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Mulkovissidoz - ekzokrin vazlerin sekresiyasinin pozulmasi (sekretin gatilasmasi) ile xarakterize
olunan autosom resessiv monogen genetik xastalikdir. Xastalik zamani, hayati vacib organ-
larda, ilk nbvbadsa ise tenaffls ve hazm sistemi organlannda dayisiklikler musahids olunur. Har
ildUnyada 45.000 mukovissidozlu usaglar diinyaya galir. Hal-hazirda ise butun dunyada 275
min insan bu xastaliyin daslyicisidir.

Mukovissidoz xastaliyi muxtalif elamatlerle tozahur olunur.

Tenaffus sistemi: bronxlarda xroniki iltihabi proses inkisaf edir, balgem cox &zIU, gati, catin xa-
ric olunan ve durgunlug ile musahide olunur. Uzun muddatli durgunlug sonradan bronxo-
ektazi formalasdirr.

Hazm sistemi: fripsin cahismazligina gbre bagirsag mohtaviyyat bark ve gati olur. Sonralar
bagdirsag kecmazliyi inkisaf edir ki, bu da 6d gatisigi ile qusma, garnn kdpmasi, bagirsagin &z
funksiyasini yerine yetirmamasine sebab olur. Daha agirlasmis hallarda mukovissidozun xa-
rakterik elamati bol migdarda, yag ile zengin, pis goxulu nacis ifrazidir,

Usaglarda: yenidoguimuslarda xastalik ézind daha gabarnqg sakilde gdsterir. Usaglarda
bagdirsag pozgunluglan ile barabar tutma sakilli Gskirak da olur. Bu hal tangnafssliys ve bo-
guimalara sebab olur.

«—— Sinus problemlori
Burun polipleri

Duzlu tor

Ag ciyer infeksiyalar Nefas problemieri

6d das Urayin genislonmasi

Hazm sistemi pozgunlugu
Qeyri normal madaaltl vez

(pankreas) aktivliyi

Toxum kanall yoxlugu

Xastaliyin kokiinds 7-ci xromnosomun uzun golunun ortasinda yerlesen, CFIR

(cystic fibrosis transmembrane conductance regulator) gen mutasiyasidr.

9ger har iki valideyn heterozigotdursa (mutasiyall gena malikdirss), dogulan usag
25% hallarda risk grupuna aid ola biler. Yalniz bir defektli gena (allel) malik olan
zaman xastalik musahide olunmur.

D Agciyer formasi (respirator, bronx agciyar)

D Qarngig forma (mada-bagirsag ve fensffus yollannin eyni zamanda
zodsalonmasi)

D Atipik vo silinmis forma (6dem anemiyal, sirozlu va s.)

KLiNiKi FORMALARI

Adaten bu xastalik 70% hallarda 2 yasina gadar tayin edilir. Neonatal skrininq testleri vasitesile
xastaliyin teyininin vaxti nezare ¢arpacaq daracade xeyli gisalmisdir.

Yenidogulmuslarin irsi ve anadangalme xastsliklerinin erkan diagnostikasi maqsadile
6lkemizdaYENIDOGULMUSLARIN DABAN TESTI aparilir. Quru gan damlasinda (daban
testi) immunoreaktiv tripsinin saviyyasi tayin olunur. Miisbat natice zamani test 21-28-
ci giin yenidan tekrarlanir. Miisbat natice zamani tor testi toyin edilir.

Lakin son diagnoz asas tasdiglayici genetik

ancliz *CFTR mutasiyasi skrininglarinin*®
aparnimasi naticesinda goyulur.

Referans Klinik Laboratoriya Merkazinds bizim populyasiyada CFTR geninin an ¢ox rast galinen
33 mutasiyasi asagidaki panel halinda analiz edilir. Bununla birlikds, laboratoriyamizda CFTR
geninin butun ekzon (sekanslama) analizi ds iglenilir.

MUKOVIiSSIDOZ (CYSTIC FIBROSIS) MUTASIYA ANALIZi

CFTR gen CFTR gen

Normal allel lokasiyas! cDNTadi Normal allel lokasiyas! cDNTadi
3120+1G intron 18 €.2988+1G R1162 Ekzon 22 c.3484C
711+1G intron 5 c.579+1G L1077 Ekzon 20 ¢.3230T

CFTRdele2,3_wt | intron 1 - Ekzon 3 |¢.273+10250_10251TT R1066 Ekzon 20 c.3197G
621+1G intron 4 c.489+1G L1065 Ekzon 20 c.3194T
1717-1G intron 11 ¢.1585-1G W1282 Ekzon 23 ¢.3846G

3849+10kbC Intron 22 c.3717+12181C R347 Ekzon 8 ¢.1040G
2789+5G intron 16 €.2657+5G T338 Ekzon 8 ¢.1013C
1898+1G intron 13 c.1766+1G 1507 Ekzon 11 c.1519_1521ATC
G542 Ekzon 12 c.1624G F508 Ekzon 11 €.1521_1523CTT
G85 Ekzon 3 c.254G 1336 Ekzon 8 ¢.1007T
Y1092 Ekzon 20 c.3276C 1677 Ekzon 11 c.1545_1546TA
G551 Ekzon 12 c.1652G R334 Ekzon 8 ¢.1000C
R553 Ekzon 12 c.1657C 3272-26A intron 19 c.3140-26A
3659 Ekzon 22 ¢.3528C 1078 Ekzon 8 c.948T
N1303 Ekzon 24 €.3909C 2183_2184AA Ekzon 14 c.2051_2052AA
R560 Ekzon 12 c.1679G 2143 Ekzon 14 c.2012T
R117 Ekzon 4 ¢.349C ve ¢.350G

Mukovissidoz bir cox organlarnnin faaliyystine tasir gdsterdiyi igun CFIR gen analizi
pediatriya, dés gafesi xestalikleri, daxili, cerrahiyys ve urologiya kimi bir cox sdba
terefindan toleb oluna biler.
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