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Kondroektordermal Displazi (Ellis-van Creveld Sendromu) nedir?

Ellis-van Creveld (EvC) sendromu, yaklasik 1/60.000 prevalansi olan nadir bir kemik
hastaligidir. Kisa uzuvlar, kisa kaburgalar, alti parmakl cucelik, anormal tirnaklar/disler ve

konjenital kalp defektleri (CHD) ile karakterizedir.
Kondroektodermal Displazi nasil olugur?

EvC, akondroplaziye dahil olan genin proksimalinde bulunan kromozom 4'teki bir

mutasyondan kaynaklanan genetik bir bozukluktur.

Kondroektodermal displazi adi, kikirdak ossifikasyonunun olgunlasmasini etkileyen genel bir
bozukluk gibi gérinmektedir. Bu nedenle, sendromun temel 6zellikleri kemiklerdeki kikirdak

anomalisi ve tirnaklar ile dislerdeki anormalliklerdir.
Kondroektodermal Displazi nasil taninir?

Kondroektodermal displazinin prenatal ultrasonografi tanisi, dar gégus kafesi, ellerde alti
parmak ve kisa ekstremitelerin géruldigu prenatal ultrasonografi bulgulari ile konulabilir; bu

bulgular dogum sonrasi ¢esitli radyografik bulgularla dogrulanabilir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

EvC sendromu riski altinda oldugu bilinen gebeliklerde, hedefe yonelik yapilan birinci
trimester taramasi taniya yardimci olabilir. Bu anomali, artmig ense kalinligiyla giden ciddi

iskelet anomalilerinden biridir.

Olasi tekrarlama durumunda, gebeligin erken dénemlerinde plasenta érnekleri alinarak

prenatal tani mumkuan olabilir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Sendrom, gégus darliginin ciddiyetine ve hem kalp hem de solunum sorunlarinin bir sonucu

olarak %50 bebek 6lim oranina sahiptir. Sag kalanlarin zekasi normal ancak boylari kisa

isuog..
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olacaktir. Kalp anomalisi dogumdan sonra basariyla duzeltilebilir. Dis kusurlari genellikle

ortodontik prosedurler gerektirir.

Ayrica, EvC'li hastalar multidisipliner bir yaklasimla yonetiimelidir. Ozellikle yenidogan
doneminde, bu hastalar solunum sikintisi ve kalp yetmezligi icin tedaviye ihtiyag duyarlar.
Kemik deformitelerinin yonetimi ortopedik takipler gerektirir ve oral bulgular yogun

profesyonel destek gerektirir.

Prognoz, torasik darlik ve kalp kusurlarina atfedilebilen yasamin ilk birka¢ ayindaki solunum
sorunlariyla iligkilidir. En iyi klinik sonucu elde etmek igin tedaviye mumkun olan en erken

donemde baslanmalidir.
Tekrarlayacak mi?

Cekinik bir genle kalitildigi i¢in tekrarlama riski %25'tir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Ciddi g6gus darligi olan bir vaka gibi mi gérintyor?

e Kalp etkilenmis mi?

e Akcigerler ne kadar buyuk gorunuyor?

e Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Ameliyat ne zaman yapiimahdir?

e Dogumumu nerede gergeklestirmeliyim?

e Bebegim dogduktan sonra en iyi bakimi nerede alacaktir?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?
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