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Hatçinson - Gilford  sindromu

Bu xəstəliyin digər adı Progeriyadır.  Progeriya yunan dilindən “vaxtından əvvəl yaşlı” deyə tərcümə olunur. “Erkən yaşlanma” xəstəliyi kimi də tanınır. Genetik kodda baş verən deffekt nəticəsinə yaranan xəstəlikdir.Progeriyalar uşaqlarda və böyüklərdə rast gəlinir.Uşaqlarda Hatçinson-Gilford sindromu,böyüklərdə Verner sindromu adlanır.Hatçinson-Gilford sindromulu uşaqlar 90 yaşlı qoca kimi görsənir.





Xəstəliyin səbəbi telomer zəncirin qısalmasıdır. 	Normal somatik hüceyrələrdə hər replikasiya sonrası telomerik DNT qısalır.  Bu DNT qısalmasının qarşısını alan telomeraza fermenti vardır. Telomeraza fermenti xromosom qısalmasına mane olur. Bu fermentin çatışmaması nəticəsində də bu xəstəlik əmələ gələ bilər.

İnsan bədənindəki xromosomlar davamlı olaraq bölündüyü üçün qısalırlar və bu da hüceyrələrin qocalmasına səbəb olur. 
Uşaq progeriyasının səbəbi LMNA geninin mutasıyasıdır,hansi ki bu gen hüceyrə nüvəsi örtüyünün xüsusi qatını təşkil edən zülalları kodlaşdırır.Əksər hallarda progeriyalar sporadik rast gəlinir.bəzi ailələrdə sibslərdə qeydə alınıb, xüsusilə qohum nigahlarda rast gəlmə tezliyi daha yüksəkdir.Bu da ötürülmənin autasom ressesiv tipinin mümkünlüyünü göstərir.Xəstələrin dəri hüceyrələrində DNTnin reparasiyasının və fibroblastların klonlaşmasının pozulması,həmçinin epidermis və dermanın atrofik dəyişiklikləri dərialtı toxumanın itməsi müşahidə olunur.Uşaq progeriyası anadangəlmə olabilər ancaq xəstələrin çoxunda klinik əlamətlər həyatın 2-3cü ilində meydana çıxır. Uşağın boyunun inkişafı kəskin ləngiyir.Xüsusən üzdə və ətraflarda dermanın dərialtı toxumanın atrofik dəyişiklikləri qeyd edilir.Dəri nazikləşir,quru və qırışlı olur,gövdədə sklerodermiya ocaqlarına oxşar hiperpiqmentasiya sahələri ola bilər.Nazilmiş dəridən venalar görünür.xəstənin xarici görünüşü: böyük baş,dimdiyəbənzər burun (quşsifəti),alının qabarması,aşağı çənənin inkişafdan qalması,həmçinin əzələ atrofiyası dişlərdə saçlarda və dırnaqlarda distrofik proseslər müşahidə olunur;sümük oynaq aparatının,miokardın dəyişiklikləri,cinsiyət orqanlarının hipoplaziyası,piy mübadiləsinin pozulması,büllurun bulanıqlaşması,atroskleroz qeyd edilir.






Xoşbəxtlikdən bu sindrom milyon insandan 1-də rast gəlinir , az təsadüf olunan xəstəliklərdəndir. Dünyada cəmi 48 nəfərdə rast gəlinir. Amma bəzi məlumatlara əsasən, bir ailədə 5 uşağın hamısında bu xəstəlik müşahidə olunub.
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