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İlk 6 ay neredeyse hçbr belrt göstermezken,
sonrasında gülümseme vb. sosyal becerlerde
gerlk, desteksz oturamama, emekleyememe,
yürüyememe, lerleyc körlük ve sağırlık, kas
güçsüzlüğüne bağlı solunum yetmezlğ ve felç gb
belrtler görülür. Tay-Sachs hastalığında,
doğumdan sonrak lk aylarda tamamen normal
olan bebekler, altı aylık dönemden sonra
gülümseme, oturma, emekleme ve yürüme gb
fonksyonları göstermeme, ler derecede kas
zayıflığı belrtler le lk olarak aleler tarafından
fark edlr. 

Muayenede, gözde makulada, kraz
kırmızısı rengnde “Cherry-red spot”
nokta görünümü olup, lerleyen dönemde
bu bölgede küçülme le kademel olarak
tamamen körlük gelşr. Semptomların
lerlemes ve demansın belrgnleşmes le
yatağa bağımlı hale gelen olgular,
genellkle 5 yaş altında-ortalama 3 yaş
cvarı- kaybedlr. Tay-Sachs’te, beynde
ganglyozd brkm genellkle gr
cevherdedr.

TAY-SACHS HASTALIĞI NEDEN
OLUR?

Lzozom adı verlen organelden salgılanan
Hekzoamndaz-A enzm eksklğ
sebebyle, snr hücreler ve snr
sstemnde anormal yağlı doku brkm ve
buna bağlı olarak snr hücrelernde
hasarlanma ve ölüm gerçekleşmesdr

 Tay–Sachs hastalığı beyndek ve omurlktek snr
hücrelernn tahrp olmasına neden olan genetk br
hastalıktır. En yaygın formu, bebeğn dönme,
oturma veya emekleme yeteneğn kaybetmesyle
yaklaşık üç la altı aylıkken ortaya çıkan enfantl
Tay-Sachs hastalığıdır.
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Sağırlık
aşamalı körlük
azalmış kas gücü
artmış rklme tepks
felç ya da kas şlevlernn kaybı
hastalık nöbet
kas tutulması (spastste)
geckmş akl ve sosyal gelşm
yavaş büyüme
sarı benekte kırmızı leke görülmes (sarı
benek, gözde retnanın
 merkezne yakın oval şeklndek bölgedr)

Bebeklere Özgü Tay-Sachs'in Semptomlar Tedavler veya İdare Yöntemler

Günümüzde Tay-Sachs hastalığı çn br çare
bulunmamaktadır. Çoğu zaman tedav
destekleyc olup semptomları azaltmaya ve
hem hasta hem de alenn yaşam kaltesn
gelştrmeye odaklıdır. Bu aynı zamanda
haffletc bakım olarak blnr. Haffletc
bakım şunları çereblr:

ağrılar çn laç

nöbetler kontrol etmek çn ant-epleptk laç

fzk tedav

besn desteğ

akcğerlerde mukus brkmn azaltmak çn
solunum tedavlerDoğum önces dönemde, fetüste hasta gen

olup olmadığının belrleneblmes çn bazı
testler vardır:

Koryon Vllus Örnekleme (CVS): Gebelğn
10-13. haftalarında, vajnadan ya da karından
plasental hücre örneğ alınarak nceleme
Amnyosentez: Gebelğn 15-20. haftalarında,
anne karnında fetüsü çevreleyen amnyon
sıvısından örnek alıp nceleme
Genetk testler


