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Makroglossi nedir?

Makroglossi, dilin anormal bir gsekilde buyumesidir. Makroglossi gercek ya da goreceli olabilir.
Gergek makroglossi, dilin yapisindaki degisikliklerin genislemeye neden olmasindan
kaynaklanirken, goreceli makroglossi, ¢ene gibi gevre yapilardaki degisiklikler veya agiz

kaslarindaki tonusun azalmasi nedeniyle dilin buyuk gérunmesidir.
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Makroglossiye ne sebep olur?

Makroglossi tek basina bir ultrason bulgusu olabilir (izole) veya ¢esitli durumlardan biriyle iligkili
olabilir. izole makroglossi genellikle dil kasinin genislemesinden kaynaklanir. Makroglossi,
Beckwith-Wiedemann Sendromu (BWS) ad1 verilen bir durumdan kaynaklanabilir. BWS, fetal
buyumeyi kontrol eden genlerde bir anormalliktir, bu da dil de dahil olmak tzere birgok yapinin
asiri blyumesine neden olur. Trizomi 21 veya Down Sendromu da makroglossiye neden
olabilir. Down Sendromunda normal buyuklikte bir dil vardir, ancak kas tonusunun azalmasi
ve yuzdeki kuguk kemikler nedeniyle genislemis gorunur.

Kromozomlarin Makroglossi ile iligkisi nedir?

Makroglossili bebeklerde 21. kromozom ciftinde fazladan bir kromozom bulunan trizomi 21

veya Down Sendromu olabilir. Bu durum, daha karmasik bir genetik degisimin neden oldugu
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diger genetik sendromlarla da iligkilendirilebilir. BWS gibi bu bozukluklar rutin kromozom
analizi ile tespit edilmez.

Daha fazla tetkik yaptirmali miyim?

Hamile bireyler, bebedin durumu hakkinda daha fazla bilgi edinmek i¢in daha fazla test
yaptirabilirler. Yapilabilecek testler gebelik yasiniza bagdlidir. istenebilecek testler sunlari igerir:
- Detayli ultrason muayenesi: Bebegdinizde baska herhangi bir anomali olup olmadigina
bakmak igin. Ultrason, tim anormallikleri olmasa da pek ¢ok anormalligi belirleyebilir.

- Fetal ekokardiyografi: Bu, bebegin kalbine odaklanan bir ultrasonografidir. Kalp anormallikleri,
makroglossiye de neden olan ¢esitli durumlarda gorulebilir. Bir kalp kusuru olup olmadigini
bilmek, hamilelik sirasinda ve bebek dogduktan sonra yapilacak bakimi sekillendirmenize
yardimci olabilir.

- Amniyosentez: Bu testte ince bir igneyle bebegin ¢cevresinden az miktarda sivi alinir. Sivi,
Karyotip adi verilen bir testle Down Sendromu gibi genetik durumlari teshis etmek icin incelenir
ve ayrica mikro dizi veya metilasyon ¢alismasi gibi testler kullanilarak BWS'yi de tespit edebilir.
- Hucresiz fetal DNA: Bu, bebeginizin DNA'sini test eden bir anne kani testidir. Belirli durumlar
igin ¢ok iyi bir tarama testidir ancak amniyosentez kadar genetik bilgi saglamaz. Amniyosentez
yapilmadiginda bu kan incelemesi bazi genetik durumlari ve bebegin cinsiyetini test edebilir.
Ultrasonda makroglossi tespit edildiginde veya suphelenildiginde, bir genetik danigsmanla
konugulmasi onerilir, gunku bagka dogum kusurlari olmasa bile makroglossi genetik
bozukluklarla iligkili olabilir. Bu konusmanin yapilmasi, ebeveynlerin dogumdan 6nce ve sonra
mevcut olan farkli test segeneklerine karar vermelerine yardimci olabilir.

Dogduktan sonra bebegimi ne bekliyor?

Makroglossinin uzun vadeli sonuglari ve komplikasyonlari rahatsizligin nedenine baghdir. Bu
rahatsizliga sahip bazi bebeklerin higbir sorunu yoktur ve normal bir yasam surerler. Diger
durumlarda, bazi bebeklerde nefes alma zorlugundan beslenme sorunlarina ve uyku, konugsma
ve gorunum zorluklarina kadar degisen komplikasyonlar olabilir.

Tekrar olur mu?

Makroglossiden etkilenen ikinci bir gocuga sahip olma riski bunun nedenine baglidir.
Makroglossi tek basina ise, gelecekteki bir hamilelikte baska bir cocugun etkilenme riski

%50'ye kadar ¢ikabilir. Etkilenen bebekte Down sendromu varsa, bunun gelecekteki bir

hamilelikte tekrar olma riski ¢cok daha dusuktur (%1-1,5), ancak Down sendromu ebeveynlerin
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belirli genetik yapisindan kaynaklaniyorsa risk daha yuksek olabilir. BWS igin bu sans daha
degiskendir ve ebeveynlerin genetik varyasyonlarina bagli olarak <%1 ila %50 arasinda

degisebilir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?
e Ultrasonda baska anormallikler var mi?

o Ne tur genetik testler yaptirmam gerekecek?

o Ne siklikla ultrason muayenesi yaptiracagim?

e Bebegimin dogumdan sonra ameliyata ihtiyaci olacak mi?

e Nerede dogum yapmaliyim?

o Bebegim dogdugunda ona yardimci olacak doktor ekibiyle tanigabilir miyim?

Yasal Uyar::

Bu brogiirtin igerigi sadece genel bilgi vermek amaciyla hazirlanmigtir. 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. Brostrlerimizdeki bilgileri
glincellemek icin makul ¢cabayi gbstermemize ragmen, brogtrimuizdeki igerigin dogru, eksiksiz
veya glncel olduguna dair agik veya dolayli higbir beyan, garanti veya taahhlitte
bulunmamaktayiz.
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