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KISTIK FIBROZIS

Fahri AYDIN'

GIRIiS
Kistik Fibrozis (KF); beyairkta sik goriilen otozomal dominant gegisli kalitimsal
bir hastaliktir. Hastalik 1/2500 canli dogumda bir goriilme sikligina sahiptir .

Epitel hiicrelerinde kusurlu klor kanallarini kodlayan mutasyona ugramis bir
genin (kistik fibrozis transmembran regiilator (KFTR)) kesfedilmesi, hastaligin

patofizyolojisi hakkinda farkindaligimizi gelistirmis ve tanida yardimci olmustur
@

KE pankreas yetmezligi ve kronik endobronsiyal hava yolu hastaliklar ile ka-
rakterizedir. Bu son ozelliginden dolayi, KF hastalarinda en sik 6liim nedeni solu-
num yetmezligi ile sonuglanan progresif bronsektazidir ©.

GENETIK

KF; epitelyal membranlarda bir kloriir kanali olarak islev géren, KFTR olarak
adlandirilan 1480 aminoasitlik yapida olan 7. kromozom {izerinde bulunan 230
kb uzunlugundaki genin mutasyonlarindan kaynaklanmaktadir ©.

KFTR geni iizerinde tanimlanmis olan mutasyonlar; KFTR geninin sentezlen-
mesi veya sentezlenmemesine ya da sentezlenen proteinin klor kanali iizerindeki
aktivitesine gore 6 temel gruba ayrilmaktadir. Bunlar KFTR sentez eksikligi, hatali
protein islenmesi, arizali elektrolit kanali diizenlenmesi, klor iletiminde bozukluk,
KFTR protein sayisinin azlig, hiicre diizeyinde KFTR miktarinda artis olarak si-
niflandirilmigtir @,

Diinyada KFTR geninde 2000den fazla mutasyon saptanmis olup en sik gorii-
len AF508’tir. Bu mutasyonda 508. kodonun delesyonu ile fenilalanin kodlanma-
sinda bozukluk olmaktadir ©.
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[lag tedavileri, uygulama teknikleri ve tedavi uyumu yéniinden degerlendiril-
meleri gerekmektedir.

Gastrointestinal tutulum yéniinden degerlendirilmeli, enzim diizeyleri ve te-
davi ihtiyaglar1 gézden gegirilmelidir. Tam kan sayimi, biyokimya, yagda eriyen
vitamin diizeyleri ve kanama diyatezleri yillik kontrol edilmelidir. Yillik olarak ab-
dominal ultrasonografik inceleme yapilmalidir.

Cocukluk ¢ag1 agilamalari takip edilmeli ve ek olarak 6. aydan itibaren hane
halk ile birlikte mevsimsel influenza agilamasi 6nerilmelidir ®®.

SONUC

Kistik fibrozis, beyaz irkta sik goriilen otozomal dominant gecisli kalitimsal
bir hastaliktir. Epitel hiicre membranindaki KFTR gen defekti sonucu klor kanal-
larinda hasar ile plazma membraninda klor transportunda bozulma yaparak tim
ekzokrin epitelleri etkiler. En sik solunum yollarini ve gastrointestinal sistemi et-
kilemekle birlikte bir ¢ok sistemde patoloji olusturmaktadir. Yenidogan dénemin-
den itibaren bulgu vermekte olup, en erken bulgusu mekonyum ileusudur. Klinik
bulgular, morbidite ve mortalitenin en sik sebebi solunum yollarinda meydana
gelen patolojilere bagli olmaktadir. Ulkemizde de oldugu gibi birgok gelismis til-
kede yenidogan tarama programi ile erken tani konularak uzun dénem kompli-
kasyonlarin azaltilmasi amaglanmaktadir. Tanida; ter testi, DNA mutasyon analizi
ve nazal potansiyel fark 6l¢timii gibi yontemler kullanilmaktadir. Tedaviler, has-
taligin ana etkiledigi solunum sistemine ve ikinci en sik etkilenen gastrointestinal
sisteme yonelik olarak 6n plandadir. Hastaligin kontrolii igin nutrisyonel destek,
uygun diyet, vitamin destegi 6nem arz etmektedir. Hastaligin tedavisi icin gele-
neksel yontemlerin diginda gen tedavisi, kok hiicre nakli ve aragtirma agamasin-
da olan yeni medikal tedaviler nemlidir. Hastalarin 6nerilen siklikta ve diizenli
olarak takip edilmesi, beklenmeyen solunum fonsiyonu degisikliklerinin takibi
hayati 6nem arz etmektedir.
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