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Hipofosfatazya nedir?

Hipofosfatazya, rahimdeki bebegi etkileyebilecek nadir bir anomalidir. iskelet displazileri
grubunda yer alan hipofosfatazya, gelismekte olan bebegin kemiklerini etkilemektedir. Bu 6zel
durumda kemikler mineral yogunluklarindan yoksundur (hipomineralize), bu nedenle yumusak,
ince ve egri hale gelirler. Bebegin vicudundaki hemen hemen tum kemikler etkilenmektedir:
kafatasi, omurlar, kaburgalar ve uzuvlarin uzun kemikleri. Klavikulalarin (koprucuk kemikleri)

ise etkilenmedigi gosterilmigtir.
Hipofosfatazya nasil olusur?

Hipofosfatazya nadir gorulen bir durumdur ve yaklasik 100.000 bebekten 1'inde goérulur.
Genetik bir anormallikten (hatali gen) kaynaklanir. Bu, hiicrelerdeki DNA mesajinda bir hata
oldugu anlamina gelir. DNA'nin her mesajina gen denir. Her birimiz genlerimizi
ebeveynlerimizden miras aliriz. Bunlar vicudumuza gérinumumuzu, saghgimizi ve
davranislarimizi etkileyen talimatlar saglar. Genel olarak, her insanda her genin iki kopyasi
vardir. Bir kopya anneden, digeri babadan miras alinir. Hipofosfatazi, ALPL olarak bilinen
genin her iki kopyasindaki bir hatadan (mutasyon olarak adlandirilir) kaynaklanir. Bu gen,
bebegin vicudundaki kemikleri mineralize eden alkalin fosfataz (ALP) adi verilen bir enzimin
sentezinden sorumludur. Bu, her iki ebeveynin de genin hatali bir kopyasinin tasiyicisi oldugu
ve higbir semptom gdstermedigi anlamina gelir. Bir gebelik meydana geldiginde, bebegin her

iki hatali geni de miras alma ve hastaliga yakalanma olasiligi dortte birdir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Hipofosfatazya, bebekten alinan DNA'nin test edilmesiyle dogumdan 6nce teshis edilebilir.
Bu, hamileligin 15. haftasindan sonra amniyosentez adi verilen invaziv bir proseddrle (veya
hamileligin 11. ve 14. haftalar arasinda koryon villus érneklemesi - CVS) elde edilebilir. Bu
yontemler uygulanarak, DNA'y1 incelemek icin bebegin etrafindaki amniyotik sividan veya
plasentadan hicreler toplanir. Bu yontemler, daha dnce etkilenen bebek gibi yluksek riskli
gebelikler igin kullanilir. Bu test icin uygun olmak i¢in, ALPL genindeki mutasyonun bilinmesi

gerekir. Bu, ebeveynlerde genetik test (kan testi) yapilmasi gerektigi anlamina gelir.
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Gebelilk sirasinda takip edilmesi gerekenler nedir?

Hipofosfatazi, gebelikte ultrasonla da stphelenilebilir. Ancak, diger iskelet displazileri benzer
sonografik 6zelliklere sahip olabilir. Bu nedenle, tani dogumdan sonra DNA incelemesi
veya/veya radyografik degerlendirme ile dogrulanmalhdir. Bazi hastalarda ayrica bebegin
etrafinda ekstra amniyotik sivi birikebilir. Bu duruma polihidramnioz denir. Rahmi ¢ok fazla
gerebilir ve beklenen tarihten dnce erken doguma neden olabilir. Bebegin dogumdan énce

gebelik sirasinda 6lmesi de olasidir.
Dogduktan sonra bebegim icin ne anlama geliyor?

Ne yazik ki, hipofosfatazyall bebekler genellikle akcigerlerin zayif gelisimi ve solunum
yetmezIligi nedeniyle hamilelik sirasinda veya dogumdan kisa bir stre sonra Olurler. Diger
6lim nedenleri ndbetler ve kandaki dlsuk fosfat seviyesidir. Daha fazla hayatta kalan
bebekler igin solunum destedi, fizyoterapi ve cerrahi gibi uzmanlardan olusan bir ekip

tarafindan yodun destege ihtiya¢ duyulacaktir.

Su anda dogum 6ncesi tedavi yoktur ve gebeligin sonlandiriimasi bir segenektir. Gebelik
devam ederse, takip ve obstetrik bakim her zamanki gibi olmalidir. Dogum, Ug¢uncu basamak
bir dogum merkezinde yapilmaldir. Hafif formlar icin, etkilenen enzimin replasman tedavisi

umut verici bir tedavi gibi gérinmektedir.
Tekrarlayacak mi?

Vakalarin gogunda altta yatan neden ¢ekinik hatali bir gendir, bu nedenle %25 tekrarlama

riski vardir. Bu, ayni amniyosentez proseduruyle bir sonraki gebelikte erken tespit edilebilir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Ciddi bir hipofosfatazya olgusu gibi mi gérunuyor?

e Etkilenmis uzun kemikler disinda ek bulgu var mi?

e Tanidan emin olmanin bir yolu var mi?

e Gebelik sirasinda yapilabilecek bir tedavi var mi?

e Dogumumu nerede ve ne zaman gergeklestirmeliyim?

e Bebedim dogumdan sonra nasil bir bakim alacak?

e Genetik uzmaniyla gérusebilir miyim?

e Dogum sonrasi bebegimin bakimiyla ilgilenecek doktor ekibiyle tanigabilir miyim?
e Daha fazla test yaptirmali miyim?

e Ek baska anomaliler var mi?
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