ALSTROM SENDROMU
Daha fazla bigi i¢cin web sitemizi ziyaret ediniz.
Uluslararasi Alstrom Sendromu Dernegi

Tarihce
Alstrom Sendromu dernegi Agustos 1995 de, Alstrom Sendromu birinci uluslarasi

Kongresi sirasinda Yarmouth, Nova Scotia- Kanada da kuruldu. Ikinci toplant1 San
Luis Obispo, California ve ticlincii Agustos 2001 de Morrisburg, Ontario-Kanada da
gerceklesti.

Kapsami: Uluslararast  Alstrom Sendromu Dernegi, kazan¢ giitmeyen bir
organizasyon olup ¢esitli iilkelerden bu sendromla yakinligi olan aile, arkadas ve
profesyonelleri kapsamaktadir.

Amaci: _Diinya capinda aileler ve profesyonellere yoOnelik destek, bilgi ve
koordinasyon saglayarak Alstrom sendromun tani ve tedavisine yardimei olmak.

Cahisma alanlan
I- Arastirma 2-Aile Destegi 3- Egitim

Alstrom sendromu bugiine kadar 29 degisik tlkeden 230 tizeri hastada teshis
edilmistir.

Devam eden Arastirma konulari
e Hangi dokularda bu gen ¢aligmaktadir.
-retina, beyin, kalp, karaciger, bobrek, vs.
e Genin ¢alismasi nasil olmaktadir?
e Alstrom sendromlu bir laboratuar faresi olusturmak

Gelecekten beklenenler:
e Genetik Danisma
Erken Tani i¢in genetik test
Tas1yict tanist
Tedavi yaklagimlari
Gen tedavisi




GENETIK: Alstrom sendromu

Insan genomu (genetik materyeli) 23 ¢ift kromosomdan olusmustur. Biitiin kromozom
ciftlerinin biri anneden digeri badadan gelir. Kromozomlar {izerine yerlesmis genler
hepbirlikte her birey DNA sini1 olugrurur. Nadiren DNA da olusan bir mutasyon bir
gende degisklige yol agar.

Dollenmis yumurtada anne ve babadan ayr1 ayri gelen genler ciftler olustururlar.
Cocukta bunlarin yaris1t anneden diger yarist babadan gelmektedir. Hangi geni hangi
ebeveynimizden alacagimiz tamamen rastlantisal olarak diizenlenir. Alstrom
sendromu gibi resesif kalitsal bir hastalikta, hasta cocuk hem annesinden hem
babasindan ayni sekilde degismis bu genleri almistir. Bozulmus bu genden sadece 1
kopya tastyanlar hastalik isaretlerini gostermemelerine ragmen, tasiyicilar olarak bu
tek mutasyonlu gen koptasini cocuklarina aktarabilirler.

Alstrom sendromuna neden olan mutasyonlu gen 2 nolu kromozomun iist kisminda
kiiciik bir bolgeye yerlesmistir. Sendrom ile ilgili DNA molekiilii bilim adamlarinin
calismalar1 sonucunda bulunmus ve bu gene ALMSI, Alstrom geni ad1 verilmistir.
Alstrdm geni tamamen yeni ve bilinmeyen bir gendir. Bu genin hangi fonksiyonlari
ile vuciitta Alstrom hastaliginin degisik isaretlerini olusturdugunu arastiran ¢aligmalar
devam etmektedir. Bu giine kadar degisik hastalarda bir¢ok farkli mutasyonlar
tanimlanmistir. Alstrém sndromu diinya c¢apinda fakli iilkelerde ve etnik gruplarda
gorlilmektedir. Bu nedenle fakli ailelerdeki hastaligin seyrini ve kalitimini1 6grenerek
ilgili gendeki degisik mutasyonlarin vucuttaki normal fonksiyonlari nasil bozdugunu
aragtirmaktay1z.

ALMSI1: Alstrom Sendromu ile ilgili olan geninin tanimlanamasi:

Kromozom 2 nin bu iist bolgesinde bir¢ok aday gen yerlesiktir. Bunlardan bu hastalik
icin uygun olabilecekler Alstrom sendromlu hasta ve ailelerin bagpisladilari DNA
larda test edildi. Bu nedenle aile bireylerine ait her bir DNA 6rnegi gen caligsmalari
i¢in onemlidir.

Ailelerin yardimi ile Alstrom Sendromuna ait genin yerini ve mutasyonlarini
tanimlamak miimkiin olmustur. Heniiz ALMSI1 genin fonksiyonlar1 ¢oziilmedignden
arastirmalar devam etmektedir.



Klinik Ozellikler: Alstrom Sendromu

Alstrdom sendromu nadir goriilen otosomal resesif kalitimli bir hastaliktir. Ilk
tanimlandig1 1959 yilindan (Alstrdom ve ark.,1959) bu yana tiim diinyadan 89 olgu
tibbi literatiirde bidirilmistir. Bugiin i¢in geni de bulunmus olup, bu yeni gelisme
sendromla ilgi patolojiye neden olan meknanizmalarin aydinlatilmasina ve daha iyi
hasta takibi ve tedavilere yol gosterecektir.

Alstrom sendromlu hastalarda fakli klinik bulgularin agirlik dereceleri de farkh
olmaktadir.

Alstrom sendromlu hastalarin cogunda goriilen bulgularar:

VVVVVY VVVVY

Nistagmus ve fotofobi/ 1518a hassasiyet erken ¢ocukluk donemindedir

Ileryici retinitis pigmentosa korliige gotiiriir

Cocukluk obesitesi genellikle erken erigkinlikte hafifler

Hafif-orta diizeyde sinirsel tip igsitme kaybi1

Normal zeka, bazen motor gelism basamaklarinda gelisme geriligi
bidirilmektedir.

Normal el ayak/ polidaktili, sindaktili yoktur.

Kisa boy

Hiperinsiilinemi/ instilin resistansi

Tip 2 (insiilin resistansi) diabetes mellitus, genellikle erken erikinlikte goriiliir.
flerleyici kronik bobrek yemezligi

Dilate kardiyomiyopatiye sekonder konjestif kalp yetmezligi, cocukluktan
erikinlige kadar herhangi bir donemde goriilebilir.

Alstrom sendromlu olgularin bazisinda goriilen ek bulgular

VVVVVVVVVVVYY

Karaciger fonksiyon bozuklugu, enzimlerinde artma
Idrarda artmis protein atilim1

Yiiksek kolesterol ve trigliserid diizeyi

Hipotiroidi

Aterosklerosis

Akantosis nigrigans (koyulasmis cilt, muhtemelen insiilin resistnasina bagli)
Erkekte hipgonadism

Sik kulak enfeksiyonu

Sik tiriner enfeksiyon ve diger urolojik problemler
Astma veya kronik obstruktif akciger hastaligi (KOAH)
Ogrenme giicliigii

Skolyoz veya Kifoz



