Degerli Dostlarimiz,

Ug yil 6nce yayimlanan Saglik Uygulama Tebligi ( SUT ) ile rapor strelerimiz
bir yildan alti aya indirilmis, tedaviye devam edebilmek icin de zeké diizeyi
sinirlamasi getirilmisti. o
Rapor siresinin alti ay olmasi, bircok ailemizin, hasta cocuklartyla biyiik
kentlere yilda iki kez zorlu bir seyahat yapmalari; maddi ve manevi eziyet
cekmeleri anlamina geliyordu.

Zeka dizeyi sinirlamasi ise her seyden 6nce insan haklarina aykiri bir
uygulamaydi ve bu yiizden birgok cocugumuz tedaviye ya baslayamadi
ya da tedavisini yarim birakt..

Ug yildir her ortamda bu sorunu dile getirdik. Bu haksizligin degistirilmesini
talep ettik ve dnemli gelismeler sagladik. Once rapor siiresi 72 aydan biyiik
hastalar icin bir yila ¢ikti. Zeka duzeyi kriteri de 24 aydan kiiclik ve
72 aydan bliyiik hastalara uygulanmayacak.

Yeni Saglik Uygulama Tebligi, getirdigi kolayliklarin yani sira bazi yeni
kriterler de iceriyor. Bu kriterlerin nasil uygulanacagini izleyecek ve gereken
miicadeleyi vermeye devam edecegiz.

Simdilik vurgulamak istedigimiz sudur: Dernek olmak, bir sivil toplum
kurulusunun catisi altinda toplanmis olmak, sesimizi duyurmak icin ¢ok
dnemlidir. Sivil toplum kurulusu demek 6rgiitli miicadele demektir.
Tek tek cesitli girisimlerde bulunabiliriz; Facebook'ta sayfa acabilir, bireysel
web sitesi olusturabiliriz. Bunlar da cok énemli katkilardir. Ancak orgiitli
miicadele, hepimizin tek ses, tek yiirek olmasi anlamina gelir ki sorunlarimizi
duyurabilmemiz ve ¢6ziime ulasmamiz icin gereklidir.

MPS LH Dernegi yurticinde ve yurtdisinda, imkanlar el verdigince
organizasyonlara, kongrelere, ssmpozyumlara katilmakta ve hepimizin sesi
olmaktadir. Bu sesin daha giir ¢ikmas: sizlerin katkilartyla, destekleriyle
miimkiin olacaktir. Tim hastalarimizi, ailelerimizi ve goniilliilerimizi her zaman
dernek calismalarinda gérmeyi umuyoruz.

MPS LH Dernegi
Yénetim Kurulu

EYLUL 2014

MUKOPOLiSAKKARIDOZ VE BENZERI LiZOZOMAL DEPO HASTALIKLARI DERNEGi
Nadir olani yasiyoruz, umudu paylasiyoruz

Bizler Birer‘
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15 Mayis Ditnya MPS Farkindalik

Guiuniui

15 Mayis Diinya MPS Farkindalik Giinii'nde istanbul'da bulustuk.
Tirkiye'nin her tarafindan etkinlik igin istanbul'a gelen hastalarimiz ve
aileleriyle Atakdy'deki Bakirkéy Belediyesi ispirtohane Kultiir Merkezi'nde
bir araya geldik.

Dernek Baskanimiz Nalan Cetin'in acilis konusmasindan sonra Baskan
Yardimcimiz Muteber Eroglu'nun bilgilendirici konusmasi ve Faruk Eroglu'nun
tiim hastalarimizi temsilen yaptigi konusmadan sonra Prof. Dr. Hilya
Kayserili MPS ile ilgili tani ve tedavi siirecleri hakkinda hastalarimizi aydinlatti.
Prof. Dr. Hillya Kayserili'nin gdrsellerle de desteklenen konugmasi ve
sorulara yanitlari ilgiyle izlendi.

Etkinligimize katilan Sayin Pelin Batu, istegimizi kirmayarak sahneye
cikti ve bu nadir hastaligr ilk kez 6grendigini, MPS'lilerin zeka diizeyi
gibi engellerle tedavilerinin kesilmesini anlayamadigini ve her zaman
destek vermek istedigini belirtti.

Dernek Baskani
Nalan Cetin

Ardindan Dis Sagligi Uzmani Dr. Yeliz Giiven,
MPS hastalarinda dis sorunlart ve tedavi
ydntemleri iizerine hastalarimiza bilgi verdikten
sonra Prof. Dr. Siikr(i Uguz hastalarimizi ve
ailelerini motive eden ve psikolojik sorunlara
degindigi konusmasini yapti. Uzm. Dr. Mehmet
Cihan Balci da bazi sorular lzerine hasta
ve hasta yakinlarini kirmayarak gerekli aciklamalarla
katiimailart aydinlatti.

Dr. Yeliz Giiven




Konusmalardan sonra cok &zel genclerden olusan Bremen Mizikacilari
Perkiisyon Grubu sahne aldi. Kuruculari ve hocalari Gonilld Ritm
Egitmeni Yasar Morpinar'in engellerle yasamak tizerine deneyimlerini
paylastig 6zl konusmasini genclerin herkesi costuran performansi izledi.
Zaman zaman annelerinin de katildig1 gosteride gencler hem costular
hem costurdular.

Bremen Mizikacilari'nin gésterisinden sonra MPS'li cocuklarimizdan
Talip'in istiklal Marsi'n1 ezbere okumasi tiim katiimcilart duygulandirdi.

<

Dernek Baskan Yardimcisi
Muteber Eroglu

= Bakirkdy Belediyesi Tiirk Halk Mizigi Korosu'nun etkinlige katilanlari
LRI’ W costuran tarkii soleninden sonra bahgede sohbetle devam eden etkinligimiz
B 151 70k . . :
tekrar bulusma dilekleriyle sona erdi.

Faruk Eroglu Prof. Dr. Hiilya Kayserili




Izmir Hasta Toplantist

Izmir'deki hastalarimizi ve ailelerini davet ettigimiz toplant
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Metabolizma Ana Bilim Dali
dgretim Uyelerinin destekleriyle 13 Nisan 2014 tarihinde
Ege Universitesi yerleskesinde yer alan Anemon Otel'de yapildi.

Izmir merkezin yani sira gevre illerden de gelen ailelerle 100' .

askin katilimla toplantimizi gerceklestirdik. Canakkale'der Arda'Yﬁksely
- ve annesi

<
Destekleriyle toplantimizin yararli gegmesini saglayan hekimlerimizin
bir kez daha yanimizda olduklarini gérmekten mutluluk duyduk.
Hepsine en icten tesekkirlerimizi bir kez daha sunuyoruz.

Prof. Dr. Mahmut Coker basta olmak Gzere Dr. Hande Gazeteci,
Dr. Ece Cinar, Dr. Ayca Aykut ve Dr. Yasemin Sahan Ozdemir toplantida
yaptiklari konusmalarla hastalarimizi ve ailelerini bilgilendirdiler.

Kemer'den Eymen ve babasi

Konusmalardan sonra hastalarimiz ve aileleri, hekimlerimizle uzun siire
sohbet etme imkani buldular ve sorularinin yanitlarini aldilar.

Manisa'dan Beyza
anne ve babasiyla

Aydin'dan Yusuf Can izmir'den Sevilay Giiler
ve annesi




Kongreler

1V. UluslararaSL Katlllmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi

Gazi Universitesi ile Cocuk Beslenme ve Metabolizma
~ Dernegi tarafindan diizenlenen IV 8luslararasi Katiimli

Lizozomal Hastaliklar Kongresi bu yil 17-20 Nisan 2014
~ tarihleri arasinda Antalya'da gerceklestirildi.

Bizler de bu kongrenin davetlisi olarak oradaydik.
Stant actik, brosiirlerimizle ve biltenlerimizle
dernegimizi tanittik. Tirkiye'nin've dinyanin gesitli

yerlerinden gelen degerli katiimcilara derneglmlzm
faaliyetleri hakkinda bilgi verdik.

Oturumlara katilarak Lizozomal hastaliklarin tani ve
tedavilerinde yapilan calismalar ve uygulamalar
hakkinda bilgi sahibi olduk. '

Bu yil kongre, Cocuk Beslenme ve Metabolizma
Dernegi kurucularindan Sayin Prof. Dr. Alev Hasanoglu'na
ithaf edildi, ciinkii degerli hocamiz bu yil emekli oldu.

MPS LH Dernegi olarak, meslek yasami basarilarla
dolu olan sayin hocamiza bugtine kadar bizlere verdigi
destek icin ylirekten tesekkir eder, kendisine ailesi
ile birlikte saglikli ve huzurlu uzun bir mir dileriz.

Avrupa’da Gerceklestirilen Iki Kongreye Katdik
Glikojen Depo Hastaliklart Kongresi - Eurordis Nadir Hastaliklar Kongrest

Kizt Nihan'in ilag testleri nedeniyle bir siiredir Almanya'da
~ bulunan yénetim kurulu tiyemiz Aynur Uguz iki kongreye de
katilma olanagi buldu ve dernegimizi bu kongrelerde
- temsil etti. Ozellikle GSD Kongresi hastaligi tanima
bakimindan yararli oldu. Aynur Uguz'un kongrelerle
ilgili verdigi bilgileri paylasiyoruz.

28 - 30 KASIM 2013 GSD (GLIKOJEN DEPO
HASTALIKLARI) KONGRESI

Uluslararasi GSD Kongresi Almanya'nin Heidelberg sehrinde
yapildi. Glikojen Depo Hastaliklari, karbonhidratlarin
formu olan glikojenin yapimi ve yikimindaki bir enzimin
yeterli calismamasi sonucu ortaya ¢ikan bir hastalik.
Bu hastaligin ondan fazla tipi bulunmakta ve kendi
aralarinda farkli karekteristik ézellikler gdstermekte ve
en ok karacigeri ve kaslari etkilemekte. Diet yapilmadig)
taktirde hastayi siroza goturebiliyor.

Bu hastalarin tedavisinde de multidisipliner calisma
gerekmekte. En sik rastlanan formu Tip |, yani karaciger
formu. Miidahele edilmezse hasta biiyliyemiyor,
karaciger timérii olusuyor ve bilyiik bir hayati tehlike
yagtyor. Diger en cok rastlanan formu ise kas tutulumlu
Morbus Pormpe... Bu hastalarda 2006 yilinda uygulanmaya
baslanan ve damardan verilen enzim tedavisi farkli
dlcilerde iyilesmeler gostermekte. Yani kimi hastada
pozitif etki yaparken bazi hastalarda ayni etkiyi
gbstermemekte.

8 - 10 MAYIS 2014 EURORDIS 7. NADIR
HASTALIKLAR KONGRESI

Eurordis'in Avrupa da 7.sini diizenledigi Nadir Hastaliklar
Kongresi Almanya'nin Berlin sehrinde gerceklestirildi.
Kongredeki konugmalarda Avrupa'da tahminen 30 milyon
insanin nadir hastaliklarin pengesinde oldugu belirtildi.
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Nadir hastaliklarin yalnizca hastayi degil, aileyi,
arkadaslari, tip doktorlarini, bilim insanlarini, bakicilari
ve tiim toplumu ilgilendirdigi vurgulandi.

Konusmacilar iki konuyu &zellikle vurguladilar. Bunlardan
birincisi, tim ilag endustrisinin, hasta derneklerinin,
bilim insanlarinin ve saglik yetkililerinin koordineli
calismalarinin tedavide verimi ylikseltecegi idi. Bu
calismalarin yalniz ulusal degil sinirlart asarak uluslar
arasi dlizeyde gerceklegtirilmesinin énemi anlatild.

Tiirk Pediatri Kurumu bu sene 50. yil kongresini, Kemer,
Antalya'da 26-30 Mayis 2014 tarihlerinde diizenledi.
Bu seneki tema "Cocuk Gelinler ve Cocuk Anneler” idi.

Biz de bu sene ilk olarak bu kongreye katildik ve
stant actik. Bize bu olanag saglayan Tiirk Pediatri
Kurumu'na ve Prof. Dr. Beyhan Tiiysiiz'e tesekkiir ederiz.

Kongre programinda her yil oldugu gibi Tiirkiye'nin
her yanindan konularinda tecriibeli degerli hocalarimiz
bilgilerini paylastilar. Ayrica bu kongre bizler igin de
farkli bir deneyim oldu. Bu sayede metabolizma ile
birlikte diger branslarda calisan hocalarimizla,
hemsirelerle, laborantlarla tanisma ve dernegimizi
tanitma imkéni bulduk.

Tirk Pediatri Kurumu'nun bu kongresinde bilimsel
platformda bilgiler tazelenirken cocuk sagligini
ilgilendiren sosyal konular da irdelendi.

ikinci konu ise ICD-9-10-11 projesiydi. Orphanet ile
Almanya'nin birlikte ylr(ittigl bu projenin amaci,
nadir hastaliklar deneyimi olmayan doktorlara 151k
tutmak. Her nadir hastaliga 6zel bir kod verilerek,
hastaligin tiim 6zellikleri elektronik ortama yiiklenecek
ve 6rnegin acil servise bir hasta geldiginde, doktor
elektronik ortamda hastaligin tiim ozelliklerini gériip
nasil hareket etmesi gerektigini bilecek. Nadir
hastaliklarla ilgili deneyim ve bilgi eksikligini bu
projenin gidermesi bekleniyor.

Tiirk Pediatri Kurumu, 50. Yu Kongresi

i

Tirk Pediatri Kurumu Baskani Fiigen Cullu Cokugras'in
kaleminden bir alintiyi sizlerle paylasmak istedik:

5 "Bu lilkede cocuklarin hastaliklarina bakarken, onlarin

maruz kaldiklari siddete, cocuk yasta gelin olmalarina,

" kiiclictk elleri ile tamirhanelerde calismalarina, biz

aile arasinda hallettik diye 6rtbas edilen cocuk
tacizlerine, anlamsiz savaslarin onlari ne kadar
drseledigine duyarsiz kalmadik, hep tartistik. Ulkemizin
kanayan bir yarasi olan 'Cocuk Gelinleri’ 2006 yilindaki
kongremizin sosyal konusu yapmistik.

Ne yazik ki daha ergenliklerini yasayamamis anne
sevgisine hala ihtiyac duyan kiciicik kizlarimiz
kendi viicutlarini taniyamadan evlendirilip "Cocuk
Gelinler ve Cocuk Anneler” olmaya devam etmekte.
Bu sene sosyal béliimde “Cocuk Gelinler ve Cocuk
Anneler”i Giyelerimizin de genel istegi dogrultusunda
tekrarlamaya karar verdik. Bu toplantimizin da
sizlerin destegi ile verimli gececeginden eminiz."

Kongrenin hem genel olarak hem de dernegimiz
icin cok verimli gectigini, sosyal bir yaraya dikkat
cekmesi agisindan da 6nemli oldugunu izledik.
Tirk Pediatri Kurumu'na ve yoneticilerine tekrar
tesekkirlerimizi sunariz.

/-




Almanya’dan Bir Anne Anlatwyor

Bir anne anlatwyor...

Kabullenmek ve Yaninda Olmalk

Bana karsiliksiz sevmenin ne demek oldugunu
ilk 6greten, tim masumiyetiyle diinyami dolduran
oglum, Faruk “um diinyaya gelmisti. Yataginin
ucuna gegip saatlerce onu izlerdim, izerine toz
konmasin diye icim titrerdi. Yavas yavas bliyldiikge,
gelistikge sanki diinyanin bitiiff-hazineleri benim
olurdu. Biyliyordu; yiiriimeyi, konugmayi, oyun
oynamayi 6grenmisti.

Oglum iki bucuk yasindaydi, yemek yememeye
basladi ve ayni yil fitik ameliyati_oldu. Oglum
dogdugundan beri asilari ve gelisimini kontrol
etmek icin duzenli doktora gidiyorduk, son
kontrollerinde oglumun bilytimesinin durdugunu
gérmistiik. Doktor bir anlam veremiyordu ve
sadece “bazen bdyle olabilir, biraz bekleyelim”
diyebilmisti.

Beklerken her sey oldugu gibikalmiyordu, yeni
sorunlar ortaya ¢tkmaya devam ediyordu.
Solunum yollari enfeksiyonu, bronsit diye oglumu
her ay doktora gétlriyordum ve tamam artik
iyilesti diyemiyorduk. Strekli ilag kullaniyor
olmasinin yaninda, kemiklerinde de goze carpan
bozukluklar vardi. Bir seyler yolunda degildi ve
benim oglum i¢in daha kapsamli bir arastirma
yaptirmam gerekiyordu.

Hastanede gerekli incelemeler yapildi ve iki ay
sonunda doktorla sonuglari konusuyorduk.

“Oglunuz yavas biiytyor, gelisimini hizlandirici
ilag verebiliriz” diyordu doktor ama bir problem
vardl. Cocugun kemikleri olmasi gerektigi gibi
normal degildi, bu ylzden 6nce kemik hastanesine
gitmemiz gerekiyordu.

Ug ay sonra kemik hastanesinde doktorun
karsisindayiz. Rontgenlere, tahlil senuglarina bakti,
cocugu inceledi ve teshisi koydu. “Akondroplasi”.
Eve geldim, soktaydim. Hemen internetten
hastaligi ve belirtilerini aragtirdim. Oglumun
hastaligi kesinlikle bu degildi. Oglumdaki
belirtileri yazinca daha farkli seyler cikmisti
karsima, bazilarina bakamamustim bile ve daha
dnce hig gdrmemistim. Bir sonraki randevumda
doktora itiraz edecek ve daha kapsamlt bir inceleme
yapmasini isteyecektim.

) .
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Alti ay sonra ayni hastanede ve doktorun
odasindaydik. Pakistanli ya da Hintli bir doktor
vardi, ingilizce konusuyordu, yanindaki Alman
doktor da bana terctime ediyordu. Hikayeyi bastan
anlattim, daha 6nceki doktorlarin soylediklerini de...
Oglum baska bir hastaliga sahip, ama ne oldugunu
ben de bilmiyorum dedim. Doktor cocugu inceled;
omurilikten, boyun bélgesinden, kalcadan,
gogusten, bacaklardan ve.eklem yerlerinden
réntgen cekilmesini istedi. islemleri bitirdim,
sonucu bekliyordum. iki saat sonra doktor bizi
iceriye cagird ve gayet dikkatli bir sekilde oglumun
MPS IV Tip B olabilecegini séyledi, kesin sonug
icin idrar testi ve DNA analizi yaptirmamiz
gerekiyordu. -

Eve geldim, internetten hastalik hakkinda bir seyler
okumak istiyordum ama karsima cikan resimlere
baktikca, yanlis yazdim diye tekrar tekrar kontrol
ettim. Dogru yazmistim ve cesaretimi toplayip
yazilari okumaya basladim. Biit(in hastalik belirtileri
oglumda var, Ustelik daha ké&tilye gidecek, hatta
Tip A olursa daha agir saglik problemleri yasayacak.
En aci olan yani da "hicbir care yok!”

Ates diismustl bir kere, oglumu ve kizimi
uyuttuktan sonra aghyordum; saatlerce bilgisayarin
basinda, bir umut, bir ¢c6ziim yolu bulabilmek
iin arastirmalar yapiyordum ve tekrar caresizlikle
bas basa kaliyordum.

Emin olmaliydim, kesin sonucu bilmeliydim,
belki MPS IV Tip B'dir. Tip A'ya gbre en azindan
biraz daha iyi. Hemen ¢ocuk doktoruna gittim,
durumu anlattim, emekli profesér sok oldu.

“Sana su an bir sey diyemem, ¢ok nadir bir
hastalik, okuldayken tip ansiklopedisinde bir kere
okumustum, baska bir sey bilmiyorum, dedi ve
bir hafta sonra gelmemi sdyledi. Cocuk doktoru
hastalikla ilgilenen merkezleri arastirmis, kimlerle
irtibat kuracagimi gosteren kagitlar vermisti bana.
Zaman kaybetmeden Viyana'nin en eski iniversite
hastanesine gittim, kan ve idrar tahlilini yaptirdim.
Kesin sonug MPS IV Tip A.

Sadece hastaligin kot sonuglari ve verdigi
acilarla ugrasmiyordu oglum, olayin bir de sosyal
ve psikolojik boyutu vardi. Oglum diger cocuklar
gibi oynamak ve hareket etmek istiyordu, ben onun
yanindaydim ama bu benimle alakali degil,
oglumun yasarmiyla ilgili bir durumdu. Bilgi almam
gerekiyordu ve Avusturya MPS Dernegi'ni aradim.

Dernek Baskani bana énemli bir gelisme oldugunu

séyledi. Hastalik i¢in ilag arastiriliyordu ve
Almanya'da bir deney grubu olusturulacakti.
Faruk bu gruba katilmaliydi, ilag hastalara iyi
geliyordu, oglum igin glizel bir sans olabilirdi.

Ailece Almanya'ya gittik, umutluyuz ama bir
o kadar da korkuyoruz.-Oglum bes yasindaydi,
bazi testler yapilmasi gerekiyordu. Test sonuglarina
gore belli olacakti oglumun gruba dahil olup
olmayacags. Oglum diger cocuklara nazaran
daha iyi yiriiyor, merdiven cikiyor, kosuyordu.

Doktorlardan biri bizi odaya ¢agirdi, oglumun
daha yavas hareket etmesinin iyi olacagini sdyledi.




Clinkil Faruk ilk testlerde istenen sinirlan gecmisti,
ikinci testlerde de aynisi olursa deney grubuna
alinmayabilirdi, oysa oglumun erken yasta ilac
almas) hastaligin kéti sonuglarini yavaslatabilir
ve belki de durdurabilirdi. Subat 2012'de deney
grubuna girdi Faruk ve bizim icin Viyana - Frankfurt
glizergahi baslamis oldu.

Diger cocuklar gordiim Almanya'da, aileleri tanidim.
O cocuklardan sonra atesin yillarca yaktigi
gozlere baktim ve ben kendi acimi unuttum.

_ Testler yapilirken diger cocuklarin durumlarini
gordikee uykularim kagti, i ay boyunca bir kiz
cocugunun yurlylisii géziimiin 6ntinden gitmedi,
Biraz daha kiiclik cocuklari oynamialari icin su
parkina gétirmustiik. One firlamis bir gégis
kafesi, carpik bacaklar, yamuk bir omurilik ile
yalpalaya yalpalaya kosarak mutlu olmaya
cabistyorlardt. Hig cekinmeden, birilerinin kendilerine
baktigini umursamadan oynuyorlard. Diinyanin
en mutlu ve en glicla cocuklariydi onlar.

Oglum biiylimeye devam ediyordu ve viicudunun
digerleri gibi olmadigini fark ettikce bize sorular
soruyordu. Biz de yamuk kemikleri icin “bunlar
senin kaslarin galiba” diyorduk, kisa boyu icin de
cesitli oyunlar bulup moralini diizeltmeye
calisiyorduk. Okul zaman yaklasiyordu.

Oglumun kendisini rahat hissedecegi, normal egitim
veren bir okul bulmaliydim. Evimize uzak olmasina
ragmen bdyle bir okul vardi. “Blau Schule”.

Siniflarinda on bes tane normal cocuk, bes tane.
bedensel 6ziirti olan ¢ocuk egitim gériiyordu.
Servisle erkenden okula gidecek, 6gleden sonra
servisle gelecekti. Okul mudiirii, 8gretmenler,
servis elemanlan gayet ilgililerdi. Cok giizel bir
tiyatro programi da yapmuslardi, stirekli geziler
diizenliyorlardi. Bana yapacaklari gezileri 6nceden
bildiriyorlar, eger oglumun yaninda gitmem
gerekiyorsa, ben de kendi programimi ayarliyorum.
Ne oglumun ne de benim hayatimda bir sorun
olmuyor.

Her zaman bu kadar sansli olmuyordu oglum.
Bazen onu takip eden bakislar beni de rahatsiz
ediyor, israrla sorulan sorular moralimizi bozuyor.
Bazen oglum futbol oynamak istiyor diger
cocuklar gibi ama glicli ve nefesi yetmiyor.
Bazen ellerinin ve parmaklarinin glicstizligiini
goriince; ellerim kaytyor, diye kendi bahanesini
uretiyor. Polis olmak istiyor, asker olmak...
Evlenip cocuk sahibi olmak, baba olmak istiyor.
Faruk bunlari séylerken Gziliiyorum bir anne
olarak. Oglum bunlari yapamayacagini anladigi
zaman onun yaninda olabilirim ama séyleyeceklerim
asla onun acisint hafifletmez. Belki de zamanla
o da ogrenir, hayallerini ve umutlarini bu hastaligin
gblgesi altinda sekillendirmeyi ve her seye
ragmen hayatin tam ortasinda yasamay.

Gllsen NARIN
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Hayat Maviydi, Umutlarun Yesil,

Korkularun da Siyah...

Merhaba arkadaslar, ben Silan Yildiz. 8 Nisan 2002'de
jstanbulida dogmusum. Ben, annemin bekledigi,
yiriimesini ve kogsmasini hayal ettigi glizel kiziydim,
oysaki hayat bizim icin coktan tozpembe olmayacakt1,
ama biz sevgiyle, umutla, hirsla hep vardik. Bu kitapta
bir engellinin umutlari, mutluluklar, hayalleri ve
korkularr var.

Siir
Ayni Ralplerin aym hiiziinleriyiz biz
Derdimiz bir dilsiincemiz bir
Yorgun gozlerimizin altinda hep bir seving
Duygularmizin altinda hiiziin yapraklarn
Oziirse ziirlii gozlerle gozlendik,
Burakiik artik 6ziir géreni yaradan affina

Hastaligimi 3 yasimda anlamaya basladim ama
olayin ciddiyetinin farkinda degildim. Kendimi diger
cocuklar gibi goriyor, onlar kadar hizli hareket
edemedigimi saniyordum. Anaokuluna gectigimde
her sey cok giizeldi. Siirleri en glizel ben okuyordum
ama 1. sinifta her sey zorlasmisti. Cocuklar benimle
alay etmeye baslamislard, clinkii boyum uzamarmisti,
bacaklarim carpikti ve zor yuriiyordum. Ailem de
bunlari gériiyor ve ok tiziiliiyorlardi.

2. sinifta ilk ameliyatimi oldum. Korkmuyordum
clinkd iyilesmek istiyordum. Derken ikinci, liglincii
ameliyatlarimi da gérdiim ama sanirim ise yaramadi
¢linkl yiiriyemiyordum. Ben umut beklerken
umutlarim yikilmisti. Benden kiiglik cocuklar bile
alay ediyordu.

Ama yine de sansliydim, ailem hep yanimdaydi.
Annem hem annemdi hem arkadasim hem dostum
ve biz birbirimizi kabullenmistik. Ailem artik beni
kolluyor, yardim ediyorlardi. Yine de hayatimda cok
biiyiik bosluklarim vardi. Cocuk olmak istiyordum,
bagimsiz olmak istiyordum ama yine de kendimi
béyle kabullenmis ya da kabullenmek zorunda
kalmistim.

En cok istedigim sey bir kardesimin olmasiydi ve
bir giin, bir dogum glinimiin sabahinda bir kardesimin
olacagini 6grendim. Bu Allah'in bir armaganiydi.
O diinyaya geldiginde ben hayata yeniden tutundum.
Biliyor musunuz, ilk soyledigi kelime abla oldu.
Evet, onun icin daha iyi olmaliydim ¢iink{i ben
ablaydim ve bu beni gok gururlandiriyordu.

Benim umutlarim, mutluluklarim, hayallerim ve
cok biiytik korkularim vardi. Simdi hayatta korkularimi
nasil asarim, hayallerime nasil ulasirim diye
diisiintiyorum. Ben kendimi kabul ettim. Onemli
olan bu zorluklari asabilmemdi. Béyle diisinmeme
yardimai olan aileme, arkadaslarima ve 6gretmenlerime
cok tesekkiir ederim.

2014'de hastaligimin tedavisinin Tlrkiye'ye
gelecegini soyliyorlar. Umudunuzu hi¢ zaman
kaybetmeyin.
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Bir Mektup Geldi Bana...

Uzaklardaki Yakuvumdan...

(Bu mektubu sizin icin uyarlayarak sevgili Nihan'i
sizlerle kismen-de olsa tanistirmak istedim. Nihan
Hanim ulusal ve uluslararasi platformlarda resimlerini
sergileyen bir geng ressamimizdir. Unutmadan
séyleyeyim okulumuzun duvarlarinda da bir modern
resim drnegi mevcuttur. Sevgilerimle... B.U.)

Cogu insan benim adimi ve hastaligimi bilmez.
Yolda gérseler, ben onlar icin OTEKILERDEN
yani; ENGELLILERDEN BIRISIYj}. Ne zamana kadar?
Ta ki bir yakini ya da tanidigi birisi benim / bizim
gibi bir cocuk sahibi olup bizi yolda gérdiiklerinde
bizden biri gibi duistindiikleri ana kadar.

Biraz sonra sizlere tanitacagim dernegimiz (MPS LH)
Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo
Hastaliklari Dernegi; hastalarin ekonomik, sosyal
ve klttrel, hukuki, mesleki ve egitim konularinda
haklarini koruyup gelistirmek ve toplumda daha
kaliteli yasam kosullarina erigebilmelerini saglamak
amaciyla 2009 yilinda biz hastalar ve hasta yakinlari
tarafindan kuruldu.

Kisaltilmis adiyla MPS, diinyada nadir rastlanan
hastaliklar arasinda yer alan genetik bir rahatsizliktir.

Onunla yasamasi, adini séylemekten daha zor olan
bu hastaligi kisaca tanimlamaya calisirsam
“hiicrelerdeki gidalarin parcalanarak viicuttan
atilmasini saglayan enzimlerin biz MPS hastalarinda
olmamasi ya da yetersiz olmasi hiicrelerde
depolanmalara sebep olmakta. Birikim arttikca da
hareket bozukluklari, havale nobetler, gorme
ve isitme kaybi, kalp sorunlari, kemik gelisim
bozukluklari, karaciger ve dalak biiyiimesi
goriintiyor" seklinde tarif edebilirim.

Hastaligin bazi tiplerinde disardan verilen enzimlerle
hastanin yasam kalitesini artirmak amaglaniyor,
tabii o da her ttkede mimkiin degil.

Yillardir Almanya'da tedavi gérmeye calistyorum
ve biyik bir hasretle tedavinin Tiirkiye'de de
baslayacagi glinti bekliyorum / bekliyoruz. Bu tedavi
hastaligimizi tamamen iyilestirmese de yagam
kalitemizi oldukca artirmaktadir.

Almanya'da tedavi stirecinde cok saglikli bir ortam
olamiyor dogal olarak. Maddi agidan barinma,
sosyal ihtiyaglar vs. hasta tarafindan karsilantyor.

Sevgili dostlar; siz hi¢ 30 yil boyunca bes basamakli
bir merdiveni ciktiktan sonra yorulup yarim saat
dinlenmek yerine, yedi basamag) ciktiktan sonra
yorulup dinlenmenin mutlulugunu yasadiniz mi?
Arkadaslar iste ben ve benim gibi hastalar yani
biz, bu iki basamak sonra yorulmaya “yasam
kalitesini artirmak” diyoruz.

Empati yapalim mi sizinle, sizin i¢in zor ve tatsiz,
benim icin gerceklerle bir kez daha yiizlesmek
deolsa...

Bir ailenin tek cocugusunuz. Kiigiikken ylriimekte
sorun baslayinca "gecer merak etmeyin, kalca ¢ikig1”
diyorlar ve onu tedavi etmeye calisiyorlar. O giinlerde
(30 yil &nce) bu hastaligin adi bile bilinmiyor.
Yillar sonra yavas yavas hastaligin sekli belirginlesmeye
basladiginda anneniz, babaniz genetik olmasindan
korkup ikinci kardese de niyetlenemiyorlar. Yillar
gegiyor, hala babanizin kucaginda merdiven inip
cikiyorsunuz, annenizin yardimiyla kisisel ihtiyaclarinizi
karsiliyorsunuz. Yas 35, nereye kadar sizce? Anne,
baba distintyor ama iginden ¢ikamiyorlar, neden
cirpiniyorlar biliyor musunuz... BIZDEN SONRA
KIZIMIZA NE OLACAK? Anladiniz mi iki basamak
fazla ctkmanin ne demek oldugunu ya da mutfak
tezgahinin Gstiinde duran (onun da yarisi dolu)
su bardagini kendi elinizle tutup icebilmeyi.
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Dernek ve hastalik hakkindaki ayrintili bilgiyi ve
bugiine kadar neler yaptigimizi tiim detaylari ile
‘www.mpsturk.org' adresindeki web sitemizde
gorebilirsiniz.

En biiyiik amacimiz MPS Hastalig) ile ilgili toplumsal
genel bilincin artirilmasi, hasta ve hasta yakinlarinin
bilinclendirilmesi, akademik ve mesleki kuruluslarin
ilgisini cekmektir. Kuruldugumuzdan bu yana
olanaklarimiz él¢tisiznde bircok etkinlik yaptik.
Ancak sunu da biliyoruz ki en etkili ve duyulabilir
sesi sizlerle, sizlerin bize verdigi destekle saglayacagiz.

15 Mayis diinyada MPS Farkindalik Giinli olarak
kabul edilmistir. Bugiin dernek olarak 350 civari
hasta ve hasta yakini ile birebir iletisim icindeyiz.

Onlar adina yapacaginiz kiiciik bagislar dernek
olarak hepimizi ok mutlu edecektir. Yardimlariniz
icin tesekkiir ediyor, hicbir zaman siz ve yakinlarinizin
boyle bir hastalikla tanismama temennisiyle
hepinize saglikl giinler diliyorum.

Sevgilerimle.
Ayse Nihan UGUZ
Sevgili Nihan'in mektubundan uyarlayan Bilent uéuz

Nesibe Aydin Dershanesi Liselere Hazirlik B&limii Mudcird
(NESIBE AYDIN EGITIM KURUMLARI AYLIK DERGISI)

Rapor siiresinin uzatilmasi ve I1Q kriterin kaldirilmasi icin verdigimiz
miicadelede yazilariyla ve yayinlariyla bize destek olan tiim dostlarimiza
tesekkiir ederiz. Bu kriterler tamamen kaldirilmamus olsalar da yapilan
olumlu degisikliklerde etkilerinin nemli oldugunun bilincindeyiz...

Radikal
*

ilk yazi Radikal Gazetesi'nin 28 Aralik
2013 tarihli sayisinda idris Emen
tarafindan yazildi. "Vicuttaki tim
organlarin blyimesine neden olan
MPS Hastaligina yakalanan 11 yasindaki
Beytullah Hakyeri ile 14 yasindaki
Cemil Koyun'un ilaglarn SGK tarafindan
‘ileri derecede zekd 6zrii’ olmasi
gerekgesiyle kesildi.

SCK tarafindan uygulanan zeka testi sinavinda 50 1Q
sinirini gecemeyen Beytullah ile Cemil, doktor
raporu olmasina ragmen ilag alamiyor” diye
baslayan idris Emen, Beytullah'in ve Cemil'in
ailelerinin goruslerine de yer verdikten sonra yazisini
su sekilde bitirdi: "Uygulamanin yirirlige girdigi
tarihte zeka kriterinin kaldirilmasi yénindeki
gdrislerini SGK'ya bildirdiklerini belirten istanbul
Eczaci Odasi ise hastalara uygulanan zeka kriterini
su sekilde elestirdi:
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"Tedavide kullanilan ilaclarin fiyati géz éniine
alindiginda bircok hasta ilaca erisememektedir. Konu ile
ilgili uzman gorusleri de ilacin kullaniminda zeka
seviyesinin tespitinin uygun bir kriter olmadig yéniinde.
Hasta ve insan haklari ile bagdasmayan zeka seviyesi
kriterinin kaldirilarak hasta magduriyetinin giderilmesi
icin kurum nezdinde gerekli calismalarin yapilmasini
talep ediyoruz.”

28 Aralik 2014 - Radikal Gazatesi

A

¢« Milliyet.com.tr

Diinya MPS Farkindalik Glinti etkinligimize de
katilan Pelin Batu'nun, etkinlik sonrasi kaleme
aldig yazisinin baslig "Adi Zor Hastaliklar”.
Pelin Batu MPS ile ilgili diyor ki:

“Bir anneden mektup aldim. Cocugunu kaybetmis
bir anne. Adint hi¢ duymadigim bir hastaliktan
bahsediyordu. Adi zor, yasamasi daha da zor bir hastalik
olan Mukopolisakkaridos ya da MPS'den.” MPS
Farkindalik Giinu etkinligine katilimini da anlatan
Pelin Batu, etkinlikte MPS hastaligiyla ilgili edindigi
bilgileri paylastiktan sonra yazisini séyle bitiriyor:

“Konustugum aileler cocuklarina 2-3 hafta boyunca
ilac alamadiklarint sdyliyor. Blrokrasi hayati zorlastiryor.
Mesela tanistigim giizel sesli Talip (14) gérme engelli.
Buna ragmen devlet onu |Q testlerine tabi tutuyor.
Neden? ilaclar pahali, kime vereceklerini 1Q'ya gére
sapttyortar. Ayrica, MPS hastalarinin bagisiklik sistemleri
cok zayif; buna ragmen MPS'liler, [6semi hastalariyla
ayni yerde tedavi goriiyor. Bu ve bunun gibi degismesi
gereken pek cok sey var. Saglik sistemleriyle
oviinenlere duyurulur.

“Turkiye'de engelli olmak ne zor” diyor bir baba.
Son zamanlarda en sik telaffuz edilen sey, "ates,
dustlgl yeri yakar” ya; ates, kimilerini yakiyor,
kimilerini acitmiyor bile. Oysa ates bizi bulmadan,
sondiirsek, yangin olmayacak.

MPS ile ilgili bilgi icin litfen www.mpsturk.org

sitesine bakiniz.”
5 Haziran 2014 - Milliyet.com.tr

TORKIVE NN HABER SITESI

Zeynep Bakir'in gerceklestirdigi, Uygar
Taylan'in fotografladig) sdylesiye dernegimizin
Yonetim Kurulu Baskani Nalan Cetin katild.
Nalan Cetin, soyleside MPS ile ilgili sorulari
kendi deneyimleriyle anlatti ve MPS'nin
nedenlerinden, hastalarin karsilastig
sorunlara kadar her konudaki sorulari
ayrintili olarak yanitladi. Soylesinin girisi
sOyleydi:

“Onlarin az zamanlar ama yapacak ¢ok seyleri var"
“Bu diinyanin bilinen hastaliklari yetmezmis gibi
bir de nadir hastaliklari var basa bela. Her yil 29 Subat'ta
kutlanan Nadir Hastaliklar Haftasi'nda oglunu ne oldugu

belli olmayan &liimcil bir hastaliktan kaybeden ve

bu yiizden de dernek kuran Nalan Cetin'le konustuk... "
9 Mart 2014 - Aksam Gazatesi
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Haber Tiirk Gazegesi'nin Hayat ekinde
yayimlanan soyiesl 'Stylemek de zor,

yasamak da..." basligiyla yayimlandi.
Séylesinin tanitim climleleri ise soyleydi:

Bugtin yine farkli bir dernegi ve saniyorum ki yine
hi¢ duymadiginiz bir hastaligi ve beraberinde getirdigi
yasam seklini konusacagiz. Simdilerde bu dernek "Diinya
Nadir Hastaliklar Giinii" olan 28 Subat icin hummali
calismalarina basladi bile... Simdi hem dernek
projelerini hem hayati hem de degisik hikayeleri
paylasacagiz. Karsimda benim gibi capcanli, yerinde
duramayan iki hanim var. MPS LH Dernegi Baskan
Yardimcisi Sevgili Muteber Eroglu ve Yénetim Kurulu
Gyesi Sevgili Ayfer Ergiizel...

Eminim "Bu MPS de nedir?" dediniz. Iste ben de bunu
bilerek hemen sorumu yoneltiyorum ve sohbetimize
basliyoruz."

MPS Hastalarinin sorunlarina odaklanan sdyleside
Muteber Eroglu ve Ayfer Erglizel tim dernek
faaliyetleri hakkinda da bilgiler verdiler. Soylesi soyle
noktalandi: “Haklisiniz diyorum ve ekliyorum, bence
bu alanda da yazilacak ve konusulacak cok baslik var.
Ama degisik hastaliklar ve degisik

Sivil Toplum Kuruluslari ile bir araya geldigimde
ortak noktamizin aslinda hep biling, duyarli insanlar
ve gonilliilik oldugu kanaatina variyoruz. Yani sorunlar
hastaliklar degil hep bakis agisi ile ilgili.

Galiba bunu degistirdigimiz takdirde biiyiik bir adimi

atmis olacagiz. Buna toplum olarak cok ihtiyacimiz var,
bu konudaki hikayeleri sonrasinda yazma karari aldim
ciinkii bu yasami 6nce depolamak ve fark etmek
gerek!! Diinya MPS Giindi tim diinyada 15 Mayis.

Umuyorum iilkemizde de 2014 yilinda etkili projeler
ile bu giinii hep birlikte hatirlayacagiz ve hatirlatacagiz.
Detayli olarak bilgilenmek isteyenler www.mpsturk.com
sitesinden dernege ve bilgilere ulasabilir...

Dedigim gibi, aile hikdyelerini de dénem donem
paylasacagim. Sizler de hikayelerinizi géndermek ya
da " bunu liitfen paylasin" demek isterseniz buradayiz..

Hem de sadece sevgi ve goniilliiliikle..
6 Aralik 2013 - DENIZ ATAKAY - HT Hayat
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Dernegimizin Yonetim Kurulu Baskan
Yardimcisi Muteber Eroglu ve og!
MPS hastasi Faruk CNN Tirk'dn
Ana Haber Biiltenine konuk oldular.

2 Mart 2014 tarihinde CNN Tiirk Ana Haber biilteninde
Nevsin Mengii'niin konugu olduk. Diinyada "Nadir
Hastaliklar Giinii" olarak kabul edilen 28 Subat'in
farkindalik yaratmak i¢in dnemli oldugunun altini ¢izdik.
MPS Hastaligini ve bu hastalikla yasamanin zorluklarini
anlattik. Tani ve tedavide yasanan zorluklardan bahsettik.
Ayrica erken taninin nemine, hastalanmizin egitim,
sosyal yasam ve diger alanlarda yasadiklari sikintilara
degindik.

Ana Haber'i linkten izleyebilirsiniz:

http://tv.cnnturk.com/video/2014/03/03/programlar/
ana-haber/ana-haber/2014-03-02T1700/index.html

Genis kitlelere sesimizi duyurma imkani verdikleri icin
CNN Tiirk'e yirekten tesekkir ederiz...

2 Mart 2014 - CNN Tiirk




Bizler Birer Kahramaniwz

2012 yilinda MPS Tip IV A hastalari icin Biomarin
lag firmas: tarafindan diinyanin alti ilkesinde klinik
denemeler baslatildi. Bu denemelere Almanya'nin
cesitli sehirlerinden, Avusturya'dan, isvigre'den ve
Turkiye'den pek ¢ok hasta gonilli olarak katildi.
Katilan hasta yakinlarinin tek korkusu, "gocugumuza
blyiik bir yan etkisi olur mu" idi. Bu korku ve stresle
iki yili geride biraktik. Hep "ilag ne zaman ¢ikacak”
sorusu da stirekli glindemdeydi. Hastalarin ¢ogunlugu
her hafta ok uzaklardan geliyorlardi ve bu da cocuklar
icin oldukca yorucuydu. Genellikle bir giin énce gelip,
ertesi giin enzim aldiktan sonra yola ¢ikiyorlard:. Bu
boyle iki seneden fazla siirdl ve bazi aileler bu
nedenle islerini maalesef kaybettiler.

En sonunda beklenen giin geldi ve ilag piyasaya ¢iktl.
Hem aileler hem de minikler inanilmaz mutluydular
ve bunu klinikte "BIZLER BIRER KAHRAMANIZ"
yazili tisértler giyerek, doktorlar ve hemsireleri ile
birlikte kutladilar. Evet, onlar diinyada pek ¢ok hasta
kardesleri icin géntllt denek olmuslardi ve onlar
birer kahramand.

Mubkopolisakkaridoz ve Benzeri Hastalidarla Ngili
13. Uluslararast Sempozyumut

COSTA DO SAUIPE | BAHIA | BRAZIL | 13™ - 1774 AUGUST 2014

iki yilda bir yapilan Uluslararast MPS Bulusmast bu yil Brezilya'nin Salvador kentinde
gerceklestirildi.

Diinyanin dért bir tarafindan hastalarin, ailelerin, hasta derneklerinin, arastirmacilann
ve bilim insanlarinin yer aldigi sempozyumda toplantitar iki ayri grupta yapildi.
Bilimsel toplantilara aragtirmacilar ve bilim insanlari katilirken aile toplantilarina
hasta dernekleri, hastalar ve aileleri katildilar.

13. Uluslararasi Sempozyumu ile ilgili aynintili bilgiler web sitemizde
(www.mpsturk.org) bilgilerinize sunulmustur.
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Danisma telefonlari: Nalan Cetin 0549 279 90 90
Muteber Eroglu 0549 289 90 90
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