim?

e Bebek dogmadan énce ne gibi seceneklerim var?

e Bebegim dogdugunda ona yardimci olacak doktor ekibiyle 6nceden tanisabilir miyim?
e Dogumdan 6nce bebek icin yapilabilecek bir sey var mi?

e Nasil ve nerede dogum yapmaliyim?

e Bebegimin dogumdan sonra ameliyata ihtiyaci olacak mi?

e Hamilelik sirasinda nereden ek destek alabilirim?
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