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Ozet

Osteogenezis Imperfecta (OI), bag dokusundaki kolajenin mutasyonu nedeniyle ortaya ¢ikan ve kemiklerde
asir1 kirllganliga yol agan kalitsal bir hastaliktir. Temel bag dokusundaki kolajenler yalnizca kemiklerde
degil; kas dokusunda, dislerde, deride ve skleralarda da bulunur. Bu yiizden viicudun bir¢ok doku ve
organin1 etkileyen genis kapsamli bir hastalik olarak goriiliir. Prenatal donemde goriilen iskelet
anomalilerinin ultrasonografiyle saptanmasi tanida 6nemli bir ipucu saglar; ancak kesin tantya ulagsmak i¢in
prenatal tarama testlerinden faydalanilmalidir. Fetal Ol tanisinin kondugu gebeliklerde fetiise ve anneye ait
bircok komplikasyonlarin goriilmesi s6z konusu oldugundan, bu gebeliklerin takibi diizenli bir izlem
programi i¢inde ve farkli branslarin birlikte yer aldigi multidisipliner bir ekip tarafindan ytiriitiilmesi
gerekmektedir. Ebeveynlerde ¢ocuga zarar verme korkusu, kaygi ve sugluluk duygulan ile gocugun
gelecegine iliskin endiselerin psikolojik yilik olusturdugu, ayrica hastaligin kalitsal niteliginin gelecekteki
gebeliklerde genetik danismanlik gereksinimini ortaya gikardigi goriilmektedir. Bu derlemenin amaci, Ol
tanis1 konan gebeliklerde prenatal degerlendirmeden dogum siirecine ve yenidogan bakimia kadar uzanan
tiim asamalarda karsilasilan riskleri ve yonetim yaklagimlarini kapsamli bir ¢ergevede ele almaktir. Dogum
sekline iligkin literatiirde belirgin bir iistiinliik olmamas1 nedeniyle her gebenin klinik durumu ayn ayrn
degerlendirilerek anne ve fetiiste ortaya ¢ikabilecek travmanin en aza indirilmesini hedefleyen bir planlama
gerekliligi vurgulanmaktadir. Ayrica agrn kontrolii, erken fizyoterapi uygulamalari, tedavi siirecinin
yapilandirilmasi, aile egitimi, giivenli emzirme yontemleri ve ten tene temasin uygun bigimde saglanmasi
gibi yenidogan bakiminin temel bilesenlerine dikkat ¢cekilmektedir.
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The Role of Midwifery in the Perinatal Management of Fetuses Diagnosed with Osteogenesis
Imperfecta: A Review within a Multidisciplinary Approach

Abstract

Osteogenesis Imperfecta (OI) is a hereditary disorder caused by mutations in collagen within connective
tissue, leading to excessive bone fragility. As collagen is a fundamental component of connective tissue
found not only in bones but also in muscle tissue, teeth, skin, and sclera, Ol is considered a comprehensive
disease affecting multiple body systems and organs. The detection of skeletal anomalies via
ultrasonography during the prenatal period provides a significant diagnostic clue; however, definitive
diagnosis necessitates the utilization of prenatal screening tests. Given the high incidence of fetal and
maternal complications in pregnancies diagnosed with Fetal OI, the follow-up of these pregnancies must
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be conducted within a structured monitoring program by a collaborative, multidisciplinary team. Parents
frequently experience a psychological burden stemming from the fear of harming the child, anxiety, feelings
of guilt, and concerns regarding the child's future. Furthermore, the hereditary nature of the disease
necessitates genetic counseling for future pregnancies. The purpose of this review is to comprehensively
address the risks encountered and the management approaches adopted across all stages, from prenatal
assessment to the birth process and neonatal care, in pregnancies diagnosed with OI. Due to the lack of a
clear superiority in the literature regarding the mode of delivery, the necessity for individualized planning
is emphasized, aiming to minimize potential trauma to both the mother and the fetus through separate
clinical evaluation of each pregnant woman. Attention is also drawn to the core components of neonatal
care, such as pain control, early physiotherapy applications, structuring the treatment process, family
education, safe breastfeeding methods, and appropriate skin-to-skin contact.
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1. GIRIS

Osteogenezis imperfekta, basta Tip I kolajen olmak tizere kemik dokusunun biitiinliigiinii saglayan
temel bag doku bilesenlerinde meydana gelen genetik mutasyonlara bagli olarak gelisen kalitsal
bir bag doku hastaligidir. Hastalik, kemiklerde belirgin kirilganlik artisi ile karakterizedir. Bu
bozukluk, kemik yapim siireclerini zayiflatarak bireyin yasami boyunca tekrarlayan kiriklara ve
iskelet sisteminin farkli derecelerde etkilenmesine yol acan ¢ok yonlii bir klinik tablo olusturur.
Bag doku bilesenlerinin viicudun bir¢ok sisteminde yer almasi nedeniyle osteogenezis imperfekta
yalnmizca kemik kirilganligi ile siirl kalmamaktadir. Bu nedenle OI, farkli dokularda da yapisal
ve fonksiyonel degisikliklere yol agar. [1] Olusan yapisal degisiklikler, liggen yliz goriiniimii,
skolyoz ve kemik anomalileri gibi iskelet bulgularinin yani sira, artan kirilganlik, dentinogenezis
imperfecta, igsitme bozukluklari1 ve mavi sklera gibi karakteristik belirtileri de beraberinde getirir.
Bunun yami sira, ciltte ekimozlar, ciicelik, kas kiitlesinde azalma, gelisim geriligi, eklem
gevsekligi, kardiyovaskiiler diizensizlikler, tiroid hormonlarindaki anormallikler, fitiklar,
bagisiklik sistemi zayifligi, kafatasi siitiirlerinde agiklik ve kronik agri gibi ¢oklu sistemleri
etkileyen bulgular da siklikla gozlenir. [2,3]

Osteogenezis imperfekta, baslangicta Sillence siniflamasina gore dort ana tipe ayrilmakta iken,
molekiiler genetik arastirmalarin ilerlemesiyle gilinlimiizde 18 farkli alt tipe genisletilmis ve
boylece hastalifin fenotipik c¢esitliligi ile genetik temelleri daha kapsamli bir bigimde
tanmimlanabilmistir. [4] Sillence siiflamasina gére OI Tip 1, en hafif form olarak kabul edilir. Bu
formda gebelik doneminde tani1 koymak zordur; kirilganlik diizeyi diisiik olup diger belirti ve
bulgular genellikle hafiftir. Glinliikk yasam aktiviteleri biiyiik Ol¢iide siirdiiriilebilir ve tani
cogunlukla ¢ocukluk doneminde konur. Tip 2 ise en agir formdur ve dogum sonrasi veya gebelik
doneminde dliimle sonuglanabilir. Gebelik doneminde teshisi daha kolaydir, ¢iinkii hastaliga 6zgii
klinik bulgularin neredeyse tamami bu formda gozlemlenir. Kirilganlik diizeyi son derece
yiiksektir ve yasam miicadelesi veren yenidoganlar yogun bakim ve yiiksek diizeyde destek
gerektirir. Tip 3, ilerleyici bir form olarak siniflandirilir; Tip 2’ye kiyasla belirtileri daha hafif olsa
da siddetli ve tekrarlayan kiriklar ile diger bulgular devam eder. Yasam siiresi Tip 2’ye gore daha
uzundur. Tip 4, Tip 3’ten daha hafif, Tip 1’den ise daha siddetli bir seyir gosterir; orta siddette
klinik belirtiler goriiliir ve ilag tedavisi ile fizyoterapi uygulamalar1 ylirlimeyi destekler. Biiylime
ve kemik gelisiminin tamamlanmasiyla birlikte belirtiler azalabilir ve bireylerin giinliik yasam ile
sosyal yasama katilim becerileri belirgin sekilde artabilir. [2,5]. Bu siiflandirma, hastaligin
prognozunun Ongoriilmesi, prenatal tani silirecinin planlanmasi ve dogum sonrasi bakim
yaklagimlarinin belirlenmesi agisindan klinik agidan yol gostericidir.

Nadir hastaliklar kapsaminda degerlendirilmesine ragmen, osteogenezis imperfektanin gebelik
doneminden baslayarak dogum, yenidogan ve erken bebeklik siireclerinde biitlinciil bir yaklagimla
ele alinmasi biiyiik 6nem tagimaktadir. Hastaligin erken taninmasi, dogru yonetim stratejilerinin
belirlenmesi ve saglik profesyonelleri arasinda farkindalik olusturulmasi; hem maternal-fetal



izlem kalitesini artirmakta hem de dogum sonrasi bakimin etkinligini dogrudan etkilemektedir.
Dogumda tanimlanabilen varyantlarin, yaklasik her 10.000-20.000 canli dogumda bir goriildigii
literatiirde bildirilmektedir. Bu degerlendirmeler, erken tani ve biitlinciil yaklagimin klinik
yonetimdeki Onemini agik¢a ortaya koymaktadir [2]. Gebelik doneminde erken taniya
ulagilabilmesi i¢in mevcut aile Oykiisiiniin dikkatle degerlendirilmesi, ultrasonografik
incelemelerde yapisal anomalilere isaret edebilecek bulgularin ayrintili olarak incelenmesi ve
gerekli durumlarda ileri diizey prenatal tarama ve tanisal testlerin uygulanmasi 6nem tagimaktadir.
Bu yontemlerin birlikte kullanimu, riskli olgularin gebeligin erken evrelerinde tanimlanmasina ve
izlem siirecinin uygun sekilde planlanmasina olanak saglamaktadir [6]. Hastaligin biyolojik temeli
iyi tanimlanmis olsa da klinik belirtilerin genis bir yelpazede ortaya ¢ikmasi ve hastaligin bireyden
bireye degisen seyri, 6zellikle prenatal donemde verilecek kararlari kimi zaman giiclestirmektedir.
Prenatal donemde tan1 alan olgularda riskli gebelik izlemi titizlikle yiirtitiilmeli; dogum siireci ile
dogum sonrasi bakimin planlanmasi her bireye 6zgii olmali ve multidisipliner bir yaklasimla
onceden planlanmalidir [7].

Literatiir incelendiginde, OI tanis1 alan gebelerde prenatal izlemin nasil yiiriitiilecegi, dogumun
planlanmasi ve yenidogan bakim siireglerine iliskin kapsamli ve standartlagtirilmis rehberlerin
oldukea sinirlt oldugu goriilmektedir [32,31,7,8,27,30,19]. Prenatal taniya yonelik aile kaygilari,
genetik damigmanlik konusundaki bilgi eksiklikleri, ileri goriintiileme yontemlerine erisimde
yasanan giicliikler ve saglik profesyonellerinin nadir hastaliklar konusundaki deneyim farkliliklari,
erken taniin ¢ogu olguda gecikmesine yol agmakta ve gerceklestirilen bakim uygulamalarinin
biitiinciil, zamaninda ve etkili bir sekilde planlanmasin1 6nemli Olglide giiclestirmektedir [9].
Dogum sonrast donemde ise ailelerin kirik riskinin yiiksekligi nedeniyle bebegin taginmasi,
pozisyon verilmesi, beslenmesi ve Ozellikle emzirme uygulamalarina yonelik yogun korku
yasadiklari; saglik ¢aliganlarinin ise bu hastalik i¢in 6zgiin bakim ilkelerini yeterince bilmedigi
bildirilmektedir. Mevcut kaynaklarda genellikle farmakolojik tedaviler, kirik ydnetimi ve
komplikasyonlarin kontrolii iizerinde durulmakta; ancak yenidogan donemine 06zgii bakim
uygulamalarina, aile egitiminin nasil yapilandirilacagina ve giinliik bakimin giivenli bigimde nasil
saglanacagina dair kapsamli bir bakim protokoliiniin bulunmadigi belirtilmektedir [10]. Bir
incelemede, OI’li bebeklerde dikkatli pozisyon verilmesi, fiziksel rehabilitasyonun erken
baslatilmas1 ve kirik riskini en aza indirecek temas gerektiren islemlerin 6nemli oldugu
vurgulanmig ve bu yaklasimlarin her kurumda farki uygulandigi, standart bir bakim planinin
olmadig: ifade edilmistir [11].Ayrica ¢ocuklarda bisfosfonat tedavisinin kiriklart azalttigini ve
kemiklerdeki mineral yogunlugunu artirdigi gosterilmis olsa da yenidogan doneminde bu
tedavinin ne sekilde uygulanacagina dair uluslararas1 diizeyde kabul gérmiis bir protokoliin
bulunmadigina dikkat ¢ekilmektedir [12]. Tiim bu degerlendirmeler hem saglik profesyonellerinin
hem de ebeveynlerin ihtiya¢ duydugu biitiinciil, disiplinler arasi, kanita dayali bir bakim
cercevesinin heniiz olusturulmadigint gostermektedir. Prenatal tan1 konmus olgularda gebelik,
dogum ve yenidogan yonetiminin ayrintili olarak ele alinmasi ve bireysellestirilmis bakim planinin
olusturulmasi; bakim kalitesini arttirmada ve ailenin siirece aktif olarak katilmasini desteklemede
temel gereksinim olarak degerlendirilmektedir [11, 10, 12]. Bu derlemede, osteogenezis
imperfekta tanis1 alan olgularda prenatal donemden baglayarak dogum ve yenidogan bakimina
kadar uzanan siirecin giincel literatiir 1s18inda biitiinciil bir bakis agisiyla ele alinmasi
amaglanmaktadir.

2. GEBELIK SURECI IZLEMI

Fetal dénemde osteogenezis imperfekta (OI) tanisi alan gebelikler hem anne hem de fetus
acisindan onemli diizeyde risk barindirmaktadir. Klinik siiflandirmaya bagl olarak belirti ve
bulgular farklilik gosterebilmekte; tanisal siirecin ilk asamasi ise ¢ogu zaman rutin taramalar
sirasinda gerceklestirilen ultrasonografik degerlendirmelerle miimkiin olmaktadir. Tip 2 ve Tip 3
gibi agir klinik formlarda yapilan goriintiilemelerde; uzun kemiklerde belirgin kisalik ve egrilik,
toraks deformiteleri, ¢esitli iskelet anomalileri, Wormian kemiklerin varligi ve fetal biiylime
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geriligi gibi bulgular saptanabilmektedir [13]. Ancak ultrasonografik degerlendirmeler kesin tant
icin tek basina yeterli degildir. Bu nedenle aile dykiisiinde OI varlig1 ayrintili bicimde sorgulanmali
ve taninin dogrulanmasi amaciyla amniyosentez, koryonik villus 6rneklemesi, kordosentez gibi
invaziv yontemlerin yani sira invaziv olmayan prenatal tarama testlerinden yararlanilmalidir [14].
Ol gibi nadir goriilen hastaliklarda, ebeveynlerin tarama testlerine iliskin bilgi eksiklikleri, dini ve
kiiltiirel degerleri ile farkindalik diizeyleri gibi etmenler, hastaliklarin erken donemde
tanilanmasin1 6nemli 6l¢iide etkilemektedir. Bu nedenle ebelik mesleginin egitici, danigsmanlik ve
rehberlik islevlerinin etkin bigimde kullanilmasi biiyiik 6nem tasir. Ebeler, gebeleri diizenli ve
kapsamli bir bi¢cimde izleyerek, tarama testleri konusunda bilgilendirme yapmali ve erken taniy1
destekleyecek sekilde siireci yakindan takip etmelidir [15].

OI tanis1 almis gebeliklerde hem fetal hem de maternal agidan kapsamli bir risk degerlendirmesi
yapilmali ve bu degerlendirmeye dayali olarak diizenli, multidisipliner bir izlem siireci
yiiriitiilmelidir. Intrauterin dSnemde kemiklerde ortaya ¢ikan ¢oklu kiriklar ve gesitli anomaliler,
yalnizca iskelet gelisimini degil, ayni zamanda i¢ organlarin biiyiime ve olgunlagsmasini da
olumsuz etkiler. Viicut sistemlerinin birbiriyle biitiinciil bir yapiya sahip olmasi nedeniyle bu
durum; intrauterin gelisme geriligi, erken dogum, malpozisyon, abortus riski, dogumsal
malformasyonlar, polihidroamniyozis ve dogum sonrasi mortalite gibi ciddi komplikasyonlarla
iliskilidir. Bu nedenle fetal izlemlerde, ultrasonografik degerlendirmeler sirasinda kemik
anomalisi veya deformitelerinde ilerleme saptaniyorsa takip siireci sikilastirilmalidir [17,16]. Her
kontrolde gogiis kafesi ¢evresi, alt ve list ekstremitelerdeki uzun kemiklerin dl¢limleri, amniyotik
stvi miktar1 ve genel fetal biyometrik parametreler ayrintili bigimde degerlendirilmelidir. Ayrica
NST, Doppler ultrasonografi ve biyofiziksel profil izlemleri diizenli olarak yapilmali ve sonuglar
biitiinciil sekilde yorumlanmalidir. Erken tan1 ve diizenli takip, fetal sagligin degerlendirilmesi ve
tyilestirilmesinin yan1 sira, dogumun uygun sekilde planlanmasinda da kritik bir rol {istlenir [18].
Anneye iliskin potansiyel komplikasyonlar degerlendirildiginde, Ol tamis1 almis gebeliklerde
maternal izlem siireci biiyiik onem tagimakta ve bu izlem, komplikasyonlarin erken saptanmasi ile
gebeligin giivenli bir sekilde yonetilmesine olanak saglamaktadir. Yapilan arastirmalar, fetal OI
tanisi tagiyan gebeliklerde ablasyo plasenta, postpartum kanama, malprezantasyon, preterm eylem,
invaziv tan1 komplikasyonlari, preeklempsi, hipertansiyon dogumla iligkili komplikasyonlar ve
psikososyal stres gibi olgularin sikliginda artis oldugunu gostermektedir. Bu bulgular, maternal
risklerin titizlikle degerlendirilmesi ve izlenmesinin 6nemini ortaya koymaktadir [7,19]. Her
gebelik izleminde annenin kilo, vital bulgular ve laboratuvar parametreleri diizenli olarak takip
edilmeli, ayn1 zamanda fetal bliylime ve gelisim titizlikle degerlendirilmelidir. Annenin olast
travmalara kars1 korunmasi saglanmali ve fetal hareket sayimi gibi kendi kendine uygulanabilecek
basit izlem yontemleri hakkinda bilgilendirme yapilmalidir. Fetal kemik gelisimini desteklemek
amaciyla uygun beslenme ve gerekli takviyelerin planlanmasi da gereklidir. Maternal takip
stirecinde yalnizca fizyolojik parametreler degil, ayn1 zamanda etik ilkelere uygun ve biitiinciil
bakim saglanmalidir [20,19]. Gebelik doneminde fetal OI tanis1 almis kadinlarda yiiksek diizeyde
sucluluk ve stres gozlendigi icin, ebelik mesleginin geregi olarak psikososyal destek siirecin
ayrilmaz bir parcast olmalidir. Bu destek, psikososyal gereksinimlerin belirlenmesi,
bireysellestirilmis bakimin planlanmasi, duygusal destek sunulmasi, gerekli durumlarda
multidisipliner ekiplere yonlendirme, aile temelli yaklasimin desteklenmesi, diizenli izlem ve takip
uygulamalar: ile danigsmanlik hizmetleri kapsaminda siirekli olarak siirdiiriilmelidir. Ayrica bu
gebeliklerde izlem siklig1, OI'nin klinik siddeti ile annenin ve fetusun mevcut saglik durumuna
gore kisiye Ozel olarak belirlenmelidir. Bununla birlikte ACOG, riskli gebeliklerde izlem
araliklarinin ve uygulanacak tetkiklerin her hastanin 6zel durumuna gore uyarlanmasini
onermektedir [21, 22].

3. DOGUM YONETIMi
Prenatal donemde OI tanis1 almis gebeliklerde dogum planlamasi, sadece obstetrik kriterlere
dayandirilmamali; etik, psikososyal ve tibbi faktorlerin biitiinciil sekilde ele alindigt



multidisipliner bir yaklasim ¢ercevesinde yiiriitiilmelidir. Dogum planlamasi sirasinda ekip ici
koordinasyon saglanmali ve olasi riskler 6nceden belirlenerek anne ve fetusun maruz kalabilecegi
travmalarin en aza indirilmesi hedeflenmelidir [23]. Dogum planlamas: siirecinde, fetal risklerin
yani sira annenin saglik durumu, anatomik 6zellikleri ve obstetrik dykdisii titizlikle incelenmeli ve
biitiinciil bir sekilde degerlendirilmelidir. Dogum, oncelikle yogun bakim imkanlar1 ve gerekli
ekipman acisindan yeterli olan li¢iincii basamak bir merkezde planlanmalidir. Planlamada
belirleyici en onemli faktor, hastaligin tipi ve siddetidir. Klinik seyri agir olan olgularda, fetal
kemiklerin kirilganli§inin yiiksek olmasi, acil miidahale gereksiniminin artmasi ve dogum sonrasi
komplikasyon riskinin fazla olmasi nedeniyle, dogumun sekli, zamani, yeri ve yonetimi bu
ozellikler dogrultusunda belirlenir [24].

Fetal hareketlerde azalma veya distres, kiriklarin sayisi1 ve anomalilerin durumu ile intrauterin
gelisme geriligi, dogum zamani ve seklinin belirlenmesinde dogrudan etkili olan baslica
faktorlerdir. Buna ek olarak, annenin preeklampsi, hipertansiyon veya diyabet gibi saglik
sorunlarina yatkinligi hem fetal hem de maternal saglik durumunu etkileyen onemli bir
belirleyicidir. Dogum seklinin belirlenmesinde en temel kriter, anne ve fetusun maruz kalacagi
travmay1 en aza indirmektir [7,11]. Dogum planlamas1 yapilirken aileye, 6zellikle agir klinik
formlarda, dogum sonras1 kiriklar, fetal 6liim veya ciddi anomaliler gibi riskler empatik, agik ve
destekleyici bir yaklagimla aktarilmali ve aile karar verme stirecine etkin sekilde dahil edilmelidir.
Ayn1 zamanda, dogum planlamas1 dncesinde saglik profesyonellerinin bir araya gelerek toplanti
yapmast; tiim ekibin gorev dagiliminin belirlenmesi, dogumun yeri, zamani ve yontemi hakkinda
karar alinmasi; ayrica olasi komplikasyonlarda uygulanacak acil miidahale planlarinin énceden
hazirlanmas1 gerekmektedir [23]. Bu siirecte, ailenin duygusal yiikiinii hafifletmek ve
karsilasabilecekleri kaygi ile stresle basa ¢ikmalarina yardimer olmak amaciyla psikolojik destek
saglanmali; gerektiginde uzman psikolog veya danigmanlarla is birligi i¢inde, aileye siirekli
rehberlik ve moral destegi sunulmalidir [25].

Dogum sekline karar verilirken hem fetal hem de maternal 6zellikler titizlikle degerlendirilerek,
giincel literatiir ve kanita dayali bilgiler 1518inda belirlenmelidir. Yapilan literatiir incelemeleri
dogrultusunda, OI olgularinda vajinal dogum ve sezaryen arasinda giivenlik agisindan kesin bir
iistlinliik belirlenememistir; sezaryen dogumun kirik riskini anlamli sekilde azalttigina dair giiglii
kanitlar sinirhidir. Bu belirsizlik, hastaligin fenotipik c¢esitliligi ve klinik heterojenligi ile
aciklanabilir, dolayisiyla dogum sekli seciminde her vaka i¢in bireysel degerlendirme yapmak
gereklidir [26,7]. Vajinal dogum planlandiginda, yardime1r dogum araglarinin fetal travma riskini
artirabilecegi goz Onilinde bulundurularak, kullanimi Onerilmemektedir [27]. Vajinal dogum
stirecinde, fetiis dogum kanalinda ilerlerken diizensiz, asir1 giiglii veya sik kontraksiyonlar,
ozellikle kemik kirilganlig: yiiksek olan OI olgularinda kirik riskini énemli 6lgiide artirabilir. Bu
nedenle, dogum sirasinda kontraksiyonlarin dikkatli ve kontrollii bir sekilde yonetilmesi, fetal
giivenligin saglanmasi ve dogum travmasinin en aza indirilmesi agisindan kritik 6neme sahiptir.
[lerlemeyen dogum eylemlerinde fundal basi kesinlikle uygulanmamalidir. Sezaryen dogum, ilk
tercih edilen yontem olmamakla birlikte, fetal ve maternal parametreler degerlendirildikten sonra
vajinal dogumun uygun olmadigi durumlarda uygulanmalidir [26,7]. Fetal malpozisyon, kemik
deformiteleri, makrosefali, dogumun ilerlememesi, fetal distres ve onceki dogum deneyimi gibi
bircok faktor sezaryen segenegini dne siirebilir. Ol genetik gegisli bir hastalik oldugu i¢in, annenin
de OI tasima olasilig1 dogum planlamasi ve risk degerlendirmesi acisindan dikkate alinmalidir.
Tiim bu riskler dogrultusunda dogum segenegi degerlendirilmeli minimum manipiilasyon ilkesi
dogrultusunda hareket edilmelidir [28,19].

Prenatal tan1 ve dogum planlamasindan yenidogan sonrasi bakim siirecine kadar, multidisipliner
bir ekip yaklasimi1 benimsenmelidir. Bu ekipte, perinatolog, genetik danisman, yenidogan hekimi,
ortopedi uzmani, ebe ve psikososyal destek saglayici gibi uzmanlarin yer almasi, anne ve bebek
giivenliginin saglanmasi ile kapsamli ve biitiinciil bir bakimin yiiriitiilmesi agisindan kritik 6neme
sahiptir. Ebeler, gebelik siirecinde anne ve fetiisiin izlemini yapar, dogum planlamasinda
danigmanlik saglar. Dogum sirasinda anneye destek olarak travma riskini azaltir ve yenidoganin
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giivenli bakimina katkida bulunur. Ayrica, aileye psikolojik destek sunarak kaygi ve stresin
yonetilmesine yardimci olur. Bu ekiplerin rolleri Tablo 1’de ayrintili olarak sunulmustur [17, 16,

7,29,23,30].

Tablo 1. Osteogenezis imperfekta yonetiminde multidisipliner ekibin rolleri

Disiplin Temel Rol ve Sorumluluklar Yonetim Siirecindeki Katkis1
Kadin Hastaliklar: Matemal saglik t?klb}, . gebvehk Annepln 'gﬁv'en.hglm sgglamak ve
komplikasyonlarinin  yonetimi, dogum gebelik siirecini OI'* nin maternal

ve Dogum Uzmani

zamani ve seklinin belirlenmesi.

riskleri agisindan yonetmek.

Fetal tan1 ve izlem (detayl ultrasonografi,

Fetal OI"* nin siddetini ve tipini

. fetal biyometri), genetik testlerin belirleyerek, dogum Oncesi ve
Perinatolog - < A )
yorumlanmasi, dogum planlamasma dogum sirasindaki riskleri en aza
liderlik etme. indirecek stratejileri olusturmak.
Yenidoganin ilk bakimi, yogun bakim Dogum sonrasi hayati fonksiyonlarin
Neonatolo gereksinimlerinin belirlenmesi, solunum stabilizasyonu ve yenidogan
g ve dolagim destegi, bisfosfonat tedavisine donemine 06zgli farmakolojik ve
baglama karar1. destekleyici tedavilerin yonetimi.
Ortopedist/Fizik Dogum sonrast kiriklarin tanmist ve . .. e e
. . S .. .. Iskelet sisteminin  Dbiitiinliglini
Tedavi ve tedavisi, cerrahi miidahale gereksiniminin . o
- - .. . . korumak, deformiteleri onlemek ve
Rehabilitasyon degerlendirilmesi, erken fizyoterapi L
motor gelisimi desteklemek.
Uzmam programinin planlanmasi.
Kesin tam1 i¢in genetik testlerin Hastaligin genetik temelini

Genetik Uzmam

planlanmas1 ve yorumlanmasi, aileye
genetik danigmanlik verilmesi, tekrarlama
riskinin degerlendirilmesi.

aciklamak ve gelecekteki gebelikler
icin bilingli karar verme siirecini
desteklemek.




Disiplin Temel Rol ve Sorumluluklar Yonetim Siirecindeki Katkis1
Gebelik ve dogum siirecinde anneye
psikososyal destek ve danigmanlik,
getzehk izlemleri Ve .taklb%m' yapmak, Prenatal donemde riskli gebelik
doguma hazirhik egitimlerini vermek, . L .
z . izlemini desteklemek, ebeveynlerin
dogum planinin uygulanmasinda aktif rol N .
Ebe . . kaygilarin1 yonetmelerine yardime1
alma, ilag uygulamalar1 ve vital bulgu A S
o g olmak ve giivenli dogum ortamim
takibi, dogum sonrasi anne-bebek <
< L saglamak.
baglanmasin1 destekleme, yenidoganin
emzirilmesi, yenidogam bakimini
destekleme.
Yenidogan bakiminda giivenli tasima ve Yenidoganin giinliik bakimimi kirik
. pozisyonlama tekniklerinin uygulanmasi, riskini en aza indirerek yiiriitmek ve
Hemsire e . .
ebeveynlere uygulamali egitim verme, ebeveynlerin evde bakim becerilerini
ilag uygulamalar1 ve vital bulgu takibi. geligtirmek.
Cocuk Ebeveynlerin kaygi, sugluluk ve stres Ailenin duygusal yiikiinii
o e rore diizeylerinin  degerlendirilmesi, kriz hafifletmek, basa cikma
Psikiyatristi/Klinik I T . . .. .
Psikolog yonetimi, uzun siireli psikolojik destek ve mekanizmalarimi giiclendirmek ve

danigmanlik.

yasam kalitesini artirmak.

*OI: Osteogenezis Imperfecta

4.YENIDOGAN BAKIMI

Yenidogan bakiminin baslica hedefleri, fetal kemik kirilganligini azaltmak, agriy1 etkili sekilde
kontrol etmek, bebegin rahatligin1 saglamak, yasam kosullarin1 optimize etmek ve anne ile bebek
arasindaki bagin giiclenmesini desteklemektir. Ozel bakim gerektiren yenidoganlardaki kiriklar,
yalnizca travmalar sonucu degil, gilinliik bakim ve rutin islemler sirasinda da meydana
gelebilmektedir. Bu nedenle, bakim sirasinda Ozenli tutma, dikkatli tagima ve uygun
pozisyonlandirma teknikleri uygulanmaktadir [31].

Tasima sirasinda, viicudun agirlik merkezi ile ekstremitelerin dengeli bir sekilde desteklenmesi
gerekmektedir. Ani hareketlerden kacinilmali ve tasima sirasinda viicut yumusak yastiklarla
desteklenmelidir; ancak yatis pozisyonlarinda yumusak ylizeyler agirlik merkezini olumsuz
etkileyebileceginden, daha sert ve dengeli yiizeyler tercih edilmelidir [32]. Kemik deformiteleri ve
kiriklar, yenidoganda agri, stres, huzursuzluk ve sik aglama gibi belirtilere yol acabilir. Bu
nedenle, agr1 diizenli olarak degerlendirilerek hem farmakolojik hem de farmakolojik olmayan
yontemlerle yonetilmeli ve cevresel diizenlemeler ile bebegin konforu desteklenmelidir [32,11].
Kas kaybini dnlemek, agriy1 azaltmak ve kemik yapisini giliclendirmek amaciyla, erken donemde
hekim gozetiminde bireysellestirilmis bir fizyoterapi programi 6nerilmektedir. Yenidogana primer
bakim saglayacak ebeveynlerin egitimi; bakim kalitesini artirmak, olast komplikasyonlar
onlemek acisindan oncelikli ve kritik bir adim olarak ele alinmalidir. Ebeveynlere, yenidogana
bakim sirasinda dikkat edilmesi gereken noktalar, acil durumlarda saglik kurulusuna bagvuru
kriterleri ile tedavi ve fizyoterapi siire¢leri hakkinda kapsamli egitim ve danismanlik
saglanmalidir. Bu siiregte, ebeveynlerin aktif katilimi tesvik edilerek bilgi ve farkindalik
diizeylerinin artirilmasi hedeflenmelidir [33,34].

Kirik riskinin ytliksek ve kemik gelisiminin kritik 6neme sahip oldugu bu grupta, ten tene temas ve
emzirmenin 6nemi 6zellikle vurgulanmalidir; ¢ilinkii bu uygulamalar kemik gelisimi, bagisikligin
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giiclenmesi, ndrolojik gelisim ve baglanma siireci agisindan yenidoganin sagligi i¢in biiyiik 6nem
tasir [32,35]. Kas toniisiiniin diisiik olmasi, ¢ene anomalileri, solunum giicliikleri ve artmis kirik
riski nedeniyle, emme pozisyonlar1 ve emzirme siireci olumsuz etkilenebilmektedir. Emzirme
sirasinda uygulanan pozisyonlarin 6zenle segilmesi, gerektiginde destekleyici ekipman veya
ebe/anne rehberligi saglanmasi, giivenligi saglamak ve beslenme etkinligini artirmak acisindan
onemlidir [32]. Anne siiti, kolay sindirilebilirligi sayesinde intraabdominal basinci azaltir,
immiinolojik koruma saglayarak enfeksiyon riskini diisiiriir, kemik mineralizasyonunu destekler
ve yenidoganda giiven duygusunu pekistirerek agr1 algisini azaltir. Emzirme sirasinda, 6zellikle
karik riski ytliksek yenidoganlarda “futbol topu” ve “laid-back”™ pozisyonlari tercih edilmelidir. Bu
pozisyonlar yastikla desteklenerek, bebegin giivenligini saglar ayn1 zamanda emme etkinligini
artirtr. Ol vakalarinda, anneler emzirme ve yenidogan bakimi konusunda ¢ekingen davranabilir;
emzirme ise bu ¢ekingenligi azaltarak anne-bebek bagini giiclendirir, annenin kaygi ve stres
diizeyini diisiiriir ve yenidoganin duygusal gelisimini destekler (Tablo 2) [32,36].

Kadinlar, gebelik, dogum ve yenidogan donemlerinde yogun yas, kaygi ve stres yasayabilirler.
Yakin takip ve 6zel bakim gerektiren yenidogana uyum saglama cabasi, zarar verme korkusu,
yetersizlik hissi, su¢luluk duygusu, toplumsal baski, yalnizlik, bilgi eksiklikleri, travmalara kars1
tetikte olma, stres ve yorgunluk gibi faktorler, anne lizerinde ek psikososyal yiik olusturur. Bu
nedenle, saglik profesyonelleri tarafindan psikososyal destek saglanmali, ihtiya¢ duyulan
durumlarda ilgili kurumlarla iletisim kurulmali ve aile diizenli olarak bilgilendirilmelidir [37,25].
Genetik olarak aktarilan bir hastalik s6z konusu oldugundan, aile bir sonraki gebeligin planli ve
saglikli sekilde gerceklesebilmesi i¢in mutlaka genetik danismanliga yonlendirilmelidir. Bunun
yani sira, aileye kapsamli egitim ve danigmanlik hizmetleri sunularak hem bilinglendirme
saglanmali hem de karar verme siireclerinde etkin destek verilmelidir [8,34].

5. SONUC VE ONERILER

Ol tanis1 alan gebeliklerde hem fetiise hem de anneye ydnelik literatiirde tanimlanmus gesitli riskler
bulunmaktadir. Prenatal donemde ultrasonografi bulgularimin ve aile Oykdisiiniin ayrintili
degerlendirilmesi, gerekli durumlarda invaziv ya da noninvaziv genetik testlerin uygulanmasi
erken tantya destek olur ve gebelik siirecinin daha saglikli planlanmasina, ayrica olast risklerin
onceden belirlenmesine imkan saglar. Dogum sekline karar verilirken anne ve fetiisiin klinik
durumu goz Oniinde bulundurulmali ve travay buna gore degerlendirilerek travmayi en aza
indirecek bir planlama yapilmalidir. Dogumun, acil miidahale imkan1 ve gerekli ekipmanlarin
hazir oldugu, deneyimli ekipler tarafindan yonetilen uygun merkezlerde gerceklestirilmesi
gereklidir. Ebeveynlerin bakim siirecine aktif katilimimi desteklemek amaciyla kapsamli egitim
programlar1 hazirlanmali, emzirme ve giinliik bakim teknikleri 6gretilmeli ve ailelere olas1 acil
durumlar konusunda rehberlik saglanmalidir. Annelerin yasadigi yogun duygusal tepkiler
nedeniyle psikososyal destek sunulmali ve gerektiginde uzman danigmanlik hizmetlerinden
yararlanmalari tesvik edilmelidir. Ayrica hastaligin kalitimsal yoniiniin anlagilmasi ve gelecekteki
gebeliklerin daha giivenli bicimde planlanabilmesi icin aileye genetik danismanlik da mutlaka
saglanmalidir. OI yonetiminde tutarli bir yaklasim gelistirilmesi amactyla ulusal ve uluslararasi
kilavuzlarin hazirlanmasi, prenatal tanidan yenidogan bakimina uzanan tim siireglerin daha
sistemli ylritiilmesine katki saglayacak ve klinik uygulamalarda birlik olusturacaktir. Bu
dogrultuda gelistirilecek kilavuzlar, bakimin standartlasmasini destekleyerek OI’ ye yonelik
hizmet kalitesinin ylikselmesine dnemli 6l¢giide katkida bulunacaktir. Sunulan 6nerilerin tiimii, OI
bakiminin multidisipliner ekip caligmasiyla yiriitiilmesi; standart protokoller, aile egitimi,
bireysellestirilmis bakim yaklagimlari, psikososyal destek ve genetik danigmanligin bir arada
uygulanmasi gerektigini ortaya koymaktadir.



Tablo 2. Osteogenezis imperfekta tanili yenidoganlarda giivenli tasima ve pozisyonlama teknikleri [36, 11, 25].

Kategori Teknik/Prensip Aciklama Amac¢ ve Akademik Gerekce
.. <. Yemdogan, tzas, b‘?-‘/?m’ govde Ve tum ekstrermteler Viicut agirliginin esit dagitilmasi ve uzun kemiklere binen gerilimin
Tam Viicut Destegi dahil olmak {izere iki elle ve genis bir yiizeyle T . .
en aza indirilmesi, kirik riskini azaltir.
desteklenerek kaldirilmalidir.
Tasima Ani Hareketten Cekme, itme, sallama veya ani dondiirme gibi Torsiyonel (burkulma) kuvvetlerin neden oldugu spiral kiriklarm
Prensipleri Kacinma hareketlerden kesinlikle kaginilmalidir. Onlenmesi.
Ekstl:e{nlte Bebegi kol veya bacaklarmdan t.u.ta?ak ke.11d1rrnak.tan Kirilgan kemiklere dogrudan baski ve manipiilasyonla olugabilecek
Manipiilasyo- kagimilmali; giydirme ve bez degistirme islemleri travmatik kirklarm eneellenmesi
nundan Ka¢cinma sirasinda nazik ve kontrollii hareket edilmelidir. & '
Yumusak ve Bebegin yattigs yuzeyin quusak, ancakvvucut Basing noktalarimi azaltarak kemiklere asir1 baski uygulanmasini
R hatlarin1 destekleyici 6zellikte olmasi saglanmalidir N
Destekleyici Yiizey e . onlemek ve konforu artirmak.
(6rnegin, 6zel yastiklar veya jel pedler).
. - Ani Bebek Oliimii Sendromu (ABOS) riskini azaltmanin yani sira,
o . Uyku sirasinda ve dinlenme anlarinda sirtiistii . . . o
Sirtiistii Pozisyon . . . o yan pozisyonlarin uzun kemiklere uygulayabilecegi yan baskiy1
. pozisyon tercih edilmelidir. .
Pozisyonlama oOnler.
P ioleri oy . TRPRTY ST
rensipiert Rulo Teknigi (Log- Beb@gm pozisyonu c'leglust‘l'rlhrke-n (6rnegin, yan Omurga ve uzun kemiklerdeki burkulma kuvvetlerini (torsiyon)
Rolling) cevrilirken) gévde bir biitiin halinde, omurga ve ortadan kaldirmak
g kalga hizas1 korunarak dondiiriilmelidir. '
Sik Pozisyon Basmg ul§ e'rluerml ve kemik defornptelermm Uzun siireli sabit pozisyonun neden olabilecegi deformite ve basi
Ce er teve ilerlemesini dnlemek amactyla pozisyon 2-3 saatte -
Degisikligi . . o 4 yarasi riskini minimize etmek.
bir nazikg¢e degistirilmelidir.
Uvoulamah Egitim Ebeveynlere giivenli tasima ve pozisyonlama
Ebeveyn yeu g teknikleri uygulamali olarak 6gretilmeli ve kirtk Ebeveynlerin glivenle dokunma becerisini artirmak ve yenidoganla
Core e ve Psikososyal L - 8 N
Egitimi Destek korkusu (touch-phobia) ile basa ¢ikmalar igin saglikli baglanmay1 desteklemek.

psikolojik destek saglanmalidir.







Etik Kurul Beyam
Bu calisma bir derleme makalesidir; insan veya hayvan ornekleri, kisisel veri ya da anket/deneysel uygulama
icermediginden etik kurul izni gerektirmemektedir.

Cikar Catismasi
Yazarlar ¢ikar ¢atismasi olmadigini beyan ederler.

Yazarlarin Calismaya Katkilari

Tugba Yilmaz Esencan: Fikir ve kavramsal ger¢evenin olusturulmasi, aragtirma tasariminin gelistirilmesi,
danigmanlik ve denetleme, yorumlama, kaynak taramasi, makale yazimi, elestirel inceleme.

Giilcan Acar Dagitmac: Fikir ve kavramsal ¢ergevenin olusturulmasi, arastirma tasariminin gelistirilmesi, kaynak
taramasi, makalenin yazimi.
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