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Osteogenezis imperfekta (Ol) nedir?

"Cam kemik hastahgi" olarak da bilinen Ol, kirilgan kemiklere yol agan nadir bir bag dokusu
bozukluklari grubudur. Durum, etkilenen bireyler arasinda buyuk olgude degisebilir ve sik
kemik kiriklari, kemik deformiteleri, kisa boy ile iligkilidir ve ciddi vakalarda rahim iginde veya
dogumdan kisa bir slire sonra 6lume yol acabilir. Farkli Ol tipleri hastaligin ciddiyetine gore

siniflandirilir.
Ol nasil olusur?

Ol genellikle kemigin kritik bir bileseni olan tip 1 kolajenin yapisini veya islevini etkileyen
genetik bir mutasyonun sonucudur. Ol ile iligskilendirilen bir¢ok farkl gen vardir. Yaklasik
10.000 ila 20.000 dogumda 1 gorulebilen nadir bir durumdur. Bazen mutasyonlar belirli
ailelerde aktarilsa da, mutasyonlarin godu yeni genetik “kazalarin” bir sonucudur ve kontrol

edilebilen faktérlerden kaynaklanmaz.
Ne zaman taninir?

Ol, gebeligin 14. haftas| kadar erken bir zamanda tespit edilebilir ancak ¢cogu vaka genellikle
yaklasik 20. haftada rutin anatomi fetal ultrasonu sirasinda fark edilir. ilk fark edilen en yaygin
bulgu, kisa uyluk kemigi ve kemiklerin egilmesi, demineralize kemikler ve hatta kiriklardir. Ne
yazik ki, bebek hala rahimdeyken tespit edilen Ol, daha siddetli olma egilimindedir. Hafif Ol

formlari cocukluk cagina veya yasamin ilerleyen dénemlerine kadar tespit edilemeyebilir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Birgok kadin bebegin durumu hakkinda daha fazla bilgi edinmek igin daha fazla test
yaptirmayi tercih edecektir. Mevcut testler nerede oldugunuza baghdir. Sorulmasi gereken

testler sunlardir:

isuog..
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e Fetal ultrason - genellikle tim gebeliklerde yapilir ve fetlistin tim anatomisine bakmak
igin rutin dogum 6ncesi bakimin bir pargasidir. Bu, anne veya fetus i¢in herhangi bir
radyasyon riski olusturmadan yapilari tanimlamak i¢in ultrason dalgalarinin "ekosunu"
kullanir.

e Amniyosentez - Fetusu gevreleyen sivinin klguk bir miktarini gikarmak igin amniyotik
keseye bir igne sokulur. Bu sivi, fetisiin genetik materyalini icerir ve Ol ile iligkili
genetik mutasyonlar olup olmadigini gormek igin test edilebilir.

e MUmkulnse, bazen bebegin durumu hakkinda bilgi saglamak i¢in bir MRI taramasi
yaplilabilir. Bu tarama, vlicudun i¢ kisminin ayrintili gértintalerini olusturmak igin guglu

manyetik alanlar ve radyo dalgalari kullanir. Radyasyon kullanmaz.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Hamilelik sirasinda teghis edilen Ol genellikle hastaligin daha siddetli formlariyla iligkilidir.
Fetlslin genel gelisiminde bozulma olabilir ve akcigerler az gelisebilir. Hastaligin ciddiyetini
belirlemek icin hamileliginiz boyunca sik sik fetal ultrasonlara girmeye devam edeceksiniz.
Bebegin buylmesine, kirik sayisina ve diger bulgulara bagh olarak, Ol'nin fetls igin élumcul

olma olasihgr olabilir.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Ol'nin en siddetli formu hamilelik sirasinda veya dogumdan hemen sonra élimcildir. ikinci
en siddetli form hayatta kalan bebegin ciddi sekilde sakat kalmasiyla iligkili olabilir. Bireysel
risklerinizi daha iyi gérigsmek ve bebeginiz, siz ve aileniz i¢in en iyi plani geligtirmek icin

yuksek riskli hamilelik uzmanlari ve bebek doktorlariyla goéruseceksiniz.
Tekrarlayacak mi?

Ol'nin tekrar ortaya ¢ikma riski, ailesel bir genle iligkili olup olmadigina baglidir. Genetik

konsultasyon, gelecekte tekrar ortaya ¢ikma riskini belirlemede yardimci olabilir ve ailede Ol

Oykusu veya gebelikte Ol tanisi olanlar i¢in dnerilir.




Osteogenezis Imperfekta
Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Ciddi bir Ol olgusu gibi mi gértnuyor?

e Bebegim sag kalabilecek gibi mi?

e Bebegim dogduktan sonra nasil bir hayat yagsayacak?

e Akcigerleri ne kadar buyuk gértntyor?

e Ne kadar siklikla ultrason muayenesi olacagim?

e Dogumumu nerede gergeklestirmeliyim?

e Bebegim dogduktan sonra en iyi bakimi nerede alacak?

e Dogum sonrasi bebegimin bakimiyla ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?
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