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Artrogripozis nedir?

Artrogripozis, iki veya daha fazla eklem kontraktlranun varligidir. Bu, etkilenen eklemlerin fazla
hareket etmedigi ve hatta tek bir pozisyonda kalabilecegi anlamina gelir. Bu eklemlerin
etrafindaki kaslar ince, zayif, sert veya hatta yoktur. Kontrakttrlerin cogu kollarda ve

bacaklarda meydana gelir. Artrogripozis insidansi canli dogumlarda 1/3.000 ila 1/5.000'dir.
Artrogripozis nasil olugur?

Hareket, eklem, kas ve tendon geligimi ve buyumesi i¢in gereklidir. Fetal hareket eksikligi
oldugunda (fetal akinezi), eklemin etrafinda ekstra doku gelisebilir ve bu da sertlige ve
hareketsizlige neden olabilir. Eklem ne kadar uzun sure hareket etmezse, kontraktur o kadar

kotu olur.

Hareketlerin azalmasi kas/nérolojik problemlerden, alan darligindan (6rnegin ikiz
gebeliklerde) veya annenin hastaliklarindan kaynaklanabilir ancak cogu durumda nedeni tam

olarak bilinmemektedir.
Artrogripoziste genetik faktorlerin etkisi var midir?

Bazi artrogripozis vakalari bebegin genetik bilgisindeki bir hatadan kaynaklanirken, diger
vakalarda bebek sendromu ebeveynlerden birinden veya her ikisinden de alabilir. Ailenizde

hareket sorunlari veya zihinsel engellilik varsa, bunu mutlaka doktorunuza bildirin.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Bircok hasta bebegin durumu hakkinda daha fazla bilgi edinmek i¢in daha fazla test
yaptirmayi tercih edecektir. Sorulmasi gereken testler sunlardir:

e Kromozom sayisi ve kromozomlarin igindeki bazi sorunlarla ilgili sorunlari aramak igin
amniyosentez. Bu, fetiisi ¢gevreleyen su olan amniyotik sivinin az miktarda
alinmasiyla yapilir. Bu sivi ornegiyle, bebegin DNA'sindaki belirli degigiklikleri aramak

icin diger daha spesifik genetik testler yapilabilir.

isuog..



Artrogripozis
Hasta Bilgilendirme Serisi — Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

e Bir MRI taramasi, fetal hareketler, fetal beyin hakkinda daha fazla bilgi saglamak ve
bebekte bagka malformasyonlar olup olmadigini tespit etmek igin yararli olabilir.

¢ Aileniz i¢in hangi genetik testin en uygun olduguna karar vermenize ve bebeginizin
durumunun genetik temelini belirlemenize yardimci olmak igin genetik alaninda uzman

bir kisiyle genetik konsultasyonu.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Dogustan gelen kontrakturlerin nedenini belirlemek 6zellikle dogum éncesi donemde her
zaman kolay degildir. Cogu uzman eklem kontrakturlerinin derecesini ve 6zellikle beyin, ylz,
karin duvari ve akcigerlerde diger anomalilerin varligini gdézlemlemek igin dizenli ultrason
muayeneleri Onerecektir. Sik ultrason taramalari ayrica bebegin amniyon sivisinin azalmasi

veya artmasi gibi kétllesen herhangi bir durumu da belirlemeye yardimci olacaktir.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Bu durum igin kesin bir tedavi yoktur; ancak sendromun siddetine ve her bir hastanin
ihtiyaclarina bagh olarak yasam kalitesi buyuk 6lgude iyilestirilebilir. Artrogripozis tedavisinin
temel amaci gocugunuzun eklemlerinin mumkun oldugunca normal sekilde hareket etmesine
yardimci olmaktir. Bu, esnekliklerini, guglerini ve kemiklerin birbirlerine gére pozisyonlarini
iyilestirmek anlamina gelir. Cocugunuzun alt viicudu i¢in odak noktasi, ayakta durabilmeleri
ve ylriyebilmelerini saglamak igin ayaklari ve bacaklariyla calismaktir. Ust viicut icin odak

noktasi ise kendi baslarina bir seyler yapabilmeleri icin elleri ve kollari ile galismaktir.

Artrogripozisi olan bir gocuk igin ihtiya¢ duyulabilecek cesitli ortopedik cerrahi segcenekleri
vardir. Bazilari basit, 6rnegin Agil tendonu gevsetme, bazilari orta diuzeyde, 6rnegin dirsek ve

diz ameliyatlari ve bazilari da ¢ok karmasik, érnegin uzuv uzatma ve omurga ameliyati.
Tekrarlayacak mi?

Artrogripozisi agiklayacak bagka bir genetik neden bulunmazsa, bunun tekrar olma riski %3-
5'tir. Genetik bir neden varsa takip eden gebeliklerdeki risk buna bagl olacaktir ve bir genetic

uzmaniyla gérismek bu konuda yardimci olacaktir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Kag tane eklem etkilenmis durumda?

e Bebegin vicudunda baska anomaliler var mi?

e Bebegin beyni normal mi?

e Akcigerler ne kadar buyuk gorantyor?

e Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Dogumumu nerede gerceklestirmeliyim?

e Bebegdim dogduktan sonra en iyi bakimi nerede alacaktir?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?
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