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GIRIŞ

İnterstisyel akciğer hastalıkları (İAH) basit bir tanımla ile nedeni bilinenler ve 
bilinmeyenler olarak ikiye ayrılabilir.1 İAH’ lerin çoğunun nedeni bilinmediğin-
den idiyopatik olarak etiketlenmektedir. Bu nedenle, konakçı duyarlılığı, genetik 
faktörler ve muhtemelen çevresel kofaktörler, İAH’lerin klinik ekspresyonu için 
önemli olabilir.

Genellikle idiyopatik interstisyel akciğer hastalıklarının küratif bir tedavisi 
yoktur. Akciğer nakli, idiyopatik pulmoner fibrozisli (İPF) hastalarının yalnızca 
az bir kısmı için uygundur. İAH, inflamasyon ve bazı durumlarda fibroz ile ka-
rakterize olan bir dizi heterojen akciğer hastalığından oluşmaktadır. Bu akciğer 
rahatsızlıkları dispne, öksürük, gaz değişiminde anormallikleri, restriktif bozuk-
luk (Azalmış akciğer hacimleri ile karakterize), hipoksemi ve solunum yetmezli-
ğine ilerleyebilirler.

Bazı durumlarda, İAH’ler sistemik hastalıklardan veya çevresel maruziyetler-
den kaynaklanabilir.2, 3
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genik delesyonlar için genetik taramanın mevcut maliyeti ve bilinmeyen klinik 
önemi olan genetik varyantları tanımlama olasılığı göz önüne alındığında, bu 
yaklaşım düşük genetik lokus heterojenliği gösteren ve genetik tanının kliniği 
etkileyeceği hastalıklar için ayrılmalıdır.

SONUÇ

Akciğerlerin bağ dokusu olan intertisyel alanı etkileyen ailevi ve genetik bo-
zukluklar ile ilişkili birçok sayıda hastalık tanımlanmıştır. Bu hastalıklardan ba-
zıları sporadik ve nadir olarak görülebilir. Buna rağmen diskeratozis konjenita, 
nörofibromatozis, pulmoner lenfanjiyoleyomiyomatozis, tüberosklerozis ve aile-
vi sarkoidozis gibi genetik geçişin görülebildiği hastalıklarda akciğerin intertisyel 
tutulumunun olduğu olgularının ailevi kümelenme şeklinde görülebileceği akıl-
da tutulmalıdır.

Genetik geçişin tanımlı olduğu bu olgularda tanısal yaklaşım olarak anamnez, 
muayene ve akciğerlerin radyolojik değerlendirmelerinin yanı sıra genetik bo-
zukluklarının tanımlandığı ailelerde hastalıklı olan ve daha hastalık gelişmemiş 
bireylerde DNA gen mutasyon alanlarının sekans analizlerine de başvurularak bu 
olgularda tanısal yaklaşım ve sonrasında da tedavi planlanması yapılabilir.
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