Kortikal Hamartomal Tiiberoskleroz
Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Tuberoskleroz (TS) nedir ve bebegimi nasil etkileyebilir?

TS, kalitsal komponenti olan beyin, kalp, bébrek gibi bir gok organi etkileyen ve 5000-10000
dogumda bir gorulen bir hastaliktir. Norolojik semptomlar hastaligin en ciddi komponentidir.
TS olan gocuklarin birgogu direngli epilepsi, zihinsel engel ve/veya otizmle miucadele eder.
Olumler siklikla status epilepticus (kontrol edilemeyen ndbetler) basta olmak tizere nérolojik

nedenlere baghdir.

Kortikal hamartomal tiiberoskleroz (TS-H) nasil olugur?
Bu lezyonlar, noral ag olusumunda yer alan hucre bolunmesinin agiri aktivasyonuna yol agan
TS gen mutasyonlariyla iligkilidirler. Bunun sonucunda beyin parankiminde atipik baylime ve

beyin hlcrelerinde anormal farklilagsma izlenir ve bu durumlar timor olusumuna yol agar.

Kromozomlar TS-H ile nasil iligkilidir?

Kromozomlar genetik bilgilerimizin cogunun saklandigi yerlerdir. Genellikle 23 tanesi bir
ebeveynden ve 23 tanesi diger ebeveynden gelen 46 eslesmis kromozoma sahibizdir. TS
genlerindeki degisikliklere mutasyon adi verilir ve tiberoskleroz gelisimine yol agabilir.

Bu durumun nasil olustugunu acikladigi diisiiniilen teoriye “iki vurus hipotezi” adi verilir. ilk
“vurus” germ (sperm ya da yumurta) hicrelerinde meydana gelir ve TSC1 ya da TSC2
genlerini etkilyeter hafif bulgulara ya da bazi yapisal degisikliklere yol acabilir. Eger vicut
hdcrelerinde (sinir sistemi hicreleri, kalp hucreleri) ikinci “vurug” gergeklesirse kalp ve beyinde

tumor gibi yapisal degisikliklere neden olur.

Daha fazla test yaptirmali miyim?
Asagidaki testleri yaparak bebegin durumunu daha iyi anlamak dnemlidir:

e Fetal ekokardiyografi — Kardiak timorleri (rabdomyom adi verilen) diglamak igin
gebelik sirasinda bebegin kalbine yapilan 6zel bir ultrasonografidir. Bu timorler,
sikhikla TS ile iligkilidirler.

e Fetal nérosonografi — Beyindeki kortikal hamartomalari ya da diger yapisal

farkliliklari saptamak amaciyla gebelik sirasinda yapilan 6zel bir beyin

ultrasonografidir.
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e Eger mumkunse, bebedin durumu hakkinda bilgi saglamak amaciyla MRI taramasi
yapilabilir. Bu tarama, vicudun i¢ini gostermek amaciyla gugli manyetik dalgalar ve
radyo dalgalari kullanir.

e Ayrica, ilgili genetik mutasyonlarin taninmasini saglamak amaciyla farkh tani testleri
hakkinda genetik danismanlik saglanmalidir. Genetik testler arasinda kromozom
sayllarindaki ya da yapisal farkliliklari saptamak amaciyla amniyosentez yer alir. Bu
test yapilirken bebegi saran amniyon sivisindan az miktarda alinir ve analiz igin

gonderilir.

Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Su an igin fetal tedavi yoktur. Bununla birlikte, ndrolojik ve kalp timorlerinin gelisiminin yani
sira anormal kalp ritimlerinin (aritmiler), beyindeki sivinin (hidrosefali) veya kalp yetmezIigi
belirtilerinin (hidrops) gelisiminin izlenmesi igin her 4 haftada bir ultrason taramalari ile yakin
takip yapilmasi gereklidir. Maternal ya da fetal komplikasyon olmamasi durumunda yenidogan
yogun bakim unitesi olan bir hastaneden 38 haftada dogum gercgeklestiriimelidir.

Vajinal dogum i¢in kontrendikasyon yoktur. Eger hidrops varsa sezaryen tercih edilebilir.

Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?
Durumun ciddiyeti lezyonlarin yerine ve boyutuna bagdli olacaktir. Cogu TSC hastasinin gesitli
davranissal, bilissel ve/veya psikiyatrik sorunlari vardir, diger bazi hastalarda ise kontrol

edilmesi zor ndbetler gorulebilir.

Tekrarlayacak mi?
Eger anne ya da baba TS gen mutasyonuna (otozomal dominant) sahipse tekrarlama riski
%50’dir. Her iki ebeveyn de etkilenen geni tasiyorsa ve gendeki degisiklikler (mutasyonlar)

kendiliginden ortaya ¢ikmigsa (De novo mutasyonlar), tekrarlama riskinde artis olmaz.

Vakalarin %65’inde bu sekilde olur.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

Hangi prenatal testleri yaptirmaliyim?

Bebegim icin baska bir prenatal tedavi var mi1?
Ne kadar siklikla ultrason muayenesi olacagim?
Dogumumu nerede gerceklestirmeliyim?

Bebegim dogum sonrasi en iyi bakimi nerede alacaktir?
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