TAY-SACHS
HASTALIGI

Tay—Sachs hastahigi beyindeki ve omurilikteki sinir

hiicrelerinin tahrip olmasina neden olan genetik bir
hastahktir. En yaygin formu, bebegin donme,
oturma veya emekleme yetenegini kaybetmesiyle
yaklasik ii¢ ila alti ayhkken ortaya cikan enfantil
Tay-Sachs hastah@idir.
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Ik 6 ay neredeyse hicbir belirti gostermezken,
sonrasinda giillimseme vb. sosyal becerilerde
gerilik, desteksiz oturamama, emekleyememe,
yiirilyememe, ilerleyici korliikk ve sagirhk, kas
giicsiizliigiine bagh solunum yetmezligi ve felc gibi
belirtiler ~ goriilir. Tay-Sachs hastahginda,
dogumdan sonraki ilk aylarda tamamen normal
olan bebekler, alti ayhk doénemden sonra
giilimseme, oturma, emekleme ve yiiriime gibi
fonksiyonlar1 gostermeme, ileri derecede kas
zayifhigi belirtileri ile ilk olarak aileleri tarafindan
fark edilir.
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Muayenede, gozde makulada, Kkiraz
kirmizis1 renginde “Cherry-red spot”
nokta goriiniimii olup, ilerleyen donemde
bu bolgede kiiciilme ile kademeli olarak
tamamen korliikk gelisir. Semptomlarin
ilerlemesi ve demansin belirginlesmesi ile
yataga bagimh hale gelen olgular,
genellikle 5 yas altinda-ortalama 3 yas
civari- kaybedilir. Tay-Sachs’te, beyinde
gangliyozid  birikimi  genellikle gri
cevherdedir.

TAY-SACHS HASTALIGI NEDEN
OLUR?

Lizozom adi verilen organelden salgilanan
Hekzoaminidaz-A enzimi eksikligi
sebebiyle, sinir  hiicreleri ve sinir
sisteminde anormal yagh doku birikimi ve
buna bagh olarak sinir hiicrelerinde
hasarlanma ve 6liim gerceklesmesidir




Bebeklere Ozgii Tay-Sachs'in Semptomlar Tedaviler veya Idare Yontemleri

Sagirhk

asamah korliik

azalms kas giicii

artmus irkilme tepkisi

felc ya da kas islevlerinin kayb1

hastalik nobeti

kas tutulmasi (spastisite)

gecikmis akli ve sosyal gelisim

yavas bilyiime

sar1 benekte kirmizi leke goriilmesi (sar1
benek, gozde retinanin

merkezine yakin oval seklindeki bolgedir)

Giiniimiizde Tay-Sachs hastalig: icin bir care
bulunmamaktadir. Cogu zaman tedavi
destekleyici olup semptomlar1 azaltmaya ve
hem hasta hem de ailenin yasam Kkalitesini
gelistirmeye odakhdir. Bu aym zamanda
hafifletici bakim olarak bilinir. Hafifletici
bakim sunlari icerebilir:

agrilar icin ilac

nobetleri kontrol etmek icin anti-epileptik ila¢

fizik tedavi
besin destegi

akcigerlerde mukus birikimini azaltmak icin

Dogum oncesi donemde, fetiiste hasta geni solunum tedavileri

olup olmadiginin belirlenebilmesi icin bazi
testler vardir:

Koryon Villus Ornekleme (CVS): Gebeligin
10-13. haftalarinda, vajinadan ya da karindan

plasental hiicre 6rnegi alinarak inceleme - ETRACL TE EE M

Amniyosentez: Gebeligin 15-20. haftalarinda, iDL / SIRNAK

anne karminda fetiisii cevreleyen amniyon

sivisindan ornek alip inceleme ¢ idilramm@gmail.com 1.
Genetik testler -

R 04865513323
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