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Diastrofik Displazi nedir?

Diastrofik displazi, kisa kollar ve bacaklar, carpik ayaklar ve otostopgu basparmaklari (asagida
ve disa dogru sapmigs bagparmaklar) ile karakterize bir durumdur. Omurgada sorunlar ve
dudak ve damak yariklari olabilir. Bu durumla dogan bebeklerin bacaklarinda ve kalgalarinda
kontrakturler, erken baglangicli artrit olabilir, normalden kisa boylari olabilir ancak normal

zekaya sahip olabilirler. Bu durumun gorulme sikligr 1:100.000 dogumdur.
Diastrofik Displazi nasil olugur?

Bu, her iki ebeveynin de siklikla hatal bir genin (SLC26A2 geni) tasiyicisi oldugu genetik bir
durumdur. Bu gen, kikirdak gelisimi ve kikirdagin kemige dénisum igin gerekli olan bir
proteini kodlar. Bu hatali protein, kikirdagin normal olusumunu engeller ve gogu kikirdak fetal
yasamda kemige donustugu icin, kemiklerin normal sekilde gelismesini de engellemis olur.
Bu gendeki bir hata, 6l dogum veya dogumdan sonra ¢ok erken 6lumle sonuglanabilen daha

tehlikeli iskelet displazisi tlrlerine de neden olabilir.
Diastrofik Displazide genetik faktorlerin etkisi var midir?

Evet, bu otozomal resesif bir durumdur, bu nedenle gocugun etkilenmesi igin her iki
ebeveynin de hatali geni tagsimasi gerekir. Ebeveynler tasiyiciysa herhangi bir semptom
gostermeyecektir ancak benzer rahatsizliklara sahip diger aile Gyeleri olabilir. Ailenizde
iskelet displazileri ge¢cmisi oldugunu biliyorsaniz lutfen bunu takip eden ebenize veya

doktorunuza bildirin.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Bazi hastalar, hamilelik ve gelecekteki hamilelikler hakkinda daha fazla bilgi edinmek igin

daha fazla test yaptirmayi tercih edebilir. Bunlar sunlari igerebilir:

. Amniyosentez: Bu, bebeginizin kromozomlarinda ve genetik yapisinda, 6zellikle
SLC26A2 genindeki sorunlari arayabilir. Bu test, rahminize ince bir igne ile girilerek
bebeginizin etrafindaki sividan kiiclik bir 6rnek alinmasini igerir. iskelet displazisi

konusunda bilinen bir aile ge¢gmiginiz varsa veya daha once etkilenen bir gocugunuz

isuog..
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olduysa, hamileliginizin 11. haftasi ile 14. haftasi arasinda koryonik villus 6rneklemesi
Onerilebilir. Bu, plasentadan kuguk bir hucre 6rnegi almayi icerir ve bu ornekte
bebeginizin kromozomlari ve genleri de incelenir.

. Klinik bir genetikciyle yapacaginiz genetik bir konsultasyon, sizin i¢in hangi genetik
testlerin en iyi segenek olduguna ve gelecekteki yavrularinizin nasil etkilenebilecegine
karar vermenize yardimci olabilir.

. Bebeginizin dogumdan sonra cilt ve kemik hticrelerinin histolojik analizi genellikle
Diastrofik Displazi belirtileri gésteren bebekler i¢in saklanir, ancak genetik testler
birbiriyle iligkili degildir. Bu, bebeginizin cilt veya kemik hicrelerinden kuguk bir 6rnek

almay! ve bunlari mikroskop altinda incelemeyi icerir.

Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Cogdu durumda, Diastrofik Displazi, rutin 20 haftalik taramaniz sirasinda tesadufen bulunur.
Kisa kollar ve bacaklar, ¢arpik ayaklar ve otostopgu basparmaklari gorulebilir ancak bazen
diger iskelet displazilerinden ayirt edilmesi zor olabilir. Duzenli ve ayrintili ultrason taramalari,
diger anormallikleri aramaya, bebegin buyumesini kontrol etmeye, eklem kontrakturleri
gelisimi agisindan kontrole ve amniyon sivisi hacminde olasi artisin belirlenmesine yardimci

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

Bazi bebeklerin goégus kafesi klicik oldugundan, ne yazik ki, nefes almada zorluk nedeniyle
bebegin yasaminin ilk birkag ayinda dlme olasiligi %25'ir. ilk aylari atlatan bebeklerin
genellikle prognozu iyidir. Yarime ve normal hareket kapasitesine izin vermek igin duzenli
fizyoterapiye ve muhtemelen garpik ayaklari ve kontrakturleri duzeltmek igin ameliyata ihtiyag
duyacaklardir. Ayrica erken artrit gelistirebilecekleri igin yasamlarinin ilerleyen donemlerinde
de ameliyata ihtiya¢ duyabilirler. Cogu bebek, yasamlarinin erken donemlerinde dis kulak
iltihabi yasayacaktir, bu da kulaklarin deforme gériinmesine yol agabilir, ancak isitmeyi

etkilemesi beklenmemektedir. Ust omurga genellikle gok kavislidir ve bu genellikle dizelir,

ancak duzelmezse omuriligi sikigtirmamak igin ameliyat gerekebilir. Bu duruma sahip
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cocuklar normal bir zeka seviyesine sahip olacak, ancak ortalamadan daha kisa bir boya

sahip olacaklardir.
Tekrarlayacak mi?

Kalitimin dogasi geregi, her iki ebeveyn de tasiyiciysa bunun tekrar gergeklesme olasiligi
%25'ir. Bagka bir gebelik planlamadan 6nce genetikgiyle gorusmeniz onerilir, bdylece riskler

hakkinda tam olarak bilgi sahibi olabilirsiniz.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Bebegdimin vicudunda baska hangi anomaliler var?

e Akcigerler ne kadar buyuk goruntyor?

e Eklemlerin normal hareketi var mi?

e Amniyon sivisi artmis gorunuyor mu?

e Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Dogumumu nerede gercgeklestirmeliyim?

e Dogumumu ne zaman gerceklestirmeliyim?

e Gelecek gebeliklerim icin genetik doktoruyla gorusebilir miyim?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek yenidogan doktoruyla gorusebilir miyim?

e Dogum sonrasi bebegimin tedavileriyle ilgili olarak ortopedi doktoruyla gorusebilir

miyim?
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