Treacher-Collins Sendromu

Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve Sormaniz Gerekenler.

Treacher Collins Sendromu (TCS) nedir?

TCS'li bir fetUs veya bebek, yuz (gozler, elmacik kemikleri, damak, agiz ve ¢eneler) ve kulakta
cesitli yapisal farkliliklara sahiptir. Bu anomalilerin siddeti hafiften agira kadar her olguda
bayuk farkliliklar gosterir.

Bebek ultrasonda genellikle kiiguk bir geneye ve bazen de damak yarigina sahip olarak
gorinur. Diger karakteristik anormallikler de fark edilebilir. Ug boyutlu ultrason yiizin tipik
gorinimUnu ortaya ¢ikarmada faydali olabilir, ancak bu 6zellikle hamileligin ge¢ donemlerinde,
25-28. haftalardan sonra mumkundur. Agiz ve bogazin ciddi sekilde anormal oldugu
durumlarda, bebek dogumda ciddi solunum gugltkleri yasayabilir ve bu, varsa bu acil

durumlarin uygun sekilde yonetilebilecedi uzman bir merkezde dogum yapilmasini gerektirir.

TCS nasil ortaya ¢ikar?

TCS'den “mutasyon” adi verilen bir gen degisikligi sorumludur.

Kromozomlar TCS ile ne derece ilgilidir?

TCS'li bireyler normal sayida kromozoma sahiptir. Sendromun nedeni, kromozom sayisini
degerlendiren geleneksel testlerle ortaya ¢ikarilamayan bir gen igindeki ktiglk bir kusurdur
(mutasyon). TCS'ye neden olan mutasyonu tanimlamak igin 6zel bir test gereklidir, ancak tani

her zaman mumkun degildir.

Daha fazla tetkik yaptirmali miyim?

TCS'den genellikle bebegin yluzinln ultrason muayenesinde bu sendromun tipik anormallikleri
goruldukten sonra suphelenilir. Tani genellikle gebeligin ge¢ donemlerinde konur ¢lnku
anomalilerin erken taramalarda, hatta 20. haftada bile tespit edilmesi daha zor olabilir.
Genellikle ultrason goruntuleri bir genetik uzmaniyla (anormal bir gen veya kromozom
tarafindan Uretilen anomalilerin teshisinde uzmanlasmis doktor) tartisilir. Doktor, bu spesifik
tani bolgesel olarak mevcutsa, bebegdinizin kromozomlari igindeki belirli bir kusuru (gen

mutasyonu) kontrol etmek i¢cin amniyosentez (bebedin etrafindan bir miktar sivi alinmasi)

yapilmasini dnerebilir.
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Hamilelik sirasinda nelere dikkat etmek gerekir?

Bazen hamileligin sonuna dogru karniniz hizla bayur gunku gok fazla amniyotik sivi birikimi
olur. Bunun nedeni bebegin bogazla ilgili anormallikler nedeniyle siviyl yutamamasi ve sivinin
rahimde birikmesidir.

Dogduktan sonra bebegimi ne bekliyor?

Bebeginizin, solunum gugclukleri ortaya ¢ikarsa bunlari yonetebilecek deneyime sahip bir
merkezde dogmasi tavsiye edilir. TCS'nin yuz anomalilerini cerrahi olarak duzeltmek
mimkunddr. Bebegin anomalilerine bagli olarak bir dizi operasyon gerekecektir. Ornegdin cene
anomalileri, damaktaki yarik ve g6z gukurundaki anomali bebek yaklasik 5-7 yaslarindayken
dizeltilebilir.

Ne yazik ki sonuglar hi¢gbir zaman mikemmel degildir, ancak ytzun gorunumu ¢ok iyilesebilir.
Olasi sagirhgi tespit etmek icin bebeginizin isitme duyusunun yaklasik bir yasinda kontrol
edilmesi de 6nemlidir. Son arastirmalar, gelecekte anomalileri daha etkili bir sekilde tedavi
etmenin mumkun olabilecegini gostermektedir, ancak bu simdiye kadar sadece hayvanlar
Uzerinde test edilmigtir.

Tekrar olur mu?

iki tir TCS vardir: 1) ebeveynlerden birinin etkilenen gene sahip oldugu ailesel olan. Bu
durumda, her bebegin sendromu kalitimsal olarak alma riski %50'dir. Diger tip, en yaygin olani
(TCS vakalarinin %60"), bu gebeligin ¢ok erken bir asamasinda meydana gelen yeni bir
mutasyondan (gende yeni bir hata) kaynaklanir. Bu durumda, bagka bir bebegin etkilenme riski

son derece dusuktar.

Baska hangi sorulari sormaliyim?
e Bu ciddi bir Treacher Collins sendromu vakasi gibi mi gérintyor?

e Hamileligimi sonlandirmam mumkin ma?

e Treacher Collins sendromunun ne anlama geldigini daha iyi anlayabilmem igin bir
genetik uzmaniyla konsultasyon ayarlanabilir mi? (Hangi anomalileri beklemeliyim,
bebegdim nasil gorinecek ve gelecekteki cocuklarimin bu sendroma sahip olma
sansi nedir?)

e Nerede dogum yapmaliyim?

« Bebek dogduktan sonra en iyi bakimi nerede alacak?

e Bebegim dogdugunda ona yardimci olacak doktor ekibiyle dnceden tanisabilir
miyim?




Treacher-Collins Sendromu

Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve Sormaniz Gerekenler.

Yasal Uyari:

Bu brostirtin igerigi sadece genel bilgi vermek amaciyla hazirlanmigtir. Temel almaniz gereken
tibbi tavsiye niteliginde degildir. Bu brostirde yer alan igerige dayanarak herhangi bir eylemde
bulunmadan veya herhangi bir eylemden kaginmadan énce bireysel durumunuzla ilgili olarak
profesyonel veya uzmanlagsmis bireysel tibbi tavsiye almalisiniz. Brogtrlerimizdeki bilgileri
glincellemek igin makul gabayi gbéstermemize ragmen, broglrimuzdeki igerigin dogru, eksiksiz
veya guincel olduguna dair agik veya dolayli higbir beyan, garanti veya taahhlitte
bulunmamaktayiz.
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