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Bu brosiur, Jarcho-Levine Sendromunun ne oldugunu, hangi testlere ihtiyaciniz
oldugunu ve Jarcho-Levine Sendromu tanisi almig olmanin sizin ve bebeginiz i¢in ne

anlama geldigini anlamaniza yardimci olmayi amaglamaktadir.

Jarcho-Levine Sendromu Nedir?

Jarcho-Levine Sendromu, kaburga ve omurgalardaki kemiklerin olusum big¢iminde
anormalliklere neden olan c¢ok nadir bir konjenital bozukluktur. Bu, boyun ve gdvdenin
kisalmasina neden olur ve gogsun kuguk olmasi nedeniyle akcigerlerin az gelismesine yol
acabilir. Bu durumun farkh prognozlara sahip birka¢ alt tipi bilinmektedir. Sendrom ayrica
kostovertebral segmentasyon anomalileri, spondilokostal disostoz, spondilokostal displazi,
spondilotorasik disostoz, spondilotorasik displazi ve oksipito-fasiyal-serviko-torasik-abdomino-

dijital displazi gibi gesitli isimlerle de bilinmektedir.

Nasil Meydana Gelir?

Jarcho-Levine Sendromu, birka¢ genden birinde olabilen mutasyonlar nedeniyle olusur. Her iki
ebeveyn de sendrom igin g¢ekinik bir gen tasidiginda dogmamis bir bebek bu durumu miras
alabilir. Nadiren, bir ebeveyn baskin bir geni (¢ekinik olmayan) yavruya aktardiginda da miras
alinabilir. Bu sendrom birka¢ etnik grupta gorllse de, Porto Riko kokenli insanlarda en

yaygindir.

Kromozomlar Jarcho-Levine Sendromu ile Nasil iligkilidir?
Sendromun kalitimiyla iliskilendirilen genler, dogmamis bebege miras kalan kromozomlarda
yer alir. Fetlste diger sistemleri etkileyen yapisal farkhliklar belirgin oldugunda, kromozomal

bir anormallik mevcut olabilecegi akla gelmelidir.

Daha Fazla Test Yaptirmali Miyim?

Jarcho-Levine sendromu tanisi genellikle dogumdan sonra konur; ancak, dogum o&ncesi
donemde anormallikler aramak icin yapilan rutin bir tarama sirasinda tespit edilebilir. Bu
durumun bebeginizde mevcut olabilecegine dair isaretler arasinda kiguk goégus boyutu, zayif

sekillenmis omurga, eksik veya kaynasmig kaburgalar vb. bulunur. Taniy1 desteklemek igin

manyetik rezonans goruntileme (MRI) kullanilabilir. Dogum 6ncesi fetal ultrasondan sonra bir
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suphe oldugunda, Jarcho-Levine Sendromundan sorumlu genlerdeki mutasyonlari veya diger
kromozomal anormallikleri belilemek igin molekuler genetik test yapilmalidir. Sonuglari
etkileyebilecek bebekteki diger yapisal farkhliklari ekarte etmek icin ayrintili bir ultrason

muayenesi gerekecektir.

Gebelikte Nelere Dikkat Edilmelidir?
Doktorunuz bebegin buyumesini ve refahini degerlendirmek igin ek ultrason muayeneleri
Onerebilir. Anne agisindan, hamilelik sirasindaki takibin normal hamilelikler i¢in rutin bakim

standardini takip etmesini bekleyebilirsiniz.

Bebegim Dogduktan Sonra Bunun Anlami Ne?

Bebeginiz, karmasik tibbi sorunlari olan bebekleri yonetebilecek olanaklara sahip bir merkezde
dunyaya getirilmelidir. Hastaligin alt tipi nihayetinde bebedin sonucunu etkiler: gégsun kiguk
olmasi, akcigerlerin durumu ve diger yapisal farklihklarin varhdr veya yoklugu. Bebegin,
pulmoner hipoplazi (zayif gelismis akcigerler) nedeniyle dogumhanede resusitasyona ihtiyaci
olmasi muhtemeldir. Yasamin ilk birka¢ ayinda, bu durumdan etkilenen yenidoganlarin
neredeyse yarisi akcigerlerin az gelismis olmasi ve tekrarlayan akciger enfeksiyonlari gibi
buna bagli komplikasyonlar nedeniyle olur. Bazen ameliyat gerekir. Bazi vakalarda yetiskinlige

kadar uzun sureli hayatta kalma bildirilmigtir.

Tekrar Olacak Mi1?

Sonraki her gebelikte tekrarlama olasiligi 4'te 1'dir.

Baska Hangi Sorulari Sormaliyim?

e Bebegimin baska hangi potansiyel sorunlari olabilir?
e Bebegdimin uzun vadeli hayatindaki degisiklikler nelerdir?
e Gebeligin sonlandiriimasi bir segcenek midir?

e Bebegimin hayatta kalma sansi artirilabilir mi?

e Bebegdimin noérolojik gelisimi normal olacak mi?
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