Kistik Fibrozis; Ulkemizdeki Durum
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Kistik Fibrozis (KF) otozomal resesif gecis gdsteren, beyaz irkta daha sik gériilen, birden cok sistemi tutan bir hastaliktr.
Hastaliktan sorumlu olan gen 1989 da klonlanmis olup, 7931 kromozom bélgesinde haritalanan gen “Cystic Fibrosis Transmembrane
Regulator” (KFTR) ismiyle tanimlanan bir protein kodlamaktadir. Giiniimiize kadar tanimlanan gende 1500 iin iizerinde mutasyon gds-
terilmistir ve en sik gériilen mutasyonun Delta F 508 oldugu Avrupa ve Amerika da yapilan ¢alismalarda bildirilmistir. Ulkemizde bu
mutasyon %24-27 oraninda tespit edilmis ve sik gériilen bir mutasyon tipi de belirlenmistir.

Beyaz irkta sik; 2500-3000 de bir gériilmekte, lilkemizde ise sinirl sayidaki iki calismada 3000 de bir oldugu sonucuna varilmigtir.
Ancak genis serili bir calisma giiniimiize kadar yapilamadigi igin, akraba evliliginin sik gériildiigii ve ilk bes yas icinde ishal ve sol-
unum yolu enfeksiyonlarindan 6liimiin ilk siralarda yer aldigini gézéniine aldigimizda bu oranin daha sik oldugu varsayiminda bulun-
abiliriz.

Hastali§in klinik bulgularinin hastanin yasi, mutasyonun tipi, komplikasyonlarina bagh olarak ¢ok biiyiik degisiklikler géstermesi
ve hekimler arasinda da yeteri kadar taninamamasi nedeniyle gergek sikhigi bilinmemektedir.

Israrci ve tekrarlayan solunum semptomlari, biiyiime geriligi, bol miktarda, pis kokulu, yagh digki, elektrolit asit-baz dengesizligi,
rektal prolapsus, nazal polipler, siniizit, hepatobiliyer bulgular, sterilite en sik bagvuru nedenleri arasindadir. Genel olarak yeni
doganda mekonyum ileusu, uzamis sarilik, aile dykiisii gibi bulgularla kendini gdsterir. Siit gocuklugu doneminde ise ishal, elektrolit
bozukluklar, metabolik alkaloz tablosu, tekrarlayan bronsiyolit gibi bulgular én plana gecer. Solunum yollarinda P.aureginosea,
S.aureus gibi mikroorganizmalar kolonize olur. Daha biiyiik yastaki ¢ocuklarda ise pansiniizit, nazal polipozis, bronsektazi, pnomo-
toraks, hemoptizi, diabet, infertilite gibi belirti ve bulgular kendini gdsterir. Ulkemizde de en sik bagvuru nedeni solunum yolu prob-
lemleri ve biiylime gelisme geriligi bulgulandir.

Kistik fibrozisde tani belirtilen klinik tabloya ilave kardes dykiisii ve terde klor konsantrasyonu yiiksekligi ve mutasyonun gdster-
ilmesi ile konur. Klinik olarak kuvvetli olarak KF diigiiniilen ancak ter testi normal olan hastalarda nazal epitelyal potansiyel farki
dlclimii yapilabilir. )

Prenatal olarak genetik informasyonu olan ailelerde koryonik villus érneklerinde mutasyon c¢alisilarak tani konulabilir. Ulkemizde
kisith sayida merkezde yapilabilmekte, gerekirse yurtdisina 6rnekler génderilmektedir.

Yenidogan déneminde ise immiinoreaktif tripsinojen aktivitesi (IRT) ve DNA ile mutasyon galismasi yapilarak tani konulabilir.
Bilinen mutasyonlarin bizde nadir olmasi ve IRT ile birlikte yapilan testin de ¢ok pahali olmasi nedeniyle iilkemizde uygulanamamak-
tadr.

Tiim diinyada erken tani ve uygun tedavi ve iyi izlem hastalarin yasam siire ve kalitelerini arttirmaktadir. ABD de 2010 yilinda
hastalarin %90'dan fazlasinin 18 yagindan biyiik olacag beklenmektedir. Bugiin Avrupa’da birgok iilkede KF'li hastalarin beklenen
yas ortalamasi 37-40 yasa ¢ikmistir. Ulkemizdeki merkezlerin verilerine gore en biiyiik yasi 30 olan hasta izlendigi goriilmektedir.

Bugiin birgok iiniversite ve egitim hastanelerinde giderek artan sayida KF hastasi tani almakta ve izleme alinmaktadir. Bu alan-
daki verilerimiz arttikga ve arastirmalarimiz yogunlastikca iilkemizde de KF hastalarimizin yasam siireleri ve kalitelerinin artacagi
asikardir.
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