PORTO SARABI LEKESI

1. Porto Sarabi Lekesi Nedir?

Porto sarabi lekesi (tibbi adiyla nevus flammeus), dogustan gelen ve genellikle ylzde
gorulen kilcal damar (kapiller) malformasyonudur. Genellikle ylizun bir tarafinda, alin
veya goz kapagini kapsayan kirmizimsi-mor bir dogum lekesi olarak kendini gosterir.

Bu leke, Sturge-Weber Sendromu (SWS) adi verilen nadir bir nérokutanoéz (sinir ve cilt
sistemini etkileyen) durumun en belirgin isareti olabilir. Ancak, porto sarabi lekesine
sahip her bireyde Sturge-Weber Sendromu bulunmaz; bu sendromun gelisme riski,
lekenin yUuzdeki konumuyla (6zellikle alin ve g6z ¢evresi) iligkilidir.

2. Porto Sarabi Lekesinin Belirtileri Nelerdir?

¢ Cilt Bulgulari: Dogumda mevcut olan, genellikle tek tarafli ve yasla birlikte rengi
koyulagabilen pembe, kirmizi veya mor leke.

Ciltte Goriilen Ozellikler:

Konumun Onemi: Genellikle yiiziin bir yarisinda;
alin, sakak veya goz kapagi lizerinde yogunlasir.

Kritik isaret: Lekenin alin veya iist goz kapagini
kapsamasi, beyin ve goz tutulumu riskinin
(Sturge-Weber Sendromu) degerlendirilmesi
gerektigini gosteren en dnemli isarettir

Kalicilik: Dogum aninda belirgindir ve bebeklik
doneminde ¢ikan bazi diger lekelerin aksine
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zamanla solmaz veya kaybolmaz.

Lekenin kendisi diginda, eger durum Sturge-Weber Sendromu ile iliskiliyse asagidaki
belirtiler gorulebilir:

* Goz Problemleri (Glokom): Hastalarin %30 ila %60'inda, goz i¢i basincinin artmasiyla
karakterize glokom (g6z tansiyonu) gorulebilir. Bu durum erken dénemde tedavi
edilmezse gorme kaybina yol acabilir.



* Norolojik Belirtiler:

o Nobetler (Epilepsi): Hastalarin yaklasik %80'inde, genellikle yasamin ilk yilinda
(ortalama 6. ayda) baslayan ndbetler gorullr.

o Kas Gugsuzlligiu: Vucudun bir tarafinda gugsuzluk (hemiparezi) gelisebilir.

o Gelisimsel Durum: Ogrenme giicliikleri, dikkat eksikligi veya gelisimsel gecikmeler
gorulebilir.

3. Porto Sarabi Lekesi Tanisi Nasil Konulur?

Tani genellikle dogumda bebegin yuziindeki karakteristik lekenin gortilmesiyle
suphelenilerek konulur. Leke 6zellikle alin veya Ust g6z kapagi bolgesindeyse, beyin ve
g0z tutulumu riski degerlendirilmelidir.

Kesin tani ve hastaligin kapsamini belirlemek igin su yontemler kullanilir:

¢ Manyetik Rezonans Goriintiileme (MRI): Beyindeki damar anormalliklerini (anjiyom)
goruntulemek icin kontrastli beyin MRI "altin standart"tir.

¢ Bilgisayarli Tomografi (BT): Beyindeki kalsifikasyonlari (kireclenmeleri) gostermede
yardimci olabilir.

¢ G6z Muayenesi: Goz ici basincinin 6lctilmesi ve glokom (g6z tansiyonu) riskinin
degerlendirilmesiigin sarttir.

¢ EEG (Elektroensefalogram): Nobet aktivitesini izlemek igin kullanilir.

4. Genetik Gegis: Ailem Risk Altinda mi?

Bu durumla kargilasan ailelerin en sik sordugu sorulardan biri "Bunu ¢ocuguma ben mi
gecirdim?" veya "Diger cocuklarimda da olur mu?" sorusudur.

e Kalitsal Degildir: Sturge-Weber Sendromu ve iliskili porto sarabi lekesi kalitsal
(anneden veya babadan gecen) bir hastalik degildir. Aileden cocuga gegcmez.

* Olusum Nedeni: Bu durum, GNAQ adi verilen bir gendeki "somatik mozaik"
mutasyondan kaynaklanir.



* Ne Zaman Olusur?: Bu mutasyon, bebek anne karninda gelisiminin ¢ok erken
evrelerindeyken rastlantisal olarak gergeklesir. Bu nedenle, anne ve babanin genetik
yapisinda bir sorun yoktur.

5. Genetik Danismanlik ve Aile Planlamasi
Hastalik "sporadik" (tesadufi) olarak ortaya ¢iktigiigin:

¢ Tekrarlama Riski: Anne babanin sonraki gebeliklerinde ayni durumun tekrar etme riski,
genel toplumdaki riskten farkli degildir.

¢ Prenatal Tani: Dogum dncesi ultrasonlar genellikle normal gorinur, bu nedenle rutin
gebelik takiplerinde tespit edilmesi zordur.

* Danismanuik: Genetik danismanlik, ailenin bu durumun kendi "hatalan" olmadigini ve
kalitsal bir yuk tagsimadiklarini anlamalari agisindan rahatlatici olabilir.

6. Riski ve Takibi (Neden Onemli?)

Erken tani ve dlzenli takip, yasam kalitesini artirmak icin kritiktir. Tedavi tamamen
semptomlara yoneliktir ve multidisipliner (farkli uzmanulklarin bir arada ¢alistigl) bir
yaklasim gerektirir.

* Goz Sagligi: Yasam boyu duzenli g6z muayenesi dnerilir. Glokom (g6z tansiyonu) erken
fark edilirse géz damlalari veya cerrahi ile gorme kaybi 6nlenebilir.

* Norolojik Takip: Nobetlerin kontrol altina alinmasi bilissel gelisimi korumak igin gok
onemlidir. ilag tedavileri ve gerekirse cerrahi miidahaleler uygulanabilir.

¢ Cilt Tedavisi: Ylizdeki leke i¢in lazer tedavileri (fotokoagulasyon), lekenin rengini
acmak ve damar genislemelerini kontrol altina almak i¢in bebeklik ddneminden itibaren
uygulanabilir.

¢ Psikososyal Destek: Gortnur farkliliklar nedeniyle cocuklarin ve ailelerin psikolojik
destek almasi, okul ve sosyal yasama uyum sureclerini kolaylastirir

Bu kitapcik, Porto Sarabi Lekesi ve Sturge-Weber Sendromunun bilinirliginin
artinlmasi ve farkindalik yaratmasi amaciyla hazirlanmis genel bir bilgilendirme
kaynagidir. Ancak unutulmamaldir ki, buradaki bilgiler profesyonel bir tibbi tavsiye,
teshis veya tedavi yerine gegmez. Hastaligin takibi; bireysel saglik durumunuza, lekenin
yerlesim yerine ve ortaya ¢ikan klinik bulgulara gore kisisellestirilmelidir. Kitapcikta yer



alan tarama yontemleri ve araliklari genel standartlari yansitmakta olup; doktorunuz bu
sureleri sizin klinik ihtiyaglariniza gore 6ne ¢ekebilir veya degistirebilir. Sagliginizla ilgili
her turla karar ve takip sureci icin mutlaka uzman hekiminize daniginiz.
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