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MUKOVISSIDOZ (CYSTIC FIBROSIS)

Mukovissidoz genetik autosom-resessiv monogen xastalikdir ki, ekzokrin vazlarin sekresiyasinin pozulmasi ils
xarakteriza olunur. Xastalik zamani hayati vacib orqganlar, ilk névbads isa tanaffiis va hazm sisteminda
dayisikliklar misahida olunur. Har il dinyada 45 000 mukovissidozlu usaq dinyaya gslir. Mukovissidozun bitin
dunyada 275 milyon dasiyicisi var.

Xastalik xarici sekresiya vazlarinin sekretinin gatilasmasi ils misahids edilir. Bronxlarda xroniki iltihabi
proses inkisaf edir, balgam cox 6zl0 , gati olur, ¢atin xaric olunur va onun durgunlugu misahida olunur. Bir
muiddst sonra bronxoektaz formalasir ki, bu da vaxt getdikca daha da agirlasir.

Mukovissidoz xastaliyi mUxtalif slamatlarle tazahir olunur. Yenidogulmuslarda xastslik 6znu daha qgabariq
sokilda gostarir. Tripsin catismazligina gora bagirsaq mohtaviyyati bark va gati olur. Sonralar bagirsaq
kecmazliyi inkisaf edir ki, bu da 6d qatisigi ila qusma, garin képmasi, bagirsagin 6z funksiyasini yerina
yetirmamasina gatirib cixarir. Daha agirlasmis hallarda mukovissidozun xarakterik slamati bol migdarda, yag ila
zangin, pis qoxulu nacis ifrazidir. Usaqglarda bagirsaq pozgunluglari ils barabar tutmasakilli skirak ds olur.
Bu hal tanganafasliya va bogulmalara sabab olur.
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Qeyri-normal madaalti vaz
(pankreas) aktivliyi

Toxum kanali yoxlugu

Xastaliyin kokiinda 7-ci xromosomun uzun qolunun ortasinda yerlasan, CFTR (cystic firbosis
transmembrane conductance regulator) gen mutasiyasi durur.

9gar har iki valideyn heteroziqotdursa (mutasiyali gena malikdirss), dogulan usaq 25% hallarda risk
qrupuna aid ola bilar. Yalniz bir defektli gena (allel) malik olan zaman xastalik misahida olunmur.
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Agciyar formasi (respirator, bronx agciyar)

Bagirsaq formasi

Qarisiq forma (mada-bagirsaq va tanaffis yollarinin eyni
zamanda zadalanmasi)

Bagirsaq tixanmasi ila yaranan Mekoniy kecmazliyi

KLINIKI FORMALARI

Atipik va silinmis forma (6dem-anemiyaly, sirozlu v s.)

Adatan bu xastalik 70% hallarda 2 yasina gadar tayin edilir. Neonatal skrining testlari vasitasile xastaliyin
tayininin vaxti nazara carpacaq daracada xeyli qisalmisdir.
Erken diagnostika maqsadile oksar élkalards yenidogulmuslarin irsi va anadangalme xastaliklorini tayin edilmek iciin dovlat

programina salinmisdir. Quru qan damlasinda (daban testi) inmunoreaktiv tripsinin seviyyssi aparilir. Misbat natica zamani test
21- 28-ci giin yenidan tokrarlanir. Mijsbat natica zamani tar testi tayin edilir.

Lakin son diaqnoz asas tasdiqlayici genetik analiz
*CFTR mutasiyasi skrininglarinin®
aparilmasi naticasinda qoyulur.

Bu mutasiyalar, protein qurulusu va miqdarina etdiyi tasirle alagadar 5 qrupa ayrilir, qruplara aid bazi mutasiyalar
gostarilmisdir.

MUKOVIiSSIDOZ (CYSTIC FIBROSIS) MUTASIYA ANALIZi

Normal allel CFTR gen cDNA adi Normal allel | CFTR gen cDNA adi
lokasiyasi lokasyonu
3120+1G Intron 18 €.2988+1G R1162 Ekzon 22 c.3484C

711+1G Intron 5 ¢.579+1G L1077 Ekzon 20 €.3230T
CFTRdele2,3_wt | Intron 1 - Ekzon |c.273+10250_10251TT R1066 Ekzon 20 ¢.3197G
3

621+1G intron 4 c.489+1G L1065 Ekzon 20 c.3194T
1717-1G intron 11 c.1585-1G W1282 Ekzon 23 c.3846G
3849+10kbC Intron 22 ¢.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 ¢.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 va ¢.350G

Mukovissidoz bir cox organlarinin faaliyyatina tasir gostardiyi iicin
CFTR gen analizi pediatriya, dos qafasi xastaliklari, daxili, carrahiyys
va urologiya kimi bir cox soba tarafindan talab oluna bilar.
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