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GIRIŞ

İdiopatik pulmoner fibrozis (İPF), tüm dünyada gözlenen ve idiopatik in-
terstisyel pnomoniler içerisinde en çok karşılaşılan tiptir. İPF, akciğerde fibrozis 
ile seyreden, ilerleyici ve kronik bir hastalıktır. İPF tanısı temel olarak hastanın 
radyolojik görüntüleri (bal peteği görünümü, traksiyon bronşiektazisi ve septal 
kalınlaşmalar) ve/veya histopatolojik olarak konulur. Bu hastalık, sporadik veya 
ailesel kökenli olabilmekle birlikte, öksürük ve nefes darlığında giderek artışla 
karakterizedir 1.

Yapılan araştırmalarla birlikte İPF’ nin daha çok epitelyal hücrelerden kaynak-
lı bir hastalık olduğu; akciğer epitel hücrelerinde normalden fazla aktive olmaları 
sonucunda üretilen medyatörler fibroblast migrasyonunu, profliferasyonunu ve 
diferansiyasyonunu uyararak bu hücreleri miyofibroblastlara çevirirler. Bu miyo-
fibroblastlar fazla miktarda ekstraselüler matriks oluşumuna neden olarak akci-
ğer parankiminde remodelinge neden olur2.
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leyerek konak savunmasına katkı sağlayarak bağışıklık sisteminde görev almak-
tadır. MUC5B geninin İPF ile ilişkisini değerlendirmek için yapılan bir çalışmada 
İPF hastalarından oluşan bir grup, sarkoidoz hastalarından oluşan bir grup, sis-
temik skleroz hastalarından oluşan bir grup ve kontrol grubu oluşturulup değer-
lendirilmiştir. İPF ile MUC5B geninin rs35705950 polimorfizmi ile ilişkili olarak 
bulunmuştur. Ancak bu polimorfizmin sistemik skleroz ve sarkoidoz hastaların-
da pulmoner fibrozis gelişme riskiyle ilişkili olarak gösterilmemiştir 24. MUC5B 
geninin rs35705950 polimorfizmi hem sporadik hem de familyal olgularda bu 
genin en sık karşılaşılan polimorfizidir 25.

Telomeraz ile İlişkili Genler: Telomeraz ve İPF arasındaki ilişki ilk kez Diske-
ratozis Konjenita hastalığı olan çocukların %20’sinde pulmoner fibrozis gelişmesi 
ile gözlemlenmiştir. Diskeratozis konjenita, telomeraz ile ilişkili genlerde mey-
dana gelen mutasyon sonucunda telomeraz kısalığı oluşmasıyla meydana gelen 
bir hastalıktır 26. Telomeraz ile ilişkili gen mutasyonlarından en çok öne çıkanlar 
telomeraz reverse transkriptaz (TERT) ve telomeraz RNA component (TERC) 
gen mutasyonları olup, aynı zamanda bunların dışında telomeraz kısalığı da yine 
telomeraz ile ilişkili risk faktörlerindendir. Telomeraz gen mutasyonlarının oranı, 
sporadik olgularda %5 familyal olgularda ise %15’e kadar çıkmaktadır 26.

TOLLİP: TOLLİP geni, toll like reseptörler ile birlikte çalışan ve immun sis-
tem üzerinde düzenleyici bir protein olan toll ile ilişkili proteinin üretilmesini 
sağlayan gendir. Bu gendeki mutasyonlar, İPF’ nin seyrinde değişikliğe neden 
olabilmektedirler. TOLLİP’ in TT genotipi mevcut olan kişilerde, tedaviye anti-
oksidanlar eklendiği zaman yaşam süresinde uzamayı sağlamakta olup, yine aynı 
gende tek nükleotid polimorfiziminde ise hastalığın mortalite riskine karşı koru-
yucu olduğu gösterilmiştir 27.

İdiopatik pulmoner fibrozis, dünya genelinde hastalık bildiriminde ortak 
kodların kullanılması, tanı koyma imkanının artması ve hastalığın farkındalığı-
nın artması ile insidansi ve prevelansında artış izlenmektedir. Hastalık genetik, 
çevresel ve kişisel faktörlere bağlı olarak ortaya çıkmaktadır.
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