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BÖLÜM 4

KONJENITAL DIYAFRAM 
HERNILERINDE GENETIK VE EŞLIK 

EDEN ANOMALILER

Muzaffer ERDOĞAN 1

GENETIK FAKTÖRLER

Konjenital diyafram hernisi (KDH), embriyolojik dönemde diyaframın 
gelişiminde meydana gelen bir defekt sonucu abdominal organların 
toraks boşluğuna herniasyonu ile karakterize kompleks bir konjenital 
anomalidir. Son yıllarda yapılan çalışmalar, KDH’nin sadece mekanik 
bir gelişim bozukluğu değil, aynı zamanda genetik ve moleküler dü-
zeyde karmaşık etkenlerin bir sonucu olabileceğini ortaya koymuştur. 
Artan kanıtlar, KDH’nin genetik anomalilerle ve diğer konjenital de-
fektlerle yakın ilişkili olduğunu, dolayısıyla tamamen izole bir malfor-
masyon olarak değerlendirilmemesi gerektiğini göstermektedir (1).

KDH olgularının yaklaşık %40’ı izole değildir ve en az bir ek yapısal 
anomali ile birliktedir (1). Hastaların üçte birine kadarında nedensel bir 
genetik varyant tanımlanabilmektedir (2). KDH, neredeyse tüm kro-
mozomal kolları etkileyebilen genomik değişikliklerle ilişkilendirilmiş-
tir ve bu durum tekrarlayan bölgelerin incelenmesiyle, hastalığa neden 
olan genlerin lokalizasyonuna yönelik önemli ipuçları sunmuştur (2–4).

Kromozomal anomalilerin belirlenmesi yalnızca hastalığın patoge-
nezine ışık tutmakla kalmaz, aynı zamanda prognoz, tedavi stratejileri 
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