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KİSTİK FİBROZİS

GIRIŞ
Kistik Fibrozis (KF); beyaırkta sık görülen otozomal dominant geçişli kalıtımsal 

bir hastalıktır. Hastalık 1/2500 canlı doğumda bir görülme sıklığına sahiptir (1).
Epitel hücrelerinde kusurlu klor kanallarını kodlayan mutasyona uğramış bir 

genin (kistik fibrozis transmembran regülatör (KFTR)) keşfedilmesi, hastalığın 
patofizyolojisi hakkında farkındalığımızı geliştirmiş ve tanıda yardımcı olmuştur 
(2).

KF, pankreas yetmezliği ve kronik endobronşiyal hava yolu hastalıkları ile ka-
rakterizedir. Bu son özelliğinden dolayı, KF hastalarında en sık ölüm nedeni solu-
num yetmezliği ile sonuçlanan progresif bronşektazidir (3).

GENETIK
KF; epitelyal membranlarda bir klorür kanalı olarak işlev gören, KFTR olarak 

adlandırılan 1480 aminoasitlik yapıda olan 7. kromozom üzerinde bulunan 230 
kb uzunluğundaki genin mutasyonlarından kaynaklanmaktadır (4).

KFTR geni üzerinde tanımlanmış olan mutasyonlar; KFTR geninin sentezlen-
mesi veya sentezlenmemesine ya da sentezlenen proteinin klor kanalı üzerindeki 
aktivitesine göre 6 temel gruba ayrılmaktadır. Bunlar KFTR sentez eksikliği, hatalı 
protein işlenmesi, arızalı elektrolit kanalı düzenlenmesi, klor iletiminde bozukluk, 
KFTR protein sayısının azlığı, hücre düzeyinde KFTR miktarında artış olarak sı-
nıflandırılmıştır (4).

Dünyada KFTR geninde 2000’den fazla mutasyon saptanmış olup en sık görü-
len ΔF508’tir. Bu mutasyonda 508. kodonun delesyonu ile fenilalanin kodlanma-
sında bozukluk olmaktadır (5).
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İlaç tedavileri, uygulama teknikleri ve tedavi uyumu yönünden değerlendiril-
meleri gerekmektedir.

Gastrointestinal tutulum yönünden değerlendirilmeli, enzim düzeyleri ve te-
davi ihtiyaçları gözden geçirilmelidir. Tam kan sayımı, biyokimya, yağda eriyen 
vitamin düzeyleri ve kanama diyatezleri yıllık kontrol edilmelidir. Yıllık olarak ab-
dominal ultrasonografik inceleme yapılmalıdır.

Çocukluk çağı aşılamaları takip edilmeli ve ek olarak 6. aydan itibaren hane 
halkı ile birlikte mevsimsel influenza aşılaması önerilmelidir (88).

SONUÇ
Kistik fibrozis, beyaz ırkta sık görülen otozomal dominant geçişli kalıtımsal 

bir hastalıktır. Epitel hücre membranındaki KFTR gen defekti sonucu klor kanal-
larında hasar ile plazma membranında klor transportunda bozulma yaparak tüm 
ekzokrin epitelleri etkiler. En sık solunum yollarını ve gastrointestinal sistemi et-
kilemekle birlikte bir çok sistemde patoloji oluşturmaktadır. Yenidoğan dönemin-
den itibaren bulgu vermekte olup, en erken bulgusu mekonyum ileusudur. Klinik 
bulgular, morbidite ve mortalitenin en sık sebebi solunum yollarında meydana 
gelen patolojilere bağlı olmaktadır. Ülkemizde de olduğu gibi birçok gelişmiş ül-
kede yenidoğan tarama programı ile erken tanı konularak uzun dönem kompli-
kasyonların azaltılması amaçlanmaktadır. Tanıda; ter testi, DNA mutasyon analizi 
ve nazal potansiyel fark ölçümü gibi yöntemler kullanılmaktadır. Tedaviler, has-
talığın ana etkilediği solunum sistemine ve ikinci en sık etkilenen gastrointestinal 
sisteme yönelik olarak ön plandadır. Hastalığın kontrolü için nutrisyonel destek, 
uygun diyet, vitamin desteği önem arz etmektedir. Hastalığın tedavisi için gele-
neksel yöntemlerin dışında gen tedavisi, kök hücre nakli ve araştırma aşamasın-
da olan yeni medikal tedaviler önemlidir. Hastaların önerilen sıklıkta ve düzenli 
olarak takip edilmesi, beklenmeyen solunum fonsiyonu değişikliklerinin takibi 
hayati önem arz etmektedir.
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