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HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA SENDROMU
SIKCA SORULAN SORULAR

PROGERIA NEDIR?

Hutchinson-Gilford Progeria Sendromu (“Progeria” veya “HGPS”), az rastlanan olimcil genetik bir
bozukluk olup, ¢ocuklarda hizlanmus yaslanma olarak goriilmektedir. Progeria adi Yunanca'da “erken
yaglanma” anlamina gelmektedir. Cesitli Progeria tipleri olmakla beraber', en yaygin goriileni Hutchinson-
Gilford Progeria Sendromudur. Hastalik adimi ingiltere'de hastaligi ilk kez tamimlayan Dr. Jonathan
Hutchinson (1886) ve Dr. Hasting Gilford'dan (1897) almaktadir.

PROGERIA NE KADAR YAYGIN GORULEN BiR HASTALIKTIR?

Progeria, her 4 - 8 milyon yeni dogan bebekten birinde goriilmektedir. Her iki cinsiyeti ve biitiin 1rklar
ayni oranda etkilemektedir. Son 15 yil igerisinde diinyanin her yerinde goriildiigii rapor edilmistir". Progeria
vakalarimin goriildiigii iilkerden bazilar :

A.B.D., Almanya, Arjantin, Avusturalya, Avusturya, Belgika, Brezilya, Cezayir, Cin, Danimarka, Dominik
Cumhutiyeri, Fas, Filipinler, Fransa, Guney Afrika, Guney Amerika, Guney Kore, Hollanda, Hindistan,
Irlanda, Ingiltere, israil, ispanya, Isvec, Isvicre, italya, Japonya, Kanada, Kolombiya, Kiiba, Libya,
Meksiko, Misir, Pakistan, Peru, Polonya, Portekiz, Puerto Riko, Romanya, Tirkiye, Venezuella, Vietham

PROGERIA’NIN OZELLIiKLERiIi NELERDIR?

Saglikli bir goriiniime sahip olarak dogmalarina ragmen, Progeriali ¢ocuklarin pek ¢ogu ilk yaslarinda
hastaligin pek ¢ok o6zelliklerini gostermeye baslarlar. Biiylime bozukluklari, yag kayb1 ve sa¢ dokiilmesi,
yaslanmis cilt goriiniimii, kalca cikiklari, eklem kireclenmeleri, kalp hastaliklar1 ve felg belli baslh
belirtileridir. Progeriali ¢ocuklar degisik etnik kokenlerden gelmelerine ragmen, goriiniimleri biribirilerine
cok benzemektedir. Progeriali ¢ocuklar yaklasik 13 yaslarinda artherosclerosis (kalp yetmezligi)
sebebi ile hayatlarin1 kaybetmektedirler. Yasam siireleri 8 ile 21 y1l arasinda degismektedir.

PROGERIANIN YASLANMA iLE iLGISI NEDIR?

Progeriali ¢ocuklar ¢ok erken yaslarda genetik olarak ilerleyen kalp hastaliina maruz kalirlar. Progeriali
¢ocuklarin baglica 6liim sebebi, biitiin diinyada birinci 6liim sebebi olan kalp hastahgdir." Kalp
hastalig1 olan herkes gibi Progeriali cocuklarda yiiksek tansiyon, damar tikamikligi, anjin (zayif kan
dolagimindan dolay1 gdgiis agrilart), kalp bilyiimesi, ve diger yaslilik sebebi ile gelisen rahatsizliklar
goriilmektedir. Bu ozellikler Progerianin bilimsel olarak arastirillmasina acil ihtiyag oldugunu
gostermektedir.  Progeria hastaliginin ¢aresi bulundugunda, yaslanma ile gelen bu tiir hastaliklarin
tedavisine de 151k tutacaktir.

' Yetiskin Progeria olarak da bilinen Werner Sendromu’nu igeren diger Progeria tipleri, yasam araligimi 40 ve 50
yaglarinda tutarak, ge¢ ergenlik doneminde belirtilerini gostermektedir.

" Progeriahastasi gocuklarin nerede yasadiklarini gérmek igin liitfen www.progeriaresearch.org/meet_the_kids.html
adresini ziyaret ediniz.

"Diinya Saglik Organizasyonu, Temel Veriler No. 310 “Ilk On Olém Sebebi” (Kasim 2008 giincellemesi)
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PROGERIANIN SEBEBI NEDIR?

HGPS, LMNA (Lamina diye okunur) geninin yapisinda meydana gelen degisim (mutasyon) sonucu
olugmaktadir. LMNA geni, hiicre ¢ekirdegini bir arada tutmaya yarayan yapitaslarindan biri olan Lamin A
proteinini tiretmektedir. Arastirmacilar, bozulmus Lamin A proteininin hiicre ¢ekirdeginin diizen dengesini
bozduguna inanmaktadirlar. Hiicresel dengesizlik Progeria hastaligindaki erken yaslanmanin sebebi olarak
gorulmektedir.

PRF (Progeria Arastirma Vakfi) Progerianin sebebi olan genin bulunmasinin arkasindaki giigtiir. Progeria
Aragtirma Vakfinin genetik arastirmalar grubundaki bilim adamlari genin tanimini 2002 yilinin Ekim
ayinda yapmay1 basardilar. 2003 yili Nisan ayinda PRF hastaliga sebep olan genin Lamin A oldugunu
duyuruldu. Bu bilimsel bulus Nature adli bilim dergisinde yaymnlandi. "

Geni bulan Ulusal Saglik Entstitiileri Direktorii Dr. Collins sdyle diyor : “Genin bulmasi tibbi aragtirma
yapanlar i¢in biiyiik bir asamadir. Bulus Progeriali cocuklarin ailelerine biiyiik bir umut olmasinin yaninda,
yaslanma ve kalp hastaliklar ile ilgili bir cok konuya 151k tutacaktir.”

PROGERIA ANNE VE BABADAN COCUGA GECER Mi?

HGPS ¢ogunlukla 1rsi degildir. Gen degisikligi hemen her zaman son derece nadir ve tesadiifi sekilde
gerceklesir. HGSP olmayan diger “progeroid” sendromlari 1rsi olarak ilerleyebilir. Ancak HGPS bir
“sporadic autosomal dominant” mutasyondur (sporadic ¢linkii bu ailede yeni bir degisimdir) ve baskindir.
Ciinkii genin sadece bir kopyasinin degisimi durumunda sendrom gelisir. Progeriali bir ¢ocuga sahip
olmamis ebeveynler icin Progeriali bir cocuga sahip olma ihtimali 4 — 8 milyonda birdir. Ama Progeriali
¢ocoga sahip bir ebeveynin tekrar ayni hastaliga sahip bir cocuga sahip olma olasiligi % 2-3 daha fazladir.
Bu artisin sebebi nedir? Bu artis kendileri hasta olmayan ancak hiicrelerinde kii¢iik miktarda mutasyona
sahip olan ebeveynlerde bulunan ve “mosaicism” olarak isimlendirilen bir duruma baglidi. Dogum 6ncesi
testler ile LMNA'nin genetik degisimleri izlenebilmektedir.

PROGERIA NASIL TESHIS EDILIR?

Genin tanimlanmasindan sonra Progeria Arastirma Vakfi (PRF), Teshis Test Programi'ni gelistirmistir.
Gendeki belirli degisimlere ve bozukluklara bakarak hastaligin HGPS olup olmadigina karar
verilebilmektedir. Genel klinik muayenesinden (gocugun genel gorinimiinin ve tibbi kayitlarinin
incelenmesinden) sonra alinan kan Progeria testine gonderilmektedir. Bu da bu giine kadar ilk kez bilimsel
olarak tanimlanmis bir teshisle hastaligin varliginin arastirilmasidir. Bilimsel teshis bizi daha dogru
sonuclara ve erken teshise gotiirerek ¢ocuklarin gereken bakima kavugmasini saglamaktadir.

PRF PROGERIALI COCUKLARA YARDIM iCiN NE YAPIYOR?

PRF Teshis Test Programini gelistirmenin yaninda, hastaligin tedavisine yonelik tibbi arastirmalara kaynak
saglamaktadir. Ayrica PRF kendi biinyesinde hiicre ve doku bankasina sahip olup, aragtirmacilara deneyleri
icin biyolojik malzeme saglamaktadir. Bunlara ek olarak PRF, ailelere beslenme, kardiyak bakim ve diger
tibbi konularda tavsiyelerde bulunmakta ve boylece ¢ocuklar igin daha kaliteli bir hayat saglamaktadir.
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PRF, Progeriali cocuklarin tibbi kayitlarin1 analiz ederek, Progeriali cocuklara tibbi olarak en iyi yardimi
saglamaya ve yeni tedaviler ig¢in ipuglarina ulagmaya
caligmaktadir. Nisan 2010'da, aileler ve doktorlar i¢in Progeria
Rehberi'nin basimint gerceklestirmistir. Bu rehber, temel saglik
konularindan, giinliik bakim 0&nerilerine ve kapsamli tedavi
talimatlarina kadar pek ¢ok soruya diinya iizerindeki Progeriali
cocuklar icin cevap vermektedir.

PRF Progeria klinik ila¢ denemelerine de katilmakta, olast
tedavileri test etmektedir. PRF bugiine kadar gerceklestirilen ii¢
ilag denemesini koordine etmis ve maddi yardimda bulunmustur.
Mayis 2007'de gergeklestirilen ilk deneme sonrasi tum aileler
Mart 2009 tarihinde ziyaretlerini tamamlamiglardir.

A Guide
for Families '§
& Health Care
Providers
of Children
Daha fazla aileye ulagsmak icin planlanan bir aylik ikinci deneme WA ity
Mart 2009 tarihinde yapilmistir. En son deneme Agustos 2009
tarihinde gerceklestirilmistir. Daha fazla bilgi igin liitfen

www.progeriaresearch.org/clinical trial adresini ziyaret ediniz.

PROGERIALI COCUKLARA YARDIM iCiN NE YAPABILIRSINiZ?

> Parasal yardimda bulunabilirsiniz. Bagislar PRF’in arastirmalari destekleyebilmesi igin gerekli en
hayati gelir kaynagidir. Yapilan bagislarda kiiciik yada biiyiik ayrimi1 yapmamak gerekir. Yapilan her bagis
bizi ¢areyi bulmaya biraz daha yakinlastirmaktadir.

> Goniillii olarak bize zaman ayirabilirsiniz. Gonillillerin PRF’in basarisinda biiylik 6nemi vardir.
Bagis kampanyalari, yol kosusu, mektup gonderme kampanyalari, dokiimanlari terciime etme gibi bir ¢ok
aktivite goniilliiler tarafindan yapilmaktadir. flgilenirseniz eminiz ki zaman, lokasyon ya da yeteneklerinize
uygun yapilacak isler bulabiliriz.

> Isiniz yada mesleginiz ile bize yardimct olabilirsiniz. Ornegin bask isiniz varsa bizim i¢in basim
yapabilirsiniz. Bilgisayar konusunda yetenekli misiniz? Twitter ve Facebook sayfamiz ya da internet
sitemiz i¢in yardimci olabilir misiniz? Kar amaci giidmeyen bir isletmede deneyiminiz mi var? Bunlar
PRF'nin ihtiya¢ duyabilecegi yeteneklerin ya da baglantilarin sadece birkaci.

> Halkt bilinglendirip tamdiklarimizin ilgilenmesini saglayabilirsiniz. Yardimct olabilecek birilerini
taniyor musunuz? Arkadaslariniza, ailenize ve is arkadaslariniza PRF'yi ve yaptigimiz mitkemmel isleri
anlatin. Cogu zaman insanlar tanidiklarinin tavsiye ettigi yerlere daha ¢ok bagusta bulunurlar. Siz de
tanidiklarimiza bizden bahsedin. Herkese internet sayfamizi anlatin ve bizimle e-posta araciligi ile iletisime

gecin.

Internet Sitemiz : www.progeriaresearch.org

E-posta Adresimiz : info@progeriaresearch.org

v <«Recurrent de novo point mutations in lamin A cause Hutchinson - Gilford Progeria Syndrome”, Nature
Dergisi, Cilt. 423, Mayis 15, 2003.
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