THE

‘T‘ﬁd”E';ABAT Nunanyn Sindromy: Genetiki Nasazlyga Disinmek

Nunanyn sindromy fiziki 6siise tasir edyan, kopleng iiytgesik yiize ¢gykyan yuz kesbi, boyun
gysgalygy, yurek nasazlyklary we beyleki saglyk meseleleri bilen baglanysykly genetiki
yagdaydyr. Bu yagday oyjik ostisini we 0siisini kesgitleyan RAS-MAPK yoluna tasir edyan
PTPN11, SOS1, RAF1 we beyleki belli genlerin mutasiyasy sebapli yiize ¢ykyar. Nunanyn
sindromy erkeklere we ayallara den derejede tasir edyar, her 1,000-den 2,500 aralygyndaky
adamdan birinde dus gelyar.

Nunanyn sindromy bolan adamlarda gin manlay, pes yerlesen gulaklar we guniur yerlesen
gozler yaly tapawutly fiziki alamatlar ylize ¢ykyar. Beyleki adaty alamatlar hayal 6stisi,
gysga boyy, pulmonar klapan stenozy yaly dogabitdi yiirek nasazlyklary we odstisde yza
galysyk bolup biler. Kabir yagdaylarda, gan akma nasazlyklary, siink tiytgesiklikleri ya-da
ene-atasynyn doreme meselesi ylize ¢ykyp biler.

Diagnoz koplenc fiziki ayratynlyklaryn kliniki seljermesi bilen kesgitlenip, genetiki barlag
bilen tassyklanyar. Dolandyrys keselin ayratyn alamatlaryna we kyngylyklaryna tnsi
jemleyar, meselem, gysga boy iicin 6siis gormony bilen terapiya ya-da yiirek nasazlyklary
tcin hirurgiki ¢areler. Logopediya we hiinar terapiasy yaly 0siis goldawy, Nunanyn sindromy
bolan adamlaryn yasayys hilini yokarlandyryar.

Nunanyn sindromy 6miirboyy kyngylyklary doredip bilse-de, irki diagnoz we sahsylasdyrylan
ideg netijeleri ep-esli gowulandyryar. Yzgy yyllarda yiirek saglygyna we beyleki saglyk
meselelerine yzygiderli gozeggilik etmek, seyle hem emosional we bilim goldawy bilen
adamlara doly durmusda yasamaga miimkingilik doredyar. Genetiki barlagdaky
onegidislikler has netijeli bejergiler iicin umyt beryar.
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