
Kistik Fibrozis (KF) otozomal resesif geçifl gösteren, beyaz ›rkta daha s›k görülen, birden çok sistemi tutan bir hastal›kt›r.
Hastal›ktan sorumlu olan gen 1989 da klonlanm›fl olup, 7q31 kromozom bölgesinde haritalanan gen “Cystic Fibrosis Transmembrane
Regulator” (KFTR) ismiyle tan›mlanan bir protein kodlamaktad›r. Günümüze kadar tan›mlanan gende 1500 ün üzerinde mutasyon gös-
terilmifltir ve en s›k görülen mutasyonun Delta F 508 oldu¤u Avrupa ve Amerika da yap›lan çal›flmalarda bildirilmifltir. Ülkemizde bu
mutasyon %24-27 oran›nda tespit edilmifl ve s›k görülen bir mutasyon tipi de belirlenmifltir.

Beyaz ›rkta s›k; 2500-3000 de bir görülmekte, ülkemizde ise s›n›rl› say›daki iki çal›flmada 3000 de bir oldu¤u sonucuna var›lm›flt›r.
Ancak genifl serili bir çal›flma günümüze kadar yap›lamad›¤› için, akraba evlili¤inin s›k görüldü¤ü ve ilk befl yafl içinde ishal ve sol-
unum yolu enfeksiyonlar›ndan ölümün ilk s›ralarda yer ald›¤›n› gözönüne ald›¤›m›zda bu oran›n daha s›k oldu¤u varsay›m›nda bulun-
abiliriz.

Hastal›¤›n klinik bulgular›n›n hastan›n yafl›, mutasyonun tipi, komplikasyonlar›na ba¤l› olarak çok büyük de¤ifliklikler göstermesi
ve hekimler aras›nda da yeteri kadar tan›namamas› nedeniyle gerçek s›kl›¤› bilinmemektedir.

Israrc› ve tekrarlayan solunum semptomlar›, büyüme gerili¤i, bol miktarda, pis kokulu, ya¤l› d›flk›, elektrolit asit-baz dengesizli¤i,
rektal prolapsus, nazal polipler, sinüzit, hepatobiliyer bulgular, sterilite en s›k baflvuru nedenleri aras›ndad›r. Genel olarak yeni
do¤anda mekonyum ileusu, uzam›fl sar›l›k, aile öyküsü gibi bulgularla kendini gösterir. Süt çocuklu¤u döneminde ise ishal, elektrolit
bozukluklar›, metabolik alkaloz tablosu, tekrarlayan bronfliyolit gibi bulgular ön plana geçer. Solunum yollar›nda P.aureginosea,
S.aureus gibi mikroorganizmalar kolonize olur. Daha büyük yafltaki çocuklarda ise pansinüzit, nazal polipozis, bronflektazi, pnömo-
toraks, hemoptizi, diabet, infertilite gibi belirti ve bulgular kendini gösterir. Ülkemizde de en s›k baflvuru nedeni solunum yolu prob-
lemleri ve büyüme geliflme gerili¤i bulgular›d›r.

Kistik fibrozisde tan› belirtilen klinik tabloya ilave kardefl öyküsü ve terde klor konsantrasyonu yüksekli¤i ve mutasyonun göster-
ilmesi ile konur. Klinik olarak kuvvetli olarak KF düflünülen ancak ter testi normal olan hastalarda nazal epitelyal potansiyel fark›
ölçümü yap›labilir.

Prenatal olarak genetik informasyonu olan ailelerde koryonik villus örneklerinde mutasyon çal›fl›larak tan› konulabilir. Ülkemizde
k›s›tl› say›da merkezde yap›labilmekte, gerekirse yurtd›fl›na örnekler gönderilmektedir.

Yenido¤an döneminde ise immünoreaktif tripsinojen aktivitesi (IRT) ve DNA ile mutasyon çal›flmas› yap›larak tan› konulabilir.
Bilinen mutasyonlar›n bizde nadir olmas› ve IRT ile birlikte yap›lan testin de çok pahal› olmas› nedeniyle ülkemizde uygulanamamak-
tad›r.

Tüm dünyada erken tan› ve uygun tedavi ve iyi izlem hastalar›n yaflam süre ve kalitelerini artt›rmaktad›r. ABD de 2010 y›l›nda
hastalar›n %90’dan fazlas›n›n 18 yafl›ndan büyük olaca¤› beklenmektedir. Bugün Avrupa’da birçok ülkede KF’li hastalar›n beklenen
yafl ortalamas› 37-40 yafla ç›km›flt›r. Ülkemizdeki merkezlerin verilerine göre en büyük yafl› 30 olan hasta izlendi¤i görülmektedir.

Bugün birçok üniversite ve e¤itim hastanelerinde giderek artan say›da KF hastas› tan› almakta ve izleme al›nmaktad›r. Bu alan-
daki verilerimiz artt›kça ve araflt›rmalar›m›z yo¤unlaflt›kça ülkemizde de KF hastalar›m›z›n yaflam süreleri ve kalitelerinin artaca¤›
aflikard›r.
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