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Kampomelik Displazi nedir?

Kampomelik displazi, rahimdeki bebegi etkileyebilen nadir bir anormalliktir. Gelismekte olan
bebegin kemiklerini etkileyen ve iskelet displazileri adi verilen bir hastalik kategorisine aittir. Bu
O0zel durumda, kemiklerin "kondrositleri" adi verilen kikirdak hucrelerinde bir kusur vardir,
bdylece kemikler kisa, zayif kemiklesmis ve egri hale gelir. Baglica etkilenen kemikler femur
(uyluk kemigi), tibia (alt bacak kemigi), birgcok yliz kemigi ve kaburgalardir ve dar, namlu
seklinde bir toraks ile sonuglanir. Bir diger yaygin bulgu ise belirsiz veya ayirt edici olmayan

genital organlarin varligi veya hatta erkekten kadina cinsiyet degisimidir.
Kampomelik Displazi nasil olugur?

Kampomelik displazi nadir gorulen bir durumdur ve yaklasik 200.000 bebekte 1 gorulur.
Genetik bir anormallikten (hatali gen) kaynaklanir. Bu, hicrelerdeki DNA mesajinda bir hata
oldugu anlamina gelir. DNA'nin her mesajina bir gen denir. Kampomelik displazi, SOX9
olarak bilinen bir gendeki bir hatadan (mutasyon olarak adlandirilir) kaynaklanir. Genellikle
hata, gebe kaldiktan sonra meydana gelir, bu nedenle ebeveynler saglikhdir. Buna "de novo"

veya sporadik mutasyon denir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Kampomelik displazi, bebekten alinan DNA'nin test edilmesiyle dogumdan once teshis
edilebilir. Bu, hamileligin 15. haftasindan sonra amniyosentez adi verilen invaziv bir
prosedurle elde edilebilir. Amniyosentezle bebegin etrafindaki amniyotik sividan hicreler
toplanir ve i¢lerindeki DNA'y1 incelenir. Durumdan stphelenmek, ikinci trimesterin rutin
anatomi taramasindaki ultrason bulgularindan veya Uguncu trimesterin buyime
taramasindaki ultrason bulgularindan kaynaklanir. Bazi vakalar dogumdan sonra teshis

edilebilir.
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Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Kampomelik displazi gebelikte ultrasonla stiphelenilebilir, ancak diger iskelet displazileri
benzer sonografik 6zelliklere sahip olabilir. Bu nedenle, tani dogumdan sonra DNA
incelemesi veya/veya radyografik degerlendirme ile dogrulanmalidir. Bazi kadinlar ayrica
bebegin etrafinda ekstra amniyotik sivi biriktirir. Bu duruma polihidramnios denir. Rahmi ¢ok
fazla gerebilir ve beklenen tarihten énce erken doguma neden olabilir. Bebegin dogumdan

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

Ne yazik ki, kampomelik displazisi olan bebekler genellikle girtlak ve trakea hava yolu
bozulmasi veya servikal omurga instabilitesinin sinir hasarina neden olmasi gibi ciddi
solunum sorunlari nedeniyle dogumdan kisa bir sure sonra 6lurler. Daha uzun sire hayatta
kalan bebekler igin solunum destegi, fizyoterapi ve cerrahi yarik damak, ¢arpik ayak ve
servikal omurga instabilitesi onarimi gibi uzmanlardan olusan bir ekip tarafindan yogun
destede ihtiya¢ duyulacaktir. Zeka degisken olabilir. Kifoskolyoz (omurgada anormal egrilik),
kisa boy ve isitme kaybi yaygindir. Dogum oncesi tedavi yoktur ve gebeligin sonlandiriimasi
bir secenektir. Gebelik devam ederse, takip ve dogum bakimi her zamanki gibi olmahdir.

Dogum, Gguncl basamak bir dogum merkezinde yapilmalidir.
Tekrarlayacak mi?

Cogu vakada altta yatan neden de novo hatali bir gendir, bu nedenle tekrarlama riski artmaz.

Nadir gorulen kalitsal form vakalarinda tekrarlama riskinin %25 oldugu tahmin edilmektedir.

Bu, yukarida belirtildigi gibi, bir sonraki gebelikte invaziv bir prosedurle erken tespit edilebilir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Ciddi bir kampomelik displazi olgusu gibi mi gérinuyor?
e Etkilenmis uzun kemikler disinda bulgular var mi1?

e Tanidan emin olmanin bir yolu var mi?

e Gebelik nasil takip edilmelidir?

e Gebelik sirasinda tedavi mimkin mu?

e Dogumumu nerede ve ne zaman gergeklestirmeliyim?

e Bebegdim dogduktan sonra nasil bir bakim alacak?

e Genetik uzmaniyla gorugebilir miyim?

e Dogum sonrasi bebegimle ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?

Giincelleme Mayis 2022




