Asfiktik Torasik Displazi
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Asfiktik Torasik Displazi nedir?

Asfiktik Torasik Displazi, ¢cok kuguk bir toraks (gogus kafesi) ve azalmig akciger gelisimi ile
karakterize nadir bir genetik iskelet displazisidir. Ug tiir(i vardir: tip 1) siddetli akciger
hipoplazisi nedeniyle 6lumcul; tip Il ve lll, toraksin daha az etkilendigi ve akciger
fonksiyonunun korundugu. Tip Il ve lll'te yenidogan hayatta kalabilir ancak daha sonraki
yasamda bobrek ve karaciger komplikasyonlari gorulebilir. Siniflandirma, fetal toraks ve

akcigerlerin dogum oncesi degerlendirmesine dayanmaktadir.
Asfiktik Torasik Displazi nasil olugur?

Asfiktik Torasik Displazi, cogunlukla 15. kromozomda bulunan CEP120, CSPP1, IFT80,
IFT140, IFT172, TTC21B, WDR19, WDR34, WDR60 ve DYNC2H genlerindeki
bozukluklardan kaynaklanan bir siliyopatidir (htcrelerdeki sillerin fonksiyonunu etkileyen bir

durumdur). Bébrekler ve karaciger gibi diger organlari da etkileyebilir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Degerlendirme Perinatoloji alaninda uzman bir kisi tarafindan yapiimalidir. Akcigerlerin
gelisimini degerlendirmek icin ultrason taramalari sik sik tekrarlanmalidir. Amniyotik sivida
molekuler analiz de taniyi dogrulamaya yardimci olabilir, ancak asfiktik torasik displazi ile
iligkili tim genler tanimlanmadidi i¢in bu analiz tim vakalarda yardimci olamayabilir.
Durumun ciddiyeti, toraks, akcigerler ve uzuvlarin ultrason gérinimune gore belirlenir.

Dogumda, kemikleri degerlendirmek icin rontgen de c¢ekilmelidir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Gebelik sirasinda, Asfiksi Torasik Displazili bebeklerin belli bir oraninin hayatta kalabilmesi

icin toraks ve akcigerlerin boyutu ve gelisiminin duzenli olarak degerlendiriimesi gerekecektir.

Uzuv kemikleri de degerlendirilmelidir.
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Prognoz nasil? Gocugum hangi tedavilere ihtiyag duyacak?

Tip | Asfiktik Torasik Displazili bebeklerde siddetli pulmoner hipertansiyon ve akciger
hipoplazisi geligir.

Tip Il ve 11l bebekler akciger hipoplazisinin daha az siddetli belirtilerini gdsterir ve bu nedenle
hayatta kalma olasiliklari daha yuksektir, ancak bobrek ve karaciger fonksiyonlari periyodik
olarak degerlendirilmelidir. Tum uzuvlarin rontgen degerlendirmesi degerlendiriimeli ve
blyumeleri izienmelidir. Ciddi sekilde etkilenen yenidoganlarda toraksi genigletmek icin

titanyum destekler kullanilarak yapilan basarili cerrahi prosedurler bildirilmistir.
Tekrarlayacak mi?

Bu durum otozomal resesif bir kalitimla geger; yani her iki ebeveyn de etkilenen genin

tasiyicisiysa, durum tekrar ortaya gikabilir (%25 risk).

Baska hangi sorulari sormaliyim?

o Asfiktik torasik displazi izole mi yoksa diger bulgularla birlikte mi?
e Hangitip?

e Bagka test yaptirmali miyim?

e Akciger ve gégus gelisimi nasil?

e Gebelik sonrasi cerrahi mumkin ma?

e Dogumumu nerede gerceklestirmeliyim?

e Bebegimin dogumu igin en iyi yer neresi?

e Dogum sonrasi bebegimin bakimiyla ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir miyim?
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