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Okdulo-aurikulo-vertebral spektrum (OAVS) nedir?

Okdulo-aurikulo-vertebral spektrumu (OAVS) olan bir bebekte genellikle yuz (agiz, gozler,
damak, ¢cene, elmacik kemikleri), kulaklar ve omurgada birden fazla anormallik vardir. OAVS,
yuzun hemifasiyal mikrozomisi (HFM) ve Goldenhar sendromu (GS) olarak bilinen tanilar
icerir. Anomalilerin ciddiyeti vakadan vakaya buyUk él¢ide degisir ve bunlar ek kalp, bébrek,
akciger ve sinir sistemi sorunlarini da igerebilir. Cenesi ¢ok kug¢uk olan bebekler, dogum
sirasinda uzmanlasmis bir merkezde dogum yapmayi gerektirecek solunum gugclikleri

yasayabilir.

OAVS'nin rutin bir ultrason taramasinda tespit edilme olasiligi nedir?

Ne yazik ki, rutin dogum déncesi ultrason muayenelerinde yalnizca en ciddi OAVS vakalari
tespit edilebilir. Tipik bulgular, yazun bir tarafinin digerinden daha kuguk olmasi, ¢gok kuiguk bir
¢ene, normalden daha genis bir adiz, kismen olusmus veya hi¢ olmayan bir kulak ve skolyoz
(omurganin yanal sapmasi) gibi omurga deformiteleridir. Cogu durumda anomaliler viicudun

sadece bir tarafini etkiler ve bazen ¢ok ince olabilirler.

OAV nasil meydana gelir?

Cogu OAVS vakasinin nedeni tam olarak bilinmemektedir. Genellikle, bu durumla ilgili
herhangi bir ge¢gmisi olmayan ailelerde gorultr. Nadir durumlarda, OAVS ebeveynlerden
kaltilabilir ve otozomal baskin veya ¢ekinik bir model izleyebilir, yani bir ebeveyn OAVS'ye
sahipse, her bir cocugunun hastaligi sirasiyla yuzde 50 veya ylzde 25 oraninda devralma
sansi vardir. Bununla birlikte, bir cocugun OAVS'li oldugu ¢odu ailede, baska bir gocugun ayni
durumla dogma olasiligi ¢ok dusuktar.

Kromozomlar OAVS ile ne derece ilgilidir?

OAVS'li bireylerin cogunda kromozom sayisi normaldir. Bununla birlikte, OAVS'li hastalarda
bazi anormal kromozomlar rapor edilmistir, bu nedenle ebeveynler dogum oncesi kromozom
(veya daha da iyisi mikroarray) testi segenegini géz dnunde bulundurmalidir. Mikro diziler,

DNA'da kromozom karyotipinden daha kuguk varyasyonlari tespit edebilen genetik testlerdir ve

bu nedenle ¢oklu yapisal kusurlari olan bebeklerde faydali tanisal bilgiler saglayabilir.
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Daha fazla tetkik yaptirmali miyim?

3D ultrason yuz bozukluklarinin teshisinde yardimci olabilir ve siddetli OAVS vakalarinda agiz
ve Ust hava yolunun daha ileri degerlendiriimesinde manyetik rezonans goérintuleme (MRI)
yardimci olabilir. Bebegin ¢enesi ¢ok kiuiglkse, agiz ve ust hava yolunun odaklanmig bir
manyetik rezonans incelemesi, perinatal ekibin EXIT- hava yolu proseduru gergeklestirme
ihtiyacini degerlendirmesine yardimci olabilir. Bu, gobek kordonu plasentadan kesilmeden
once bebegin havalandirildigi 6zel bir dogum tartdur. Coklu dogumsal kusurlari olan gcogu
bebekte oldugu gibi, ultrason ve MRI goruntuleri, bir perinatoloji uzmani, bir genetikgi, bir KBB

uzmanl, bir neonatolog ve bir plastik cerrahi igerebilecek bir uzman ekibiyle tartigilacaktir.

Hamilelik sirasinda nelere dikkat edilmelidir?

Bebek amniyotik siviyr yutmakta zorluk ¢ekiyorsa, hamileligin sonlarina dogru karninizin hizla
blyudugund hissedebilirsiniz. Bu amniyotik sivi birikimi (polihidramnios) erken dogumu
tetikleyebilir. Bu gergceklesmeden 6nce, doktorunuz hamileligi uzatmak icin amniyotik sivinin bir
kismini bir igne ile bogaltmayi deneyebilir ve gok erken dogum yaparsaniz bebegin

akcigerlerini desteklemek igin size kortikosteroid verebilir.

OAVS dogduktan sonra bebegimi ne bekliyor?

OAVS'li bebeklerin gogu normal bir yasam beklentisine ve iyi bir seyre sahiptir. OAVS'li bazi
hastalar erken yenidogan doneminde nefes almakta ve beslenmekte zorluk gekebileceginden,
varsa yenidogan ve cerrahi olanaklari olan bir merkezde dogmalari tavsiye edilir. Bulgulari
OAVS ile ortisebilen cesitli kraniyofasiyal sendromlar vardir, bu nedenle ¢ogu vakada kesin
tani dogumdan birkag giin sonrasina kadar konulamaz. OAVS'li bebeklerin gogunun birden
fazla duzeltici ameliyata ve KBB, ortopedi ve g6z doktorlari ile uzun sureli takiplere ihtiyag

duymasi muhtemeldir.

Tekrar olur mu?

Tibbi literatlrde bildirilen sira digi, iyi bilinen vakalar diginda, tekrarlama riski ¢cok dusukttr.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?
e Bu agir bir OAV spektrumu vakasi gibi mi géruniyor?

o Hamileligi sonlandirmak mumkin mu?

e OAV'nin ne anlama geldigini (hangi anormallikleri beklemem gerektigini, bebegimin
neye benzeyecegini ve gelecekteki ¢cocuklarimin bu sendroma sahip olma
olasiligini) daha iyi anlamak icin bir genetik uzmaniyla gériisme ayarlayabilir miyim?

o Nerede dogum yapmaliyim?

« Dogumdan sonra bebegin bakimi igin en iyi yer neresidir?

o Dogumda bebegimle ilgilenecek tibbi ekiple dnceden tanisabilir miyim?

Yasal Uyart:

Bu brostirtin icerigi sadece genel bilgi vermek amaciyla hazirlanmistir. Temel almaniz gereken
tibbi tavsiye niteliginde degildir. Bu brosiirde yer alan icerige dayanarak herhangi bir eylemde
bulunmadan veya herhangi bir eylemden kaginmadan énce bireysel durumunuzla ilgili olarak
profesyonel veya uzmanlasmis bireysel tibbi tavsiye almalisiniz. Brogtrlerimizdeki bilgileri
glincellemek igin makul ¢cabayi gbstermemize ragmen, broglrimuzdeki igerigin dogru, eksiksiz
veya glncel olduguna dair agik veya dolayli higbir beyan, garanti veya taahhlitte
bulunmamaktayiz.
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