MPS LH DERNEGL

Merhaba,

Bugiin elinize gegen bu biiltenimizde gérdikleriniz, okuduklanniz bazilanniz:
T sagirtabilir. Diinyada boyle bir hastalik oldugunu bugiine degin hic duymamis
olabilirsiniz. O zaman ne mutlu size...

Lizozomal Depo Hastaliklar (LH) ve bu simfin iginde yer alan

mukopolisakkaridoz (MPS), diinyada ¢ok az rastlanan metabolizma
hastaliklaridir ve heniiz tedavisi yoktur. Hastalarin ve ailelerinin yasam kalitesini 5mir
boyu etkileyen bu hastaliklarin diinyada en ¢ok rastlandig iilkelerin basinda maalesef
Turkiye gr—.-h"f'lektedir;ME

LH ve MPS'li cocuklarimizin dertlerine derman olabilmek; ayni sorunlari yasayan ailelerle
tanismak ve dayanismak; sesimizi duyurabilmek; cocuklarimizin, genclerimizin yasam
kalitelerini yiikseltmek ve toplumumuzu bu hastaliklara karsi bilinclendirmek amaciyla
dernegimizi kurduk.

Bugiine degin hastalarimizla ve doktorlarimizla iletisim kurmak amaciyla hazirladigimiz
biiltenimizi bu sayidan itibaren daha genis kitlelerle paylasmayi arzuladik ve biiltenimize
ENZIM ismini verdik, ¢link{;
e Lizozomal depo hastaliklari ve MPS'nin nedeni enzim eksikligidir;
® Tedavi amaciyla sonradan verilen enzim, cocuklarimiz igin bir umuttur;
@ Enzim dreten ilag firmalaninin AR-GE ¢alismalarina hiz vermeleri ve Grettikleri enzimleri
gelistirmeleri Gnemli bir beklentimizdir;
® Enzime ulasamayan gok sayida hastamizin enzim almaya baslamalari hedefimizdir.
Bundan bayle, ENZIM'i size de ulastiracak; LH ve MPS ile ilgili bilgiler verecek; yaptiklanmizi
anlatacak; Diinya'da yapilanlani 6zetleyecek; dnerilerinizi, desteklerinizi, katkilarinizi
bekleyecegiz.
LH ve MPS gibi nadir gériilen bir hastalikla yasayan her insanin 6zel, olaganisti ve sira

digi; fakat herkesle esit oldugunu hatirlatir, hastalanimiz ve aileleri adina hepinize saygilar
sunarim.

Nalan Getin MPS LH DERNEGI, Yénetim Kurulu Baskan:

> enzim
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DUNYADAN HABERLER

Tedaviyi ulasilir kilmak

Avrupa Parlamentosu, 19 Ocak 2011'de yaptig
toplantida lilkeler arasi saglik hizmetlerini
diizenleyen hasta haklar yénetmeligi icin olumlu
oy verdi. Yonetmelik, Avrupa Birligi'ne iiye bagka
bir tlkede tedavi talep eden hastalarin 6niindeki
engelleri kaldiriyor ve diger iiye lilkede yapilan
harcamalarin 6denmesine olanak sagliyor. Bircok
kez:degisikliklere ugrayan yonetmeligin hala
bazi eksiklikleri bulunuyor ve elestiriliyor.
Yonetmeligin yiirdrliige girmesi icin Avrupa
Birligi'ne tiye llkeler tarafindan da onaylanmasi
gerekiyor.

Avrupa, nadir hastaliklarin ne kadar
farkinda?

Avrupa Birigi'nin Saglik ve iletisim Direkt@rliiklerinin
ortaklasa gerceklestirdikleri Nadir Hastaliklar
Arastirmasi'nin sonuglar 28 Subat 2011'de
acikland.

Amaci, toplumun nadir hastaliklardan ne kadar
haberdar oldugunu gérmek olan calisma, 27 iiye
lilkede, 26.000'in Gstiinde kisiyle gériisiilerek
yapilmus. Arastirmanin sonuglarina gore, ankete
katilanlarin %63'li nadir hastaliklarin 6zel bakim
gerektirdigini ve sinirhi sayida insani etkiledigini;
1/5'i baz insanlann bu hastaliklardan etkilendigini
bildigini; tim Ulkelerde arastirmaya katilanlarin
%96's! ise nadir hastaliklarla miicadele icin, ulusal
saglik otoritelerinin arastirma gelistirme
calismalarina, hastalara ve ailelerine, hasta
derneklerine daha fazla destek verilmesi gerektigini
soyluyor. m



ADANA'DA

TOPLANDIK

Yilin ilk hasta toplantisini 5 Mart'ta Adana'da gerceklestirdik...

Bu yil hastalarimizla ve aileleriyle diizenli
toplantilar yapmayi planladik. Amacimiz,
birbirimizi tanimak, sorunlarimizi paylasmak ve

¢oziim arayislarimiz icin sinerji yaratmak.

Bu yilin ilk toplantis; igin Adana'daydik. Mersin,
Urfa, Diyarbakir, Gaziantep'ten, Antakya'dan,
iskenderun'dan ve Ankara'dan gelen hasta ve

yakinlariyla Adana Hekim Evi'nde toplandik.

Toplantida Cukurova Universitesi Tip
Fakiiltesinden Dog. Dr. Neslihan Onenli Mungan,
Dog. Dr. Sibel Basaran, Cocuk Diyet Uzmani
Stileyman Nazogly, Egitim Fakultesi Ozel Egitim
Béliimiinden Iskender Ozgiir, hastalan ve ailelerini
bilgilendirici konusmalar yaptilar ve sorulari

yanitladilar.

Kiiciik cocuklar, aileleri toplantidayken
gonillilerimizle oyunlar oynayarak, ylz

boyayarak ve resimler yaparak eglendiler.

Birlikte yenilen 6gle yemeginden sonra sohbetle
gecen birkac saatin ardindan tekrar bulusmak
umuduyla vedalasild. @
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IX. METABOLIK HASTALIKLAR VE
BESLENME KONGRESI'NDE

BiZ DE VARDIK

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik
Metabolizma B&limi tarafindan organize edilen
uluslararasi katiimli XI. Metabolik Hastaliklar
ve Beslenme Kongresi 14 - 16 Nisan 2011
tarihleri arasinda izmir - Gesme Sheraton Otel'de
gerceklestirildi. Cocuk Beslenme ve Metabolizma
Dernegi'nin de katkilari ve danismanhig ile
orghnize edilen kongreye, Demnegimiz bir stantla
yer alirken, ydnetim kurulu baskanimiz Nalan
Cetin ve baskan yardimcimiz Muteber Eroglu
kongrenin hastalarimizla ilgili oturumlarina
katlma-imkani buldular.

Kongre siiresince, katiimei doktorlanimizdan ve
hocalarimizdan gok yakin ilgi gérdik. Bircoguyla
tanistik ve demegimizi tanittik. Dernek rozetimizi
yakalarina taktik ve brostirlerimizi sunarak
faaliyetlerimiz hakkinda bilgi verdik.

Kongrede yer almarmiz igin bizi yiireklendiren
ve destekleyen Kongre Baskani Prof. Dr. Mahmut
Coker basta olmak izere tiim Ege Universitesi
Tip Fakiiltesi Pediatrik Metabolizma B&limu
hocalarina ve Cocuk Beslenme ve Metabolizma
Dernegi'ne tesekkiir ederiz. m
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2011 EURORDIS TOPLANTISI
AMSTERDAM'DA YAPILDI

Dernegimizin de liyesi oldugu EURODIS (Rare
Diseases Europe) 2011 yili toplantisi 13 - 14
Mayis tarihlerinde Amsterdam'da gergeklestirildi
ve dernegimizi temsilen yonetim kurulu Gyemiz
Aynur Uguz toplantiya katildi.- Aynur Uguz
toplanti izlenimlerini soyle anlatti:

Toplantida Diinyanin degisik Glkelerinden,
genellikle Ender Hastaliklar Dernekleri, ilag
firmalari ve Eurordis gorevlilerinden olusan
250'nin Gstiinde katilimc vard.

Acis konusmasini Hollandali bagkan Terkel
Andersen yapti. Eurordis olarak dernekleri, ilag
firmalarini ve bilim insanlarini desteklemek
gerektigini vurgulayan Andersen dnceliklerinin
tedavi imkéani saglayan kliniklerin gelistirilmesini
desteklemek ve onlara yardimai olmak oldugunu
belirttikten sonra ender rastlanan hastaliklarin
organizasyonunda Fransa'nin bagi cektigi ve
bunu Hollanda'nin takip ettigi bilgisini paylasti.

Diger konusmacilar da hem kendi iilkelerinden
drnekler verdiler hem de gelecege yonelik
planlarini anlattilar. Ornegin, Fransa'dan gelen
delege, iilkeler arasindaki is birliginin artinlmasini,
global caligilmasi gerektigini soyledi. Fransa'da
ulusal halk saglig planinin basariyla uygulandigini
da ogrendik. Fransiz konusmac, halk saghg
planlarinin uzun vadeli ve esgiidiim iginde
yapilmasiyla genel bir veri bEnkas:
olusturulmasinin da miimkn olacagin vurguladi.
Irlanda'dan gelen delege, derneklerinin ¢ok zor
kosullarda kuruldugunu ama bugiin gelismis
diizeye ulastigini sdyleyerek devlet organlarimifi
ender rastlanan hastaliklarla ilgili kararlarinda
derneklerle birlikte calismasinin énemine degindi.

Ben de dernegimizi tanitan 30 sayfalik bir sunumu
tim katibmcilara ilettim. Toplant: stiresince ¢ok
cesitli iilkelerden gelen dernek yoneticileriyle
tanisma ve fikir alig verigi yapma olanag buldum.

Uluslararasi toplantilara katilmanin yararlarina
inaniyor ve boyle toplantilarda bulunmak igin
tiim olanaklarimizi seferber ediyoruz. Biz gok yeni
bir dernegiz. Avrupa'daki derneklerin deneyimleri
bizim igin ¢cok &nemli. ®
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UMUDUN GENLERI VARSA...

Hayatta en bilylik zenginlik mutlu bir hatiraya
sahip olmaktir derler. Bunun icin savasan birgok
MPS'li cocuk taniyorum ve biliyorum ki hepsi
kendilerini iyilestirecek ilaglar bekliyor. Kosup
oynayacaklari, ip atlayacaklari ve bizim
zamanimizdaki gibi sokaklarda bisiklete binecekleri
anlar dért gozle bekliyorlar.

Bugiin MPS'li ¢ocuklar igin onlan tamamiyla
iyilestirecek ilaclar buldugumuzu sdyleyermem
ama bilim var oldukga, umut hep devam edecek
ve etmeli... Ciinkii MPS ile ilgili arastirmalar hizla
devam ediyor. Pubmed verilerine gére 2010
yilinda MPS tedavisi ve hastaligin mekanizmastyla
iliskili 189 makale yayinlanmis. 2011 yilinda itk
6 aysicinde toplam 115 makale, son 30 giinde
ise 39. Yani 2011 yilinda neredeyse her giin bir
gelismeyle veya degerlendirmeyle kars! karsiyayiz.
Ancak sunu da belirtmeliyim ki son 6 ay
icerisindeki makalelerden sadece 1 tanesi klinik
calisma. Digerleri degerlendirme, gézlem ve meta-
analizler. Oniimiizdeki dénemlerde ilag etkinligini
veya tedavi stratejilerini irdeleyen daha fazla
Klinik calisma yapilmasi ve yayimlanmasi bizim
daha iyi bir sekilde ileriyi gormemizi saglayacaktir
diye disiintiyorum.

Yakin bir zamanda Istanbul'da 1.Ulusal Nadir
Hastaliklar ve Yetim ilaglar Sempozyumu
yapilacak ve belki orada yetim ilaglar hakkinda
en son bilgileri 6grenme firsatimiz olabilecek.

Ancak simdiden séylemeliyim ki; belki de diinyada
“nadir” olarak nitelendirilen bazi hastaliklar
“Tiirkiye'de Siklikla Karsilasilan Nadir Hastaliklar”

adi altinda degerlendirilecek. Bu durumda bazi
hastaliklarin yeni dogan taramasi grubuna
alinmasi giindeme gelecektir diye diisiinliyorum.

Bir ozel sektdr galisani olarak, ilag gelistirme
calismalarinin mevcut klinik ¢alismalardan daha
biiyiik bir ivme kazanmis olmasi, mevcut tedavi
stratejilerine alternatif veya ilave ilaglar ile
karsilasacagimizin habercisidir. Umut ediyorum
ki; en-kisa zamanda MPS il igin de gelistirme
asamasinda olan bazi ilaclarla karsilasacagiz.
Hatta bu konuda Tirkiye'de bazi merkezler
deneysel calisma igerisindeler.

MPS IV icin olan ¢alismalar ise biiyik bir ivme
kazandi. Bircok merkezde farkli zamanlarda
baslayacak, hatta bazi merkezlerde baglamig bir
faz Il klinik calismasi var. Beklentimiz en kisa
zamanda faz lll calismalarinin tamamlanip, en
ge¢ 2013 yilinda MPS IV tedavisinde kullanilabilir
hale gelmesi.

Gectigimiz giinlerde cok degerli bazi hekimlerle
tedavi stratejilerini ve alternatiflerini konusma
firsatimiz oldu; gelecek ilag stratejilerinin kisiye
ozel tedavilerle sekillenebilecegi ve gen tedavisinin
muhtemel poritif etkilerini gelecek kusaklarda
gorebilecegimizi konustuk. Umudun genleri varsa
tedaviye buradan baslayalim ve gelecege hepimiz
umutla ve pozitif bakabilelim.

Ciinkii cocuklar, gelecege gdénderdigimiz
mesajlardir. B

Seda Manay

—



|

e e

15 MAYIS DUNYA
MPS FARKINDALIK GUNU

15 Mayis MPS Hastaliginin Tanitim Giinii olarak
kabul edilmis olup, hastaligin farkindaligim
artirmak amaciyla gelismis ilkelerde birgok
etkinlikler yapilmaktadir.

Tiirkiye'de ilk kez MPS Farkindalik giintinde etkinlik
diizenledi. Dernegimiz bir ilke imza atti ve istanbul
Ispirtohane Kiiltir Merkezinde MPS Hastalarini,
yakinlarini ve bizlerden desteklerini esirgemeyen
dostlarimizi 15 Mayis'ta bir araya getirdi. Giizel
ve anlamli bir giindi... Etkinligin ilk kez
yapilmasinin yani sira bir bagka &zelligi daha
vards; bu giinii bizim ¢ocuklarimiz, genglerimiz
hazirlad ve sundu. Caglar Gokmen'in hazirladig

hastaligl tanitim videolan izlenirken, Faruk Eroglu
da programin sunuculugunu Gstlendi. Talip Ay'in
glizel sesi ile soyledigi turkiiler icimize isled, tim
izleyenleri duygulandird..

Yanimizda olduklarini daima hissettiren
dostlanmiz da gitarlari ve flatleri ile katildilar.
Ekrem Atamer'in saz arkadaslar ile birlikte
soyledigi turkalerle gocuklarimiz kendilerini
sahneye atarak doyasiya oynadilar, eglendiler.

Daha sonra palyaco ve sihirbaz esliginde yemyesil
cimenlerde eglenmeye devam ettik, birlikte yemek
yedik. Yasadigimiz sikintilardan uzaklasarak,
cocuklarimizin mutluluklarini izledik.

enzim
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istanbul Teknik Universitesi Konservatuar
hocasi Banu $ahin flit ¢aldi.

Bakurkdy Ispirtohane Kiiltiir Merkezi Miizik
Direktori Ali Kaptan'in katkilanyla
Srencisi Ozgiic Kaya, gitar resitali sundu.

Degerli sanatglanmizdan
Sn. Ekrem Atamer de giizel ti rkileriyle
katild.

Yalniz olmamamiz ve bu yolda birbirimize daha
stki salmammz gerektigi inanciyla glinimuzi
bitirdik. Cocuklarimizin ve ailelerinin mutlulugunu
fotograflar anlatiyor zaten.

Bu glinimdziin hazirlanmasinda bizlerden
desteklerini esirgemeyen Bakirkdy Belediye

Bagkanimiz Sayin Ates Unal ERZEN'e, Bakirksy
Belediyesi Tiyatrolan Miidiirl Sayin Nilgul Giiloglu
CEYHAN'a ve Sayin Aynur KULAKSIZOGLU'na
tesekkdirlerimizi sunariz.

Ayfer Ergiizel




DOKTORLARIMIZ

Sevgili Hastalanimiz ve Yakinlar,

“Hekim gozu ile mukopolisakkaridozlar”a
baktlélmmda, genetik gegisli nadir goriilen bir grup
depo hastaligi oldugunu gérityoruz. ilk klinik
tanimlama XIX. ylizyilin ortalarinda yapilmasina
karsin depolanmaya neden olan enzim eksiklikleri
ancak 1970'li yillarda tanimlanmis. Daha sonraki
yillarda eksikligi olan enzimleri yerine koymak
iizere yapilan calismalar hizla sonug vermig ve
bugiin icin MPS tip |, Il ve VI'da enzim tedavisi
yapabilir duruma gelmisiz. Cok yakin bir zamanda
tip IV icin de enzim onayi cikmasini bekliyoruz.

Mukopolisakkaridozlarin iilkemizdeki gorilme
sikligini gdsteren bir ¢alisma simdilik yok. Ancak,
yakin akraba evliliklerinin sik olmasi nedeniyle
baska (ilkelere gore bizde daha sik oldugunu
sdyleyebiliriz. Yedi farkli enzim eksikliginin yol
actig degisik mukopolisakkaridoz tiplerinde farkl
klinik bulgularin griildugiing, aym tip icinde bile
cok genis bir klinik spektrum oldugunu biliyoruz.
Yine biliyoruz ki destek tedavilerinin yani sira

a

AN BILGILER

enzim tedavisi miimkiin olan hastalanmizda erken
dénemde tedaviye baslayabilmek igin erken tant
gerekli. Enzim tedavisi bulgulanin bir kisminda
diizelme saglamakta ancak dzellikle sinir sisterni
tutulumu {izerine etkin olmamakta. Bu yiizden bu
sisterne de etkin olan tedavi yollan arastinlmakta.

Dilegim, hastalarimizin erken dénemde tani
almalari ve erken tedaviye baslanmasi, bu gln icin
etkin tedavisi olmayan hastalarlmrzggﬁda yakin
zamanda etkin tedaviye kavusmasi. Ayrica, akraba
evliliklerinin azalmasi ve dogum &ncesi tani
olanaklarinin saglanmasi ile dogacak hasta cacuk

sayisinin azalacagini bilmemiz de dnemli.

Tiim hastalarimiz icin daha kolay, etkin ve ucuz
tedavi olanaklarinin bulunacagina inanarak, tedavi
ekibindeki tiim disiplinlerin, biz hekimlerin sizlere
destek olmak iizere her zaman yaninizda
oldugumuzu belirtmek isterim. @

Sevgi ve saygilarmla

Prof. Dr. Sultan Durmus Aydogdu

‘enzim
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-. SOYLEgi Muteber Eroglu

Biiltenimizin bu sayisinda Pompe hastasi 14 yasindaki
geng bir hammefendiyle sohbet ettik. Minicik de olsa
Dilara'y1 tanimaya ve tanitmaya calistik. Eminim ki
Dilara'yr tanidiginizda siz de en az benim kadar
seveceksiniz.

Muteber Eroglu: Merhaba bize kendini tanitir misin?

Dilara Ciice: Merhaba, ben Dilara Ciice. 14
yasindayim.

ME: Hastaligimin tanisi nedir Dilaracigim?

DC: Ben Pompe hastasiyim.

ME: Tani konuldugunda kag yasindaydin?

DC: Tani konuldugunda 8 yasindaydim.

ME: 8 yagina kadar hasta oldugun anlagilmadi mi?

DC: 8 yasina kadar hicbir saglik problemim yoktu,
sadece ¢abuk yoruluyordum. 8 yasinda aniden
rahatsizlandim. Ailem beni Kartal Egitim ve Arastirma
Hastanesi'ne gotiirdd, 18 ay yogun bakimda kaldim.
Once ciddi bir gribal enfeksiyon zannettiler. Ciddi bir
solunum praoblemim oldu. Bogazima kaniil takild:.
Daha sonra hastaligimin Pompe oldugu anlasildi.

ME: Su anda nasil bir tedavi gérilyorsun?

DC: 15 giinde bir enzim tedavisi gériyorum.
MYOZYME isimli ilaci kullamyorum.

ME: Tedaviye ne zaman basladin?
DC: 5 yildir enzim tedavisi aliyorum.
ME: Dilaracigim okula gidiyor musun?

DC: Hayir maalesef. Okuluma 2. sinifin yanisina kadar
devam edebildim. Aniden rahatsizlaninca 18 ay yogun

bakimda kaldigim icin ve bogazima takilan
trakeostomiden dolay: enfeksiyon riskim gok yiiksek
oldugu icin egjtimime devam edemedim.

ME: Evde egitim sisteminden faydalanabildin mi?

DC: Hayir. Zannedersem o yillarda béyle bir imkan
yoktu ya da bizim haberimiz olmadi. Su anda da
yasimdan dolayi faydalanamiyorum.

ME: Ginlerini nasil gegiriyorsun Dilaracigim?

DC: Bilgisayarda cok zaman gegiriyorum. Miizik
dinlemeyi ok seviyorum. Genelde yalnizim ve
evdeyim.

ME: Genelde yalnizim dedin. Tek cocuk musun?
DC: Evet tek gocugum. Kardesim yok.

ME: Peki cevrende zaman gecirebilecegin yasitlarin
yok mu Dilaracigim?

DC: Aslinda ¢evremnde yasitlanm var. 2 yil dncesine
kadar arkadaslarim gelip gidiyorlard, ama artik
gelmiyorlar.

ME: Peki bunun sebebi sence ne olabilir?

DC: Ciinkii ben onlara ayak uyduramiyorum. Fiziksel
durumum buna engel oluyor.

ME: Bu seni ¢ok tztiyor mu?

DC: Cok fazla izmiiyor, bilgisayardan arkadaslanmla
bol bol sohbet edebiliyorum.

ME: Gelecege dair hayallerin nelerdir?



DC: Okuluma devam edebilseydim doktor olmayi gok
istiyordum, ama olmadi. Hastaligim buna engel oldu.
Gelecege dair hicbir hayalim yok.

ME: Zaman gegirmek igin farkli egitsel kurslara
J katilmay: diistindiin mii?

DC: Biz Gebze'de yasiyoruz. Cevremizde boyle
faaliyetler pek yok.

ME: Bize son olarak neler séylemek istersin?

DC: Gergek hayati cok sevmiyorum. Sanal hayat
bana daha giizel geliyor, o nedenle strekli bilgisayarin

A44 77 24
WWW.Srvs24.com

basindayim. Cunkii sanal hayatta daha rahatim,
oradaki arkadaslanm durumumla ilgili gercekleri
bilmiyorlar ve bana ok normal davraniyorlar. Bu da
beni mutlu ediyor. Sadece 2 arkadagim gercekleri
biliyor, onlar da gok eski arkadaslarim. Son olarak
hem kendim hem benim durumumdaki biitiin
cocuklar icin Allsh'tan sifa diliyorum. Annemle
babama onlan gok sevdigimi sdylemek istiyorum.

ME: Dilaracigim bu giizel sohbet icin sana ok
tesekkir ediyorum.

DC: Ben tesekkiir ederim. B
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