TREACHER COLLINS SENDROMU

viiziimle Mtlugim
Dernedi

1. Treacher Collins Sendromu Nedir?

Treacher Collins Sendromu (veya Mandibulofasiyal Disostoz), yuzdeki kemik ve
dokularin gelisimini etkileyen nadir gorulen genetik bir durumdur. Genellikle her 50.000
canlidogumda bir gérulir. Bu sendrom, anne karnindaki gelisim sirasinda elmacik
kemikleri, cene ve kulak yapilarinin tam olarak olusamamasi sonucunda ortaya ¢ikar.

Halk arasinda en yaygin yanlis kani: Treacher Collins Sendromu, zihinsel bir engel
durumu degildir. TCS'li bireylerin zekasi genellikle tamamen normaldir. Onlar da herkes
gibi okula gider, meslek sahibi olur ve sosyal hayatin icinde yer alirlar.

2. Treacher Collins Sendromu Belirtileri Nelerdir?

TCS'nin en belirgin 6zelligi, belirtilerin ylzun her iki yarnisinda da simetrik (iki tarafli)
olmasidir. Belirtilerin siddeti kisiden kisiye buyuk farkliliklar gosterebilir; bazi bireylerde
cok hafif seyrederken, bazilarinda daha belirgin olabilir. Temel belirtiler sunlardir:

¢ Goz Yapisi: Goz kapaklarinda asagiya dogru egim, alt g6z kapaginda ¢entiklenme
(koloboma) ve alt kirpiklerin eksikligi veya azligl.

¢ Yz Kemikleri: Elmacik kemiklerinin gelismemesi veya az gelismesi (malar hipoplazi),
buna bagli olarak yanak boélgesinde ¢okuiklik.

¢ Cene Yapisi: Alt cenenin ¢ok kucluk olmasi (mikrognati) ve geride olmasi (retrognati).

¢ Kulaklar: Kulak kepcgesinin kliclk olmasi, sekil bozuklugu veya tamamen yoklugu
(mikrotia). Ayrica dis kulak yolu kapaliligi veya darligi sik goraldr.

« isitme: Orta kulak yapilarindaki farkliliklar nedeniyle iletim tipi isitme kaybi TCS'li
bireylerin yaklasik %40-50'sinde gorullr.

3. Treacher Collins Tanisi Nasil Konulur?

Tani genellikle dogumda veya dogumdan hemen sonra klinik muayene ile konulur.
Doktorlar, yukarida sayilan karakteristik yliz 6zelliklerinin (asagi egimli gozler, kiiguk
cene, kulak yapisi) varligina ve bunlarin simetrik olup olmadigina bakarlar.

e Gorlintuileme: Tanlyl desteklemek ve kemik yapisini incelemek igin rontgen veya
Bilgisayarli Tomografi (BT) kullanilabilir.



* Genetik Test: Kesin tani, TCOF1, POLR1B, POLR1C veya POLR1D genlerindeki
degisimlerin molekuler genetik testlerle tespit edilmesiyle konulur.

» Dogum Oncesi: Ultrason incelemelerinde fetiisiin yiiz yapisindaki belirgin farkliliklar
veya amniyotik sividaki fazla artis (polihidramnios) siphe uyandirabilir ve dogum oncesi
tani konulabilir.

4. Genetik Gecgis: Ailem Risk Altinda mi1?

¢ Yeni Mutasyonlar (De Novo): Treacher Collins Sendromu genetik bir durumdur, ancak
her zaman aileden miras alinmaz. Vakalarin yaklasik %60'l "de hovo" mutasyon denilen
durumla ortaya cikar. Yani anne veya babada bu sendrom yoktur; degisim tamamen
rastlantisal olarak gebelik olusumu sirasinda meydana gelir. Bu durumda ebeveynlerin
kendilerini suglamamasi 6nemlidir; bu onlarin yaptigi veya yapmadigi bir seyden
kaynaklanmaz.

¢ Otozomal Baskin Gegis: Vakalarin cogunda (%90'dan fazlasi) kalitim "otozomal
baskin" seklindedir. Genellikle TCOF1, POLR1B veya POLR1D genlerindeki degisimlerle
iligkilidir. Ebeveynlerden birinde hastalik yapici genetik degisim mevcutsa, her bir yeni
dogumda sendromun gorulme riski %50'dir. ESer ebeveynlerde klinik bir belirti veya
genetik degisim saptanmamissa, kardeslerde risk oldukca dusutktur; ancak
ebeveynlerdeki olasi bir germline mozaisizm (mutasyonun sadece Ureme hucrelerinde
bulunmasi) nedeniyle risk genel toplumdan biraz daha yliksek kabul edilebilir.

* Otozomal Cekinik Gecis: Bu turde ise degisimler POLR1C veya POLR1D genlerinde
meydana gelir. Cok nadir durumlarda (%1-2), sendrom her iki ebeveynin de tasiyici
oldugu "otozomal gekinik" yolla aktarilabilir. EBer anne ve babanin her ikisi de tasiyici ise
(heterozigot), her bir hamilelikte cocugun etkilenme riski %25, tasiyici olma riski ise
%50'dir. Bu tipte tasiyici olan bireyler genellikle herhangi bir belirti gostermezler.

Genel Risk: Etkilenmis bir bireyin gocuk sahibi olmasi durumunda, kalitim tipine bagli
olarak gocuklarina bu durumu gecirme riski %50'ye kadar ¢ikabilir. Bu nedenle ailelerin
molekuler genetik testler ve klinik degerlendirmeler 1siginda genetik danismanlik almasi
onemlidir.

5. Genetik Danismanlik ve Aile Planlamasi

TCS tanisi almig bireyler veya aileleri icin genetik danigmanlik hayati 6nem tasir.
Sendromun tekrar etme riski, ailedeki genetik gecis tipine gore farklilik gdsterir. Hem



dominant (baskin) hem de resesif (¢ekinik) genetik tipleri bulindugu icin, kesin ve dogru
genetik danisma amaciyla anne, baba ve cocugun birlikte test edilmesi 6nerilir:

* Risk Degerlendirmesi: Genetik uzmanlari, aile agacini inceleyerek ve molekuler
testler yaparak diger aile Uyeleri veya gelecek ¢cocuklar igin risk oranlarini belirler.

» Dogum Oncesi Segenekler: Ailedeki genetik degisim (mutasyon) biliniyorsa, koryon
villus 6rneklemesi (CVS) veya amniyosentez ile gebelik sirasinda tani konulabilir.

¢ Preimplantasyon Genetik Tani (PGT): Tup bebek yontemleri kullanilarak, embriyo
anne rahmine yerlestirilmeden dnce genetik olarak test edilebilir ve sendromu
tasimayan embriyolar secilebilir.

6. Riski ve Takibi (Neden Onemli?)

Treacher Collins Sendromu sadece estetik bir farklilik degildir; bazi tibbi gereksinimlerin
duzenli takibini gerektirir. Cok disiplinli bir yaklasim (KBB uzmani, plastik cerrah,
ortodontist, genetik uzmani vb.) sarttir.

1. Solunum Yolu Giivenligi: Bebeklerde kligclik gene ve geriye kagan dil, hava yolunu
tikayabilir. Bu durum uyku apnesine veya ciddi solunum sikintisina yol agabilir.
Dogumdan itibaren solunumun takibi hayati 6nem tasir.

2. Beslenme: Cene yapisi ve bazen eslik eden yarik damak, bebeklerin emmesini ve
yutkunmasini zorlastirabilir. Yeterli beslenme ve kilo alimiigcin 6zel biberonlar veya
beslenme destegi gerekebilir.

3. isitme ve Konusma: Dis ve orta kulak anomalileri isitme kaybina neden olabilir. Erken
donemde isitme cihazi kullanimi, cocugun dil ve konusma gelisimi igin kritiktir. Konusma
terapisi de siklikla gereklidir.

4. Goz Sagligi: Goz kapaklarindaki kapanma sorunlari, korneanin (g6zun seffaf tabakasi)
kurumasina neden olabilir. Gorme kaybini 6nlemek igin gézlerin nemli tutulmasi ve
duzenli g6z muayenesi gerekir.

5. Psikososyal Destek: TCS'li bireylerin zek&dsi normal olsa da yuzdeki goranar
farkliliklar sosyal izolasyona veya akran zorbaligina neden olabilir. Aile ve ¢cocuk igin
psikolojik destek ve toplumun bilinglenmesi, onlarin saglikli bir sosyal hayata sahip
olmalariigin cok dnemlidir



Bu kitapgik, Treacher Collins Sendromunun (TCS) bilinirliginin artirilmasi ve farkindalik
yaratmasi amaciyla hazirlanmig genel bir bilgilendirme kaynagidir. Ancak
unutulmamalidir ki, buradaki bilgiler profesyonel bir tibbi tavsiye, teshis veya tedavi
yerine gegcmez.

TCS yonetimi ve takibi; bireysel saglik durumunuza, belirtilerin siddetine (kisiden kisiye
buyuk degiskenlik gdsterir), aile dykunuze ve genetik profilinize gore kigisellestirilmelidir.
Kitapcikta yer alan tedavi yaklasimlari, cerrahi zamanlamalar (6rnegin kulak veya ¢ene
rekonstruksiyonu yaslari) ve izlem araliklari genel standartlari yansitmakta olup;
doktorunuz veya kraniyofasiyal ekibiniz bu streleri sizin veya cocugunuzun klinik
ihtiyaclarina gore degistirebilir. Sagliginizla ilgili her turlt karar ve takip sireciigin
mutlaka uzman hekiminize veya ¢ok disiplinli tedavi ekibinize daniginiz
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