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Tanatoforik Displazi (TD) nedir?

TD, kemiklerin buyumesini ve gelisimini etkileyen nadir bir hastaliktir (iskelet displazisi),
20.000'de 1 ila 50.000'de 1 bebekte gorulur. Esas olarak kisa uzuvlar, kiguk bir gogus
(kaburga kafesi), fazla deri kivrimlari, goreceli bas bliyumesi ve belirgin bir alin ile
karakterizedir. Torasik buyume kisitlamasi akcigerlerin az gelismesine ve solunum

yetmezligine yol acar ve neredeyse tum vakalarda erken neonatal 6limle sonuglanir.
TD nasil olusur?

TD, kemik ve diger dokularin gelisimini kontrol eden bir genin (DNA'nin kiiguk bir parcgasi)

etkilenerek buyimenin engellendigi genetik bir hastaliktir.
Gebelik sirasinda hangi testleri yaptirmaliyim?

TD, ultrasonda spesifik sonografik bulgular géruldiginde dogum éncesi suphelenilebilir ve daha
sonra fetal hlcreler Uzerinde yapilan genetik testlerle teshis edilebilir. TD'de gorilen sonografik
bulgularin bazilari diger iskelet displazileriyle ortak oldugundan, deneyimli bir doktor tarafindan
detayli bir ultrason muayenesi yapilmali ve bulgular bir genetikgiyle tartisiimalidir. Kesin bir tani
icin, plasenta veya amniyon sivisindan bir érnek almak igin invaziv bir prosedir (ultrason

rehberliginde ponksiyon) onerilecektir.

Ultrason bulgulann TD'yi dustndiriyorsa, numunenin analizi hedef gene (FGR3) yonelik
yapilabilir. Bulgular diger iskelet displazilerinden ayirt edilemiyorsa, farkli genlerden olusan bir

panel test edilebilir veya tum ekzom dizilemesi gibi daha kapsamli bir DNA ¢alismasi yapilabilir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nedir?

Dogum sonrasi duguk sagkalim oranlari nedeniyle gebeligin sonlandiriimasi bir segenek olabilir.
Bazi durumlarda, bebegin etrafindaki amniyotik sivi miktari artabilir (polihidramnios), bu da

erken doguma yol acabilir.

Fetal basin boyutu, bas cevresi ciddi sekilde artabileceginden ve guvenli vajinal dogumu

engelleyebileceginden izlenmelidir. Benzer gekilde, bebegin pozisyonu dogumun normal seyri
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icin elverissiz olabilir. Gebelik takip edilecek olursa, dogum sirasinda fetal sikinti icin izleme

yapmama sansi verilecektir.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

TD olumcul bir durum olarak kabul edilir. Dogumdan sonra hayatta kalma son derece nadirdir.
Bu nedenle, hastalara yenidogan igin resusitasyon ¢abalarindan ve asiri yasam desteginden

kacginarak rahatlatici bakim segenegdi sunulacaktir.
Tekrarlayacak mi?

TD'li bir bebege sahip ebeveynlerin gelecekteki bebeklerinin ayni hastalida yakalanma riski

genellikle artmaz.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Genetik danigsmanlik alabilir miyim?
e Bebek ne kadar siklikla taranacak?
e Erken dogum riski var mi?

e Vajinal dogum durumunda benim igin bir risk var mi?

Giincelleme Agustos 2022




