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KONJENITAL DIYAFRAM
HERNILERINDE GENETIK VE ESLIK
EDEN ANOMALILER

Muzaffer ERDOGAN

GENETIK FAKTORLER

Konjenital diyafram hernisi (KDH), embriyolojik donemde diyaframin
gelisiminde meydana gelen bir defekt sonucu abdominal organlarin
toraks bosluguna herniasyonu ile karakterize kompleks bir konjenital
anomalidir. Son yillarda yapilan ¢aligmalar, KDHnin sadece mekanik
bir gelisim bozuklugu degil, ayn: zamanda genetik ve molekiiler dii-
zeyde karmasik etkenlerin bir sonucu olabilecegini ortaya koymustur.
Artan kanitlar, KDH’nin genetik anomalilerle ve diger konjenital de-
fektlerle yakin iligkili oldugunu, dolayisiyla tamamen izole bir malfor-
masyon olarak degerlendirilmemesi gerektigini gostermektedir (1).

KDH olgularinin yaklasik %401 izole degildir ve en az bir ek yapisal
anomali ile birliktedir (1). Hastalarin tigte birine kadarinda nedensel bir
genetik varyant tanimlanabilmektedir (2). KDH, neredeyse tiim kro-
mozomal kollari etkileyebilen genomik degisikliklerle iliskilendirilmis-
tir ve bu durum tekrarlayan bélgelerin incelenmesiyle, hastaliga neden
olan genlerin lokalizasyonuna yonelik 6nemli ipuglari sunmustur (2-4).

Kromozomal anomalilerin belirlenmesi yalnizca hastaligin patoge-
nezine 151k tutmakla kalmaz, ayn1 zamanda prognoz, tedavi stratejileri
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