Kisa Kosta Polidaktili Sendromu
Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Kisa Kosta Polidaktili Sendromu nedir?

Kisa kosta polidaktili sendromu (KKPS), hipoplastik (gok kuguk) gogus, kisa kaburgalar, kisa
uzuvlar, polidaktili (ek parmaklar) ve i¢ organ anormallikleri ile karakterize nadir (10.000
dogumda 2,5-3,3) bir 6lumclil iskelet anomalileri grubudur. Siklikla mevcut olmasina ragmen,

polidaktili her zaman olmayabilir.
Kisa Kosta Polidaktili nasil olugur?

KKPS, gen mutasyonlariyla iligkilendirilen genis bir genetik iskelet anormalligi grubunun
parcasi olarak kabul edilir. KKPS’ler spektrumun en siddetli ucunda kabul edilir ve vakalarin

¢ogu olumcul olurken, diger iskelet siliyopatileri her zaman élumcul degildir.
Nasil taninir?

Prenatal tani sUiphesi, asagidaki karakteristik Gg¢lunun ultrasonografide tespit edilmesiyle

olusur:

Mikromeli (kisa uzuvlar)

Dar toraks ve

Polidaktili (surekli bulgu degil)

Artmig ense kalinligi veya ense kivrimi, yaygin 6dem, asit (karin zari ile karin organlari
arasindaki boslukta sivi birikmesi) veya hidrops (vlicudun birden fazla yerinde sivi birikmesi)

KKPS vakalarinda siklikla gorular.
Nasil siniflandirilir?
KKPS’nin dort tirt vardir:

- Saldino Noonan sendromu (KKPS tip 1), SRPS'nin en nadir ve siddetli formudur. KKPS’lerin
karakteristik 6zelliklerine ek olarak, uzuvlar ciddi sekilde kisalmigtir ve fibulalar yoktur veya
hipoplastiktir. Omurga seviyesinde ¢ok kiuglk omurlar ve iliak kemikler karakteristiktir.
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Dogustan kalp malformasyonlari, yarik dudak ve damak, gastrointestinal, renal ve genital

anomaliler bu sendromla iliskilendirilmistir

- Majewski sendromu (KKPS tip II), tipik kisa kaburgalara ve kisa uzuvlara (mikromeli veya
mesomeli) ek olarak, kisa oval tibialarla (fibulalardan daha kisa) ya da tibia yokluguyla
karakterizedir. Hava yolunu, akcigerleri, bobrekleri, gastrointestinal, genitouriner ve beyni

etkileyen ek anomaliler de mevcut olabilir.

-Verma-Naumoff sendromu (KKPS tip Ill) en yaygin tiptir ve tip | KKPS’nin daha hafif bir
formu olarak kabul edilir, tipik KKPS 6zellikleriyle (siddetli kisa kaburgalar ve uzuvlar, tutarsiz
polidaktili) karakterize edilir. Ayrica, yarik dudak veya bdbrek, gastrointestinal, Grogenital,

beyin ve/veya kardiyak malformasyonlar gibi farkli anomaliler de mevcut olabilir.

- Tip Il KKPS’ye benzer, ek kemik anormallikleri olan yeni bir tip V KKPS de son dénemde
bildirilmigtir.

Daha fazla test yaptirmali miyim?

Degerlendirme, Perinatoloji alaninda uzman bir kisi tarafindan yapilmalidir. EK sonografik
(ultrasonla) degerlendirme, genellikle prognozu etkileyebilecek ek anomaliler mevcut

oldugundan, tim diger organlarin ayrintili bir muayenesini igermelidir.
Tani nedir?

KKPS | ve Il perinatal ddnemde ciddi 6liumcul olarak degerlendirilirken, KKPS tip Il daha az

ic organ anomalisi olan daha hafif bir varyant olarak degerlendirilebilir.
Tekrarlayacak mi?

KKPS otozomal resesif kalitim gosterir (her iki ebeveynin de tasiyici olmasi gerekir) ve

tekrarlama riski %25'tir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Baska test yaptirmali miyim?
e Ek bagka anomaliler var mi?

e Diger iskelet displazileri diglandi mi?
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