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‘Bakmakla Gormek
Arasindaki Farktir
Farkindalik’

Merhaba Degerli Dostlar,

Dergimizin yeni sayisinda sizlerle tekrar bulusmus olmaktan
cok mutluyuz.

Dergimizin bu sayisinda geride biraktigimiz 2019 yilinin bir
anlamda Gzetini sizlerle paylastik.

Biliyoruz ki bizler birlikte olursak giiclii oluruz.

Sorunlar1 agmak i¢in bugiine kadar ¢ok caba sarf ettik; etmeye
de devam ediyoruz.

Sorunlarla daha giiclii miicadele edebilmek, ¢6ziim yollar

bulmak ve 6neriler olusturabilmek amaciyla, dokuz nadir

ilasﬁalﬂ( dernegi biraraya gelerek “Nadir Hastahklar Ag1"n
urduk.

Hem MPS LH Dernegi hem de Nadir Hastaliklar Ag1 olarak
bircok etkinlik gerceklestirdik; bir¢ok etkinlige de katihm
sagladik.

Saghk Bakanhgi, Sosyal Giivenlik Kurumu ve Tiirkiye Biiyiik
Millet Meclisi'ne ziyaretlerde bulunduk; kamu otoritesine
yasamakta oldugumuz sorunlar: aktarip ¢éziim O6nerilerimizi
paylastik. Bu ziyaretlerden cok giizel sonuclar elde ettigimizin
bilgisini de sizlerle paylasmak isterim.

Geride kalan siirecte ¢ok calistik, cok ¢abaladik, mesafe de aldik
ama hala 6ntimiizde ¢6ziim bekleyen sorunlar, agilmasi gereken
engeller var. Hep birlikte miicadele etmeye devam edersek, bu
sorunlar tek tek asacagimiza da inancimiz tam.

Yaptigimiz caligmalari ve etkinlikleri dergimizin iceriginde
ayrintil olarak paylagsmaya calistik ancak hepsine dergide yer
ayirmak takdir edersiniz ki miimkiin olmads; aralarindan bir
secki yapmak durumundaydik. Etkinlik ve toplantilarimiz
oncelikli olmak iizere miimkiin mertebe genis bir yelpazeyi
sizlere aktarmaya calistik.

Etkinliklerimizde, toplantilarimizda, yaptigimiz calismalarda
bizlere destek olan tiim goniil dostlarimiza, hekimlerimize ve
sponsorlarimiza MPS LH Dernegi adina siikranlarimizi sunu-
yoruz.

Biitlin cabamiz, nadir hastaliklarin bir tiiriiyle yasamak zorunda
kalan her bireyin, yagsam kalitelerini artirmanin ve hayatlarim
kolaylastirmanin, herkesin, her kurumun 6nceligi olmasi igin.
Bu amaca yonelik olarak 2020 yihnda da yeni yeni projeler
hazirlayacak, calismalarimiz da yiiksek bir enerji ve motivas-
yonla siirdiirecegiz.

“Bakmakla gérmek arasinda ki farktir farkindahk”

Farkindalhigin arttigy, insanlarin yardima ihtiyaci olan bireyleri
gercekten gordiigii, sevgiyle kucakladigi bir y1l olsun...

Muteber EROGLU
MPS LH Yonetim Kurulu Baskam

Bilten 2019 enZim 1



OZEL GEREKSINIMLI COCUKLARIN

KARDE§LERI DE OZEL

I,/

Psikolog
Furuzan EROGLU

OZeI bir cocugun aileye katilmasi, hastaligin zorlugu nedeniyle aile ici
iligkileri etkiledigi gibi kardes iligkilerini de etkilemektedir. Ailenin den-
gesini degistirmekte ve tekrar bir denge kurmak icin aile liyelerini zorlu
bir takim siirecler beklemektedir.

KARDESLERIN

YASADIGI ZORLUKLAR

Kizginhk, sucluluk, utang, korku ve
yalnizlik gibi farkli ve karmasik duygular
bir arada yasarlar.

KIZGINLIK

Yasadiklari kizginlk, zaman zaman az
ilgi gordiklerini hissettikleri ailelerine
karsi olabilir. Kardeslerinin yetersizlik-
lerinden ya da aldiklar 6zel ilgiden
dolayi kizgin olabilirler. Cevredeki diger
kisiler, bu durumla ilgili uygun olmayan
sdylemlerde ya da davraniglarda bulu-
nuyorlarsa onlara kargi kizginlik hissede-
bilirler.

SUCLULUK

Kardeslerinin yasadigi ve kendilerinin
yasamadigi 6zel durumla ilgili kardesle-
rine karsi sugluluk duygusu hissedebi-
lirler. Bir bagka agidan ise kardeglerine
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karsi kizginlik hissettikleri icin sucluluk
duyabilirler.

UTANC
Kardesinden zaman zaman utanabilirler.
Arkadaslarina, cevresine kardesinden
bahsetmek istemeyebilirler.

KORKU

Kendilerinde de “bu 6zel durum olusa-
cak mi?” korkusuna kapilabilirler. Arka-
daslarinin bu duruma nasil tepki vere-
ceklerini bilmemeleri korku yaratabilir.

YALNIZLIK

Kardesinin durumunu arkadasglarinin,
cevresinin anlamayacagini zannedip
kendisini yalniz hissedebilirler. Aile 6zel
gereksinimli kardegle daha fazla ilgilen-
mek durumundaysa ve ona 6zel bir
sevgi, sefkat sunuluyorsa cocuk kiska-
narak kendisini yalniz hissedebilir.



UMSUZ ETKILER

ilacak.aktiviteler, olumsu
yonde etki eneb|I|r

® Ebeveynler, normal gelisim gdsteren
cocuklarina yeterince zaman ayirama-
yabilir ve yeterli dlctide onlara dikkatini
veremeyebilir. Bu durum ¢ocuklarin

kiskanglik duymasina neden olabilir.
~ ® Anne-baba hala iizgiinse veya

‘¢ Anne-babanin hayal kirikligini telafi
~ etmek amaciyla, kendilerini daha
~ basanli olma baskisi altinda
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ar/c as,
anlatab I/Jerzyle
dost,

“sahip olurlar.

birbirleriyle tartisiyorlarsa, ebeveynlerin
sorun kargisinda gosterdigi tepkilerden
dolayi cocuk, kaygr ve 6ftke duyabilir.

hissedip strese girebilirler.

OLUMLU ETKILER

e Yagitlarina gére daha
olgun ve farkliliklara karsgi
daha toleransli olurlar.

e Bireysel farkliliklara
iliskin anlayis, duyar||||k

~ hosgdri duygular
kendini gosterir.

e Yardima ihtiyaci

olan kisileri ayirt

eder, empati kurarlar.

¢ ileri sosyal yeteneklere

anlar

webildikleriyle

aglayabi di
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®, Evde her gocuga kar§| oIab| di¢
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(e@ocuk, kardesinin durumunu merak etticj
kacmamal

Evdeki diger ¢ocuklara oldugu g
yapabildigi kadar sorumluluk ver

* Ona 6zel zaman ayirmaya ve on
olaylari kagirmamaya 6zen gésterin. Ih
ozel ilgiyi gbsterin.

e Duygularini dinleyin. Siz de onunla kend
larinizi paylasin. Yasadigi farkli duygularln i
‘ oldugunu belirtin.

e Arkadaslarini eve getirecedi zam
. cocugunuz endigeli olabilir. Bu
b, konuda konusmak ve duygular
. anlamak gerekir. Ayrica arkadaslar
- varken, kardesini aralarina aImaI

icin zorlamamak énemlidir. .

e Aile Uyelerinin eglenebllecegi
farkli aktlw r ayarlamaya calisi
Bu aktivitel ‘'size destek olabil

cek ve sizinle keyifli vakit geglreb‘;?
lecek diger aile uyelenm ve ark'é—.
daglarinizi da ¢agirin. '

e Eger cocuklar, kardeglerlnln
durumu hakkinda arkadaglar
. tarafindan alaya veya pS|ko| .
. jik siddete maruz kaliyorsa
“‘# \ mutlaka bu tip durum— .
larla nasil basa.cikabi--
. lecegini 6nceden
- konusun. Ayrica ¥
gocugunuzun 6gre
ile konusup diger cocu
ozel durumlar hakkinda b
dirmesini ve onlarin olun
lagimlarini destekle
saglayin.
Ayni durumd
araya o'i

N
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Dernek Baskanimiz Muteber Eroglu, davetli olarak gittigi irlanda’nin Baskenti Dublin’deki
“Veri Uzerinden Etkiyi Artirma” baslikli toplantiya katildi. 7-8 Aralik 2019'da duizenlenen ve
Avrupa’nin bircok tilkesinden hasta dernekleri temsilcilerinin katildigi toplantida, uzman
isimler sunum yapti; dernek yetkilileri, bilgi ve deneyimlerini paylasma firsati buldu.

Kargilama ve tanigma sohbetlerinin Bu yil 3.'sti gergeklestirilen toplantiya
ardindan baglayan toplantida “Once- | Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizo-
lik Belirleme”, ”ilaglar ve Tesghise zomal Depo Hastaliklari (MPS LH)
Erigsim: Ortak Zorluklar ve Céziimler”, | Dernegi'nin yani sira Tirkiye'den PKU
“Veri Toplama ve Dagrtmada En lyi Aile Dernegi ve NCL Dernegi de
Uygulamalar” ve “Daha lyi Veri katilim sagladi. Toplanti, ¢ekilen toplu

Dagrtimi ve Toplum Egitimi igin Dijital | fotografin ardindan son buldu.
iletisim ve Sosyal Medya Kullanimi”
basliklarinda sunumlar yapild.
Toplantida, “Saglk Otoriteleri ile
Nasil ileti§im Kurulur?”, “Veri Topla-
mak Neden Onemlidir?”, “Nasil Veri
Toplanir?” gibi konularda da egitim
verildi.

Dublin’deki bulusmada, hasta
derneklerinin yetkilileri, bilgi ve
deneyimlerini paylasti; yasadiklari
zorluklara dair paylasimlarda bulundu.
Dernek temsilcileri, kendi Ulkelerinde-
ki durumu da aktarma firsati yakaladi.

4 | enzim Bilen 2019



Ankara Temaslarlmlz
Verimli Gegti

Dernek yoneticilerimiz, geride kalan yil,
Turkiye Buyuk Millet Meclisi (TBMM)
Saglik Komisyonu, Saglik Bakanhgi ve
Sosyal Glivenlik Kurumu (SGK) nezdin-
de bir dizi temaslarda bulundu. Yapilan
gorusmelerde hastalarin yasadigi sikin-
tilar dile getirilip tani, tedavi ve 6nleyici
tedbirler konusunda bilgi aligveriginde
bulundu.

Dernek Bagkanimiz Muteber Eroglu
(sol basta) ve Yonetim Kurulu Uyemiz
Ayfer Erglzel, 16 Ekim 2019, Carsam-
ba guna Turkiye Buyik Millet Meclisi
(TBMM) Saglik Komisyonu, Saglik Ba-
kanhgi ve Sosyal Guvenlik Kurumu’nu
(SGK) ziyaret etti. Ziyaretlerde, muko-
polisakkaridoz ve benzeri lizozomal
depo hastaliklariyla miicadele eden
hastalarin yasadigi sikintilar ve acil
¢oziim bekleyen sorunlar, yetkililere
aktarildi.

Ik olarak Sosyal Giivenlik Kurumu
(SGK) Yurt DisI Saglk Hizmetleri
Baskanligi'ni ziyaret eden Dernek
Yonetimimiz, agirlikli olarak “MPS Tip
VII hastalarinin ilaglarinin, SGK geri
odeme listesine alinmasi” konusunda
yasanan sikintilari yetkililere iletti.
Ardindan Saglik Hizmetleri Daire
Baskanligi'nda temaslarda bulunan
heyetimiz, mukopolisakkaridoz ve
benzeri lizozomal depo hastaliklariyla
muicadele eden hastalarin, “saglik
kuruluslarinda katilm payi alinmasi-
na” yonelik hasta sikayetlerini iletti.
Yapilan gériismede bu sikayetlerin,
saglik kuruluglarindaki yanlis isaretle-
meden ya da ilgili brang diginda ilag
yazilmasindan kaynaklanmis olabi-
lecegi, bu koda sahip (E 00-E 90
arasl, endokrin, nitrisyonel ve meta-
bolik hastaliklar) her hastanin katilim
payindan muaf oldugu belirtildi.

Heyetimiz, Sosyal Glvenlik Kurumu’'ndaki
temaslarin ardindan, Saglik Bakanligi Saglik
Hizmetleri Genel Mudurligi ve Saglik Bakanhgi
Halk Saghgi Genel Midurligi Cocuk ve Ergen
Saghgi Dairesi Bagkanlhgi'na gecti.

Saglik Hizmetleri Genel Mudirligi’nde yapilan
gorismede ise “PGT IVF yontemiyle tiip bebek
tedavisi desteginin SGK geri 6deme listesine
alinmasi” konusunun énemi ve saglayacagi fayda-
lar, yetkililere aktarild.

Halk Saghgi Genel Midurligi Cocuk ve Ergen
Sagligi Dairesi Baskanligi'nda yapilan verimli ve
yararli toplantida da, yeni dogan taramalari ile ilgili
olarak yetkililerden alinan bilginin ardindan, kendi-
lerine, Dernegimizin bu konudaki talepleri iletildi.

Ankara temaslarinin son duraginda TBMM Saglik
Komisyonu Bagkani Sayin Ahmet Demircan’i
ziyaret eden heyetimiz, “MPS TiP VII hastalarinin
ilaglarinin SGK geri 6deme listesine alinmasi”
konusunun dnem ve aciliyetini sayin Bagkan
Demircan’a aktarip destek talebimizi iletti.
Heyetimiz, bu temaslarda kendilerine yakin ilgi
gosteren ve desteklerini esirgemeyeceklerini
belirten TBMM Saglik Komisyonu Bagkani Sayin
Ahmet Demircan basta olmak tizere Saglik Bakan-
ligr ve SGK yetkililerine tesekkir etti.

Bilten 2019 @NZIM |
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Nadir olanr yasiyoruz,
umudu paylasiyoruz.
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MPS LH DERNEGI

Mukopolisakkaridoz
ve Benzeri Lizozomal
Depo Hastaliklar Dernegi

MUKUFL
0KUN
PAYLASA

S
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Yonetim Kurulu Bagkanimiz Muteber Eroglu (Sagda), Bagkan Yardimcimiz Nalan Yilmaz (Ortada) ve Yonetim Kurulu Uyemiz Ayfer Erglizel, ENZIM biltenini tanitirken l

Hastaligimiz Nadir,

Sayimiz

Degil

Diinyada tanilanmis yaklasik 8.000 nadir hastalik var. Mukopolisakkaridoz ve lizozomal depo hastaliklari
da bunlarin arasinda yer aliyor. Dernegimiz Yonetim Kurulu Bagkani Muteber Eroglu, genetik gecisli
bu hastaligi, hasta ve hasta yakinlarinin yasadigi zorluklari, tani ve tedavi slrecini, yapilabilecekleri ve
dernek olarak yaptigimiz calismalari, FARMAGAZIN'e anlatti. Iste o roporta;...

réportajimizda éncelikle derneginizin tarihgcesini

I Derneginizi ve faaliyetlerini tanitmayr hedefleyen
ve ne tur faaliyetler yaptigini 6grenmek isteriz.

Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo
Hastaliklari (MPS LH) Dernegi, bundan 10 yil dnce, 2009
yilinda, aralarinda benim de oldugum 5 hasta yakini
tarafindan kuruldu. Dernek merkezimiz de Uskldar-Istan-
bul'da. Kisaca MPS LH olarak ifade edilen bu nadir
hastaligin tanisi ve tedavisi ¢cok zor. En buytk zorluklardan
birisi caresizlik ve yalnizlik duygusudur ki bunu maalesef
cogumuz bizzat tecriibe ettik. Yasadigimiz zorluklar diger
aileler de yagamasin diye MPS LH Dernegi'ni kurduk.

Dernegimizin amaglar arasinda, hasta ve hasta yakinlarini
kaynastimak ve dayanigma icinde olmalarini saglamak, bu
alanda calisan hekimleri ve bilim insanlarini hasta ve
hasta yakmﬁan ile biraraya getirmek, hastalarimiza sosyal,
kilttrel ve hukuki alanlarda, egitim ve saglik konularinda
destek olmak var. En 6nemli amacimiz ise hastalarimizi
dogru merkez ve hekimlere yonlendirerek, erken tani
almalarini saglayip tedaviye bir an dnce ulagmalarina
yardimci olmak. I?u arada Dernek olarak EURORDIS

6 | enzim gilen 2019

(Rare Diseases Europe-Avrupa Nadir Hastaliklari), IAPO
(International Alliance of Patients' Organizations-Uluslar-
arasi Hasta Orglitleri Organizasyonu), MPS Network
(Mukopolisakkaridoz Agi), IGA (International Gaucher
Alliance- Uluslararasi Gaucher Birligi) ve Fabry Network
gibi uluslarasi kuruluglara Uyeyiz ve ortak calismalar

yaplyoruz.
iL iL DOLASIYORUZ, ¢6ZUM ARIYORUZ

Peki bu amaglar dogrultusunda dernek olarak
neler yapiyorsunuz?

Bir veri tabani olusturduk. Su an kayitli 826 hastamiz var.
Belli araliklarla hastalarimiza telefonla ulasip bilgilerini
glincelliyoruz. Bir soru ya da sorunlari oldugunda
dernegimize ulasip, bunu bize iletiyorlar; biz de ¢oziim
Uretmeye caligiyoruz. Imkanlar elverdigince hekimlerimiz-
in de katkisiyla genig katilimli bilgilendirme ve kaynastima
toplantilari yapiyoruz. Il il dolagarak hasta toplantilari
yapiyoruz. Bu toplantilarda sorunlar ve ¢éziim énerleri
Uzerinde konusuyoruz. Bulusmalarimizda bize eslik eden
psikologumuz da hasta ailelerine psikolojik destek
sagliyor. Bilgilendirme amacli hazirladigimiz bilten ve



brostrleri kendilerine veriyoruz. Katilim sagladigimiz
kongre, seminer ve sempozyumlarda edindigimiz en yeni
bilgileri hasta ve hasta yakinlari ile paylagiyoruz. Yerel ve
ulusal medyada farkindalik gal@magn yaplyoruz.

Konuyla ilgili kamu otoritesinin yetkililerini ziyaret ederek
ilk agizdan sorunlarimizi iletiyor, ¢cézlim yollarinda dair
onerilerimizi iletiyoruz. Bu baglamda gecen Ekim ayi ice-
risinde Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo
Hastaliklari (MPS LH) Dernegi olarak, Tirkiye Blylk Millet
Meclisi (TBMM) Saglik Komisyonu, Saglik Bakanlig ve
Sosyal Guvenlik Kurumu (SGK) nezdinde bir dizi temaslar-
da bulunduk.

Yaptigimiz gorismelerde hastalarimizin yasadidi sikintilar
dile getirip tani, tedavi ve dnleyici tedbirler konusunda
bilgi aligverisinde bulunduk; hastalik slrecinde yasanan
sikintilarin giderilmesine dair taleplerimizi ilettik.

Gecgen hafta da (7-8 Kasim 2019) Istanbul Aile Hekimleri
Dernegi'nin (ISTAHED) Kuzey Kibris Turk Cumhuriye-
ti'nde gergeklestirdigi 3. Guz Akademisi'nin davetlileri
arasinda yer aljlk. Konusmaci olarak yer aldigimiz
sempozyumun “Kalitsal Metabolik Hastaliklar” oturumun-
da, mukopolisakkaridoz ve benzeri lizozomal depo
hastaliklari icin erken taninin ne derece dnemli oldugunu,
yasadigimiz deneyimleri, hasta ve hasta yakinlari olarak
aile hekimlerine aktarma firsati bulduk.

Lizozomal Depo hastaligi neden olur?

Oncelikle cok degerli hekimlerimizin alanina girmek,
onlarin uzmani oldugu bir konuda agiklama yapmak
istemem. Sadece bir hasta annesi ve bu konuyu odagina
almig bir dernegin bagkani olarak kiymetli hekimlerimizin
bize yaptigi aglEIamalarl, katildigimiz konferanslarda
edindigim bilgileri aktarabilirim. Bu hastalik, vicuttaki
enzimlerin Uretilememesi ya da az Uretilmesine bagl
olarak ortaya cikar.

Saglikl bireylerde bu enzimler, hiicredeki cesitli madde
lerin pargalanarak yeniden kullanilmasini sa@%arken MPS
hastalarinda, seker molekiillerini parcalayan farkli birkag
enzim, eksik ya da yetersizdir. Bu eksiklik nedeniyle

arcalanamayan seker zincirleri, hiicre ve dokularda

irikir ve viicuda zarar verir. Hiicrelerdeki hasara bagl
olarak hastanin gériniiminde, fiziksel becerilerinde,
organlarin ve sistemlerin iglevlerinde ve pek ¢ok vakada
da zeka geligimini bozar.

Genetik gecigli olan bu hastaligin ézellikle orta ve agir
siddette seyreden tiplerinde tum vicut sistemi etkilendigi
icin farkli engellilik durumlari olugturmakta malesef.
Kisaca, yagami ciddi diizeyde tehdit eden bir hastalik
tlrl. Yagsamasi, hem hasta hem de hasta yakinlari icin
olduga zor olan bir hastalik gurubundan séz ediyoruz.

HASTALIK NADIR, SAYISI DEGIL

MPS hastaligini nadir bir hastalik olarak biliyoruz,
I ne tiir hastaliklar nadir hastalik olarak adlandirilir?
Ulkemizdeki nadir hasta sayisi nedir?

Nadir hastalik tanimi tlkeden Ulkeye degisiklik gosterir.
ABD’de 200.000'de 1 gorilen hastaliklar “nadir hastalik”
olarak nitelendirilirken, Avrupa’da 2.000'de 1 “nadir
hastalik” olarak tanimlaniyor. Ulkemizde 5 milyon,
diinyada ise 300 milyon kisinin, nadir hastaliklarin bir
tdriinden etkinlendigi tahmin ediliyor.

YAKALAMAK ZOR

MPS hastaligi énlenebilir bir hastalik mi?
Hastaligi énleyici unsurlarla ilgili toplumumuzda
yeterli diizeyde bir farkindalik oldugunu
diisiiniiyor musunuz?

MPS hastaligi icin kismen dnlenebilir bir hastalik diyebili-
riz. Bunu gyle ifade etmek gerekiyor; tagiyici oldugunuzu
biliyorsaniz ve gebe kalmadan énce genetik danigmanlik
alir ve bu dogrultuda hareket ederseniz, hasta bir bebek
sahibi olma ihtimalini blylk dlctide engelleyebilirsiniz.
Yine de kolay bir stre¢ degil. Daha da onemlisi boyle bir
hastaligin tasiyicisi olup olmadiginizi diistindiiglintizde
aile hikayenize bakmaniz gerekir. Aile dykiintizde bu
hastalik varsa ihtimal ylkseliyor. Yaklagik 8 bin nadir
hastalik oldugu digtinillrse hepsini genetik taramadan
gegirmeniz, en azindan glinimuz igin olasi degil.

—HASTA DERNEKLER] HASTA DERNEKLER] I

Mukopolisakkaridoz
Ve Benzeri Lizozomal
Depo Hastaliklari

Dernegi

— HASTA DERNEKLER] HASTA DERNEKLER]

[ pe— -
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TANI SURESi KISALMALI

Ulkemizdeki hastalarin tedaviye erisimi konusun-
da ne gibi zorluklar var? Bu zorluklarin asilmasi
konusunda ne gibi iyilestirmeler yapilabilir?

Tedaviye erisim dogru taniyla baslar. Istatistiklere gére
nadir hastall?(larda Eu slirec ortalama 1-7 yil arasinda
degisebiliyor. Bu durum hem hasta, hem de hasta yakini
icin psikolojik agidan ¢ok yipratici bir slreg. Ustelik
tedavisi mimkin bir hastalik grubuysa, bu durum cok
daha urkdtict olur. Kaybedilen zaman, hastaligin ilerle-
mesi ve geri donlsl imkansiz hasarlar birakmasi demektir.

Diger zorluklar bahsedecek olursak, nadir hastaliklar
gurubunun bir cogunun tedavi maliyetlerinin yiksek
olmasi nedeniyle %osyal Glvenlik Kurumu'nun (SGK) geri
ddeme listesine girme agamasinda yasanan gecikmeler,
bu alanda calisan uzman eksikligi, nadir hastaliklara ozel
tani ve tedavi merkezlerinin olmamasi, yeni dogan tarama
testlerinin ¢ok az hastaligi kapsiyor olmasi, tani ve tedavi-
ye erigimi malesef aksatiyor.

ERGEN KAMPINI
Onceki yil Ekim ayinda “Ergen Kampi” projemizi
hayata gecirdik. Malumunuz oldugu lzere cocukluktan
ergenlige gecis dénemi her geng icin zor bir dénemdir;
bu hastalikla miicadele eden genclerimiz icin daha
da zor. Bir yanda hastalik, diger yanda ergenlik...
Hem ergenlik hem de hastalikla ayni anda
micadele etmek zorunda

ERKEN TANI, BILINMEZLIGIN
AGIR YUKUNDEN KURTULMAK DEMEK

I Bircok hastalik icin "erken tani hayat kurtarir”
denir, bu hastalikta da erken tani 6nemli mi?

Erken tani her hastalik gurubunda oldugu gibi bizim
hastalik gurubumuz icin de cok dnemli, erken tani, erken
tedavi demek; eger tedavisi olan bir hastalik gurubuysa
s6z konusu olan %astal@n seyrini yavaglatmak hatta
kismen durdurmak mimkiin. Tedavisi olmasa bile
bilinmezligin getirdigi ylkten kurtulmak demek, destek
tedavi anlamimda nasil bir yol izleyecegini 6grenmek
demek, evet erken tani hayat kurtarir!

FARKINDALIK COK SEYi HALLEDER

Hastaligin erken tanisi konusunda ne gibi ¢calisma-
lar yapiliyor? Erken taninin yayginlasmasi amaci
ile bu calismalara ek olarak sizce neler yapilmal?

Erken tani dncelikle farkindalikla baglar. Dernek olarak
toplumda farkindaligin olusmasi icin elimizden geleni
yaplyoruz; tabii ki yeterli degil. Erken tani konusunda
saglik otoritesinin caligmalar cok cok énem arz ediyor.
Saglik calisanlari ve toplum farkindaligi, yeterli sayida
uzman yetistirmek ve yetismig uzmanlarin llke genelinde
esit dagilimi, yeni dogan taramasinin kapsamini genislet-
mek, bu hastaliklara dzel tani ve tedavi merkezleri ya da
referans merkezler erken taniyi ve tedaviye erigimi
kolaylastiracaktir.
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UZUN YOLCULUGUMUZDA
UMUDU TASIYORUZ

Hastalhiga dair énlemlerin ve hastalikla ilgili
farkmdghg'm gelistirilmesi konusunda toplumun,
saglik profesyonellerinin ve saglik otoritelerinin
gayretlerinin yeterli oldugunu veya olumlu bir
gelisim gésterdigini diisiiniiyor musunuz?

Tabii ki eksikler var ama ozellikle son yillarda ¢cok olumlu
gelismeler oldugunu da belirtmek isterim. Hem saglk
profesyonelleri hem de saglik otoritesi nadir hastaliklar
lzerine ¢ok degerli calismalar yapiyor. Farkindalik
anlamimda Sivil Toplum Orgiitlerinin de (STK) katkisini
kesinlikle g6z ardi etmemek gerekiyor. En buytk sorun
tUm iyi niyetli gayretlere ragmen her seyin cok yavag
ilerlemesi. Evet, daha alinacak ¢ok yol var ama bizler
glizel gelismeler olacagina dair umutluyuz.

HAYATA GECIRDIK

kalan genglerimizle psikoterapi, nefes ve sanat
terapisi gibi bircok etkinligin gerceklestirildigi
harika bir kamp yaptik. Yorucu ve yipratici
/ miicadelelerine ragmen giilimseyebilen, hayata
m tutunmaya calisan kocaman yurekli genclerle
Wi | birarada olmak, yagamlarina bir nebze de olsa
dokunmak bizim icin cok ama cok anlamliydi.

wiv

Mukopolisakkaridoz ve
Lizozomal Depo Hastaliklari
(MPS LH) Dernegi, 2009
yilinda, hasta yakinlar
Muteber Eroglu, Nalan Yilmaz,
Ayfer Erguzel, Aynur Uguz

ve Hayrullah Kisakol
tarafindan kuruldu




ARAFTA KALMAK GiBi

Siz ayni zamanda MPS hastasi yakinisiniz;
béylesi bir hasta yakini olmak ne gibi zorluklar
beraberinde getiriyor?

Evet, benim oglum da MPS Tip 2 hastasi, 5 yaginda tani
aldi; simdi 23 yaginda. Bu soruyu bir kag climle ile cevap-
layabilmem ne yazik ki miimkiin degil; sadece hig kolay
olmadigini sdyleyebilirim. Hi¢ bir zaman tam olamiyor-
sunuz. Hayatin tam olarak neresindesiniz bilmiyorsunuz;
arafta kalmak gibi... Ama glicli olmak, ayakta kalmak ve
micadele etmek zorundayiz. Duygusal anlamda strekli
gel-git yasiyorsunuz. Korkular, kaygilar, stirekli yer degis-
tiren umut ve umutsuzluk duygusu...

BiR MUCIZE DIYEBILIRIM

Bir de tedavi ayagi var. Her hafta tedavi icin saatlerce
hastanede kalmak, istenen tetkikler, bu tetkikleri yaptira-
bilmek icin branslar arasinda yasanan kosusturma, rapor-
lar, receteler, hasta yararina o?loluéu dustntlerek yapilan
ama cogu zaman hastayi daha da zorlayan mevzuat degi-
siklikleri ve sonuc olarak hasta ve hasta yakini olarak ya-
sadiginiz psikolojik ve fiziksel yorgunluk, yipranmiglik.
Her seye ragmen tedavi alabifi/yor olmak, hem de yillarca
beklediginiz bir tedaviye ulagmig olmak bir mucize diye-
bilirim. Tedavi bekleyen tim hastalarin bu mucizeyi
yagamasini temenni ediyorum.

AILE HIKAYESi COK ONEMLI!

Eocuk sahibi olmaya karar veren bir cift, biitiin
I ayatini kékten degistirecek béylesi bir hastalikla
karsilasmamak icin ne yapabilir?

Daha &nce de degindigim gibi eger aile hikayelerinde
genetik bir hastalik varsa mutlaka genetik danigmanlik
almalarini dneririm.

I Dernek olarak en ¢ok karsilastiginiz/yasadiginiz
zorluk nedir?

Dernegimizi yeni kurdugumuz dénemde bazi zorluklarla
karsilastik. Bu zorluklar daha ¢ok sivil toplum kuruluslari-
na ozellikle derneklere 6nyargiyla bakilmasindan kaynak-
laniyordu. Evet, gecmiste bu konular ¢ok suistimal
edilmis bu da ne yazik ki derneklere karsi bir dnyargi
olugmasina neden olmus. Ginimiizde bu bakig acisi
olumlu anlamda oldukca degisti diyebiliriz. Cok caba
sarfettik, cok calistik; kendi adimiza bu dnyargiyi kirdik
diyebilirim.

OTEKILESTIRILMEDEN
YASAMAK BIR HAKTIR

I A’gtklamalanmz icin cok tesekkiir ederiz. Son
olarak, eklemek istediginiz bir nokta var mi?

Diger bir konu da, hastaliklarindan fiziksel olarak etkilen-
mis hastalarin sosyal yasamda yasadiklari zorluklar, bu
konuda da katedilecek cok mesafe var maalesef. Hasta-
larin toplum tarafindan otekilestirilmemesi, egitim ve
istihdam konularinda haklarindan faydalanmalari icin
toplumun her kesimine biylk gorevler distyor.

Yagam hakki en kutsal haktir. Ve &tekilestiriimeden
yasamak da bir haktir. Bir sendromla dogmak ya da
sonradan engelli bir duruma gelmek kimsenin kendi
tercihi degildir. Ama bu insanlar icin hayati kolaylagtirmak
ve normallestirmek bizlerin, sizlerin yani hepimizin tercihi
olmali. Cok sevdigimiz sloganimiz ile bitirelim: “Nadir
olani yastyoruz, umudu paylagiyoruz”. Derginizde bu
roportaja yer verdiginiz ve sesimizi duyurma imkani
tanidiginiz icin tesekkir ederim.

Hastaligimiz Nadir, Sayimiz Degil ‘ Biilten 2019 enZim ‘ 9



Mukopolisakkaridozlarin

1917

Hunter Sendromu ilk olarak tanimlandi.

Hurler sendromu ilk olarak tanimlandi.

Hunter, Hurler ve Sanfilippo Sendrom- Maroteaux-Lamy (MPS VI) Sendromu
larinin enzim kusurlarindan kaynaklandig ilk olarak tanimlandi.
kesfedildi.

1968

Hunter hastalarindaki enzim kusurunun,

Hunter, Hurler ve Sanfilippo Sendromlu

hastalarin fibroblastlarinda (bag dokusu Hurler hastalarinda bulunan bir enzim

hiicreleri), mukopolisakkaritler biriktirdigi tarafindan, Hurler hastalarindaki enzim

gosterildi. kusurunun da, Hunter hastalarinda
bulunan bir enzim tarafindan énlenebi-
lecegi kesfedildi.

1973

Sanfilippo A'daki enzim defektinin
N-heparan-siilfataz oldugu gésterildi.
Sly Sendromu ilk defa tanimlandi ve
enzim kusurunun a-L-iduronosiilfat
siilfat oldugu gésterildi. ik defa bir
kizda Hunter Sendromu tespit edildi.

Sanfilippo A ve Hunter Sendromu icin
direkt enzim testleri kullaniimaya
baslandi. idurono-siilfat siilfataz ,

Avrilsiilfat A ve Arilstilfataz B dahil olmak
lzere bir¢ok enzimin eksik oldugu
durumlar i¢in Coklu Sulfataz Eksikligi
tanimlamasi ilk defa yapild.
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Morquio sendromu, A ve B olmak lzere
iki tipe aynldi. Morquio Tip B'deki enzim
kusurunun Beta Galaktosidaz oldugu
kegfedildi.

Morquio B'deki enzim kusurunun
N-asetil galaktozamin 6 siilfataz silfat
oldugu kesfedildi. Sanfilippo tip C ilk
olarak tanimlandi.




Izini SUrerken...

Hunter ve Hurler Sendromlarinin Hurler Sendromlu bir hastanin
mukopolisakkaritlerin birikmesinden idrarinin normal seviyeden daha
kaynaklandigi kesfedildi. Bundan énce, fazla mukopolisakkarit dermatan
s6z konusu sendromlarin lipit (yag) siilfat ve heparan siilfat seviyesine
birikmesinden kaynaklandig sahip oldugu gésterildi.
dusiniliyordu. “Mukopolisakkaridoz”

terimi, bu kesiften sonra ilk defa

kullanildi.

1962

Scheie ve Morquio Sendromlari Sanfilippo Sendromu ayri bir hastalik
ilk olarak tanimland. olarak kabul edildi. Bundan énce bir

Hurler Sendromunun bir tipi oldugu

dustniliyordu.

1969

Maroteaux-Lamy (MPS VI) icin Aril ‘ y Hurler ve Scheie Sendromlarinin allelik \
Siilfataz 8 testi kullanilmaya baglandi. : ayni genin farkli mutasyonlari oldugu
kanisina varildi.

Hurler Sendromu igin dogrudan enzim Sanfilippo Sendromu A ve B olmak tizere
testi kullanilmaya baslandi. Scheie iki tipe ayrildi. Hurler Sendromunda kesin
Sendromundaki enzim defektinin Hurler enzim defektinin alfa-L-iduronidaz oldugu
Sendromu ile ayni oldugu kesfedildi. anlagildi. Hunter Sendromunda ise enzim
Sanfilippo B'deki enzim kusuru, defektinin bir cesit siilfataz oldugunu
N-asetil-glukozaminidaz olarak gésterildi. ispatlayacak calismalar yiriitilmeye
bagland.

Sanfilippo tip D ilk olarak tanimlandi.
Kesin enzim kusurunun N-asetil
glukozamin 6-siilfataz siilfat oldugu
kesfedildi.

Biilten 2019 €NZIM




asta ve hasta yakinlarinin biiytk
H bir merak ve sabirsizlikla bekledigi
- Biiyiik Aile Toplantisi'ni, istanbul
Universitesi'nin ev sahipliginde gercek-
lestirdik. Hasta ailelerinin buyuk ilgi
gosterdigi Beyazit Yerlegkesi Prof. Dr.

Dernek Bagkanimiz Muteber Eroglu, toplantinin
acilisinda, Istanbul Unjversitesi Cocuk Saghgi
Enstitlsl ile Istanbul Universitesi Capa Tip
Fakuiltesi Cocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim
Dali'na bu toplantinin %ergek|e§mesi icin verdikleri

destekten dolayi tegsekkir etti.

Dernegimizin faaliyetlerini aktaran Eroglu, 2009
yilindan beri takip edilen hasta sayisinin bugtin
itibariyle 830'a uE\§t|§|n| sdyledi. Bunun da ailele-
riyle birlikte 2 bin 500, 3 bin kisilik kocaman bir aile
demek oldugunu ifade eden Bagkanimiz, “llk he-
defimiz farkindalikti, ¢linkii ne kadar cok sesiniz
cikarsa o kadar cok gériiniir oluyorsunuz, sorun-
lariniza ¢6ziim bulmaniz o derece kolaylasiyor. O
ylizden bizim icin farkindalik calismalari biytik
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Fuat Sezgin Kongre ve Kiiltir Merkezi'ndeki
toplantida, Mukopolisakkaridoz hastaliginin
tani ve tedavi imkanlarinin yani sira, yeni
geligtirilen son tibbi imkanlar konusuldu,
hasta yakinlari, yanitini aradiklari sorulari
ilk elden ilgilisine yoneltme firsati buldu.

énem arz ediyor.” dedi. Sosyal medya Uzerinden
dernek olarak yapilan iletisimin artarak devam
edecegini belirten Eroglu, ulusal basinda da
gorinur olmak adina ¢aligmalarin strdigini
belirtti.

il il dolagarak hasta sohbet toplantilari yaptiklarini
sdyleyen Eroglu, “Bugiin itibariyle gittigimiz il
sayisi 32'yi buldu, cevre illerle birlikte Tiirkiye’nin
bdtdin illeri ilk etapta tamamlanmis oldu. Ikinci
etapta ise bir sosyal hizmetler uzmani bize eslik
edecek. Bugiin yaptigimiz gibi bilgilendirme
toplantilari yapiyoruz ve bunlarin da devami
olacak.” mujdesini verdi.

Diger yandan kongrelere katilim saglayarak,
oralardaki yeni bilgileri alip hastalara ulagtirmak
adina bu faaliyetleri gergeklestirdiklerini belirten
Baskanimiz Eroglu, “Oniimiizdeki dénemde aile
hekimleri ile daha sik gériismeyi ve projeler
tretmeyi hedefliyoruz. Sorunlarlmlzg ilgili olarak
kamu otoritelerini sik sik ziyaret ediyoruz. Gerek
tlip bebek, gerekse ilaclar konusunda bu ziyaret-
ler sayesinde mesafe aldik diyebiliriz. Yeni dogan
taramasi, ilaca erken erigim, tani ve tedavi mer-
kezleri konusu hep glindemimizde ve ilgililere hep
aktariyoruz. Hayatimizi kolaylagtirmak adina
bunlari hep dile getirmeyi siirdiirecegiz.” dedi.



‘TIP, HASTALIGIN_KADERINi DEGiSTIRECEK
TEDAVILERE DOGRU iLERLIYOR'

istanbul Tip Fakiiltesi'nden Prof. Dr. Doktor
Giilden Gokcay da acilig konugmasinda, istanbul
Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg
ve Hastaliklan Anabilim Dali, Beslenme ve Meta-
bolizma Bilim Dali ve Cocuk Sagligi Enstitlsu, iki
ayri kurum olarak, bu toplantiyi Aile Dernegi ile
birlikte gerceklestirdiklerini belirtti. Mukopolisak-
karidozlarin kendileri icin ¢cok uzun yillardan beri
ugrastiklari bir hastalik grubu oldugunu belirten
Prof. Dr. Gokgay, zetle sunlari sdyledi:

“Meslege ilk bagladigimiz yillarda biz klinik olarak
cok kolaylikla tanilari digtiniiyor ve koyuyor idik;
ancak o yillardaki tedaviler, bulgulara yénelik ve
elden geldigince bir destek tedavisi seklindeydi.
Ve biz tani koydugumuz hastalara séyle derdik:
Su anda bu hastaliklarin tedavisinde sadece taniyi
koyabiliyoruz ve bir takim destek tedavileri
yapabiliyoruz; bekleyin ¢ok daha iyi tedaviler
gelecek derdik. Su anda elimizde cok daha iyi
tedaviler var. Bugiin gelinen noktada sunu diye-
biliyoruz: Tip belki de hastaligin tamamen kaderi-
ni degistirecek tedavilere dogru gidiyor. Bu seyri
gériyor olmak cok ¢ok giizel.

Bu arada bizlere dligen gérev nedir diyecek
olursak, hastalarimizi tedavi, takip, izlem olarak en
iyi durumda tutmak gerekiyor ki, bu tedaviden
onlar faydalanincaya kadar elimizden geleni
eksiksizce yapmis olalim. Bunun da belli kogullar
var: lyi bir izlem, tedavilere erisim ve dogru
ellerde takip ediliyor olmasi ¢cok ¢ok énemli.
Burada bir metabolizma hastaligi séz konusu,
metobolizma konusunda uzmanligi olan bir
hekimin takibinde olmalari gerekir ama yan dallar
da cok énemli; ¢iinkii bu hastalik bir tek disiplini
degil birden fazla disiplini ilgilendiriyor. Iste bu
toplantinin aileleri bilgilendirmesi diginda multidi-
sipliner yaklasima dikkat cekmesi agisindan da
énemli oldugunu dlislinliyorum. Bu toplantinin
gerceklesmesini sagladiklari icin Aile Dernegimize
tekrar tesekktir ediyorum.”

istanbul Universite (U) Tip Fakiiltesi Cocuk
Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali Ogretim
Gorevlisi Dr. Meryem Karaca, “Mukopolisakkari-
dozlara Genel Bakis” baglikli sunumunda hastalikla
ilgili genel bilgileri katilimcilarla paylasti.

Dr. Karaca, MPS hastaliginin genel bulgular
konularinda bilgilendirmede bulundu.
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PROF. DR. KEMAL NiSLi:

BU HASTALIKTA KARDIYOLOGLARIN DA
FARKINDALIGI ARTTIRILMALI

Istanbul Universitesi (IU), Istanbul Tip Fakiiltesi
Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali'ndan Prof. Dr. Kemal
Nisli, “Mukopolisakkaridozlarda Kardiyolojik
Sorunlar ve Izlem” baslikli sunumunda, mukopoli-
sakkaridozlarda kalp bulgularinin ne kadar énemli
oldugunu, kardiyologlarin da farkindaliginin
arttinlmasi gerektigini anlatti.

Ozellikle kalp kapagi sorunlarina deginen

Prof. Dr. Kenal Nigli, ileti sorunlarinin da ¢ok
6nemli oldugunu, kalp sorunlarinda erken taninin,
tedavide énemli oldugunu belirtti. Prof. Dr. Nigli,
“Kalp kasinda bir problem olabilir, hatta bu anne
karninda bile gelisebilir. Hastalarin kolay yorul-
masi ¢cok nemli bir bulgu. Emmede bozukluk, iyi
kilo almama, kalple ilgili bir belirti olabilir.
Hastaligin kroner damarlara tutulumu, &zellikle
ergenlik déneminde farkinda olmamiz gereken bir
sorun. Muayenelerde sadece Eko degil, ileti
sorunlarini da (kalbin elektriksel yapisi) ortaya
cikarabilmek icin EKG de cekilmeli” uyarisi yapti.

/’
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DR. HACER AYSEN YAVRU:

ANESTEZI UYGULARKEN DIKKAT!

Anesteziyoloji ve Reanimasyon Anabilim Dali'ndan
Ogretim Uyesi Dr. Hacer Aysen Yavru, “Mukopolisak-
karidozlarda Anestezi Yaklagimi” baslikli sunumunda
hangi operasyonlarin yapilmasi konusunda bilgi pay-
lagiminin ardindan konunun cesitliligine degindi. Bu
tlir mlidahalelerde multidisipliner yaklagimin énemine
vurgu yapan Dr. Aysen Yavru, “Anestezi blitlin yapi-
lanlari bilmeli, cocugu tanimali; mutlaka kulak-burun-
bogaz degerlendirmesi yapildiktan sonra anestezi
uygulamasi yapilmali. Her hangi bir anestezi alacak
cocugun, olasi komplikasronlar distinilerek mutlaka
yogun bakim donanimi olan bir hastanede izlenmesi
gerekir.” bilgisini paylagti. Kronik oksijenlenme
eksikliginin beraberinde kalp yetmezliginin bir bulgusu
olabilecegine dikkat ceken Dr. Yavru, anestezistlerin,
ozellikle dikkat etmeleri gereken I. ve Il. omur arasinda-
ki sorunlarin, anestezi verilmeden once belli bir
pozisyonda tutulmasinin ne kadar 6nemli oldugunu,
anestezistin mukopolisakkaridozlar hakkinda deneyimli
ve bilgili olmasinin cok dnemli oldugunu aktardi.
Cocuklarimizi bu tip uygulamalara sokarken bunun
denetimini hem metagolizma uzmanlarinin hem de
ailelerin yapmasi gerektigini belirtti. Hangi ilaglarin
kullanilacagi da yasa ve hastaliga gore degisiklik
gosterebilecedi uyarisinda bulundu.



PROF. DR. DERYA KARADENIZ:

DERIN UYKU SART

Cerrahpaga Néroloji Anabilim Dali'ndan Prof. Dr.
Derya Karadeniz, “Mukopolisakkaridozlarda Uyku
Bozukluklari” baglikli sunumunda, yagsam kalitesi
acisindan uykunun ¢ok énemli oldugunu belirtti.
Uykunun, bilincin askiya alinmasi hali oldugu
tanimini yapan Prof. Dr. Derya Karadeniz, “Uyu-
madan yasamak miimkdiin degil. Her durumda
uyku farklilik gésterir. Aslinda gece boyunca beyin
faliyetlerini siirdtiriiyor, bircok evreden geciyor.”
bilgisini paylasti. Prof. Dr. Karadeniz, “Her insanin
uykusu kendine has ve parmak izi gibidir. Uyku-
nun yapisi da genetik olarak belirlenmis durumda
ve bunu yagam boyu degistiremiyoruz. Séyle

ki, kimi vardir deprem olsa uyanmaz, kimisi de
yagmur tikirtisina uyanir. Uyku sliresi insanlarin
ylizde 80’inde 6-8 saat kadardir. Giineg battiktan
6-8 saat sonra da insanlarin normalde uykusu
gelir. Bir insanin uyku stiresi 6-8 iken, bu stire 30
yasindan sonra 5 saate dligliyorsa, burada bir
problem var demektir. Kaliteli ve derin uyku,
viicudun tamiri icin cok nemlidir. Cok uzun
uyumak, kaliteli uyku uyudugunuz anlamina da

- gelmeyebilir. Uyku kisaldiginda, bir takim fonksi-

yonlarimiz bozulur; ¢linkii bazi hormonlar, sadece

Y uyku halinde salgilanir. Biyime ve seks hormonu

gibi.” aciklamasinda bulundu.
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DOC. DR. HALIL iBRAHIM BALCI: )
ZAMAN KAYBETMEMEK COK ONEMLI
Ortopedi ve Travmatoloji Anabilim Dali'ndan Dog.
Dr. Halil lbrahim Balci da “Mukopolisakkaridozlar-
da Ortopedik Sorunlar ve Yaklagim” baslikli sunu-
munda, dzellikle bu hastalik tirinde zamanin bi-
ylk 6nem tasidigini, tani ve tedavide bu stirelerin
gecirilmemesi icin azami 6zen gdsterilmesi gerek-
tigini belirtti. Tim hareket sisteminin ve eklemlerin
degerlendirilmesinin, erken miidahalenin cok
onemli oldugunu soyledi.

DOG. DR. AYSE CIGDEM AKTUGLU ZEYBEK:
YAPILACAK DAHA COK SEY VAR

Son olarak da “Mukopolisakkaridozlarda Tedavi
ve Tedavide Yenilikler” konu basliklarinda bilgi-
lendirmede bulunan Cerrahpasa Cocuk Beslenme
ve Metabolizma Bilim Dali'ndan Dog. Dr. Ayse
Cigdem Aktuglu Zeybek, hem uygulanmakta olan
tedaviler hem de gelecekte beklenen yeni yakla-
simlara dair bilgilendirmelerde bulundu.

Toplanti sonunda hasta ve hasta yakinlari, tani ve
tedavi stirecinde karsilastiklari zorluklari paylasip
merak ettikleri sorulari, konunun uzmani hekimlere
sorma firsati buldu. Toplantinin ardindan hekimler,
MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu ve hasta yakin-
larinin cekilen aile fotografiyla etkinlik sona erdi.

KOCAMAN BIR AILEYIZ ISTANBUL'DA BULUSTUK ‘ Bilten 2019 €NZIMN | 15
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Hasta ve hasta yakinlariyla bulusup sorunlarini, taleplerini ve ¢6zim Snerilerini, samimi bir ortamda konusmayi
stirdirlyoruz. Dernek olarak degisik bélge ve illerde, dzellikle ‘sorunlarla bag etme’, ‘hasta bir cocukla yasama’ gibi
konularda psikolojik destek vermek amaciyla diizenledigimiz Hasta Sohbet Toplantilarina devam ediyoruz. 201§y|l|nda
basladigimiz, bugline kadar da Kayseri, Konya, Ankara, Eskisehir, Bursa, Ordu, lzmir, Kocaeli ve Istanbul'da gerceklestir-
digimiz toplantilarimizin ardindan éanllurfa, aziantep, Mardin, Van, Diyarbakir, Mersin, Agri illeriyle devam ettik.

T - 7 T sl .,

{

Katilimei ailelerin her biriyle konusuldugu, sorunlarina ortak Agn
olundugu, tartismalara katiliminin saglandigi hasta sohbet
toplantilarimiza dernek yénetim kurulu lyeleriyle birlikte

psikolog ve aile danismani Firiizan Eroglu da destek verdi.

Birlikteligimizi gliclendirdigimiz, sorunlarimizi paylastigimiz
toplantilarimizin ilk etabini tamamlamis bulunuyoruz.
Bulusmalarimizin ikinci etabina ise bir sosyal hizmetler
uzmaninin sosyal ve hukuksal haklar konusunda destek
verdigi Adana toplantisiyla basladik. Bu toplantilari, diger
illerimizde de gerceklestirmeyi hedefliyoruz.

Hasta Sohbet Toplantilarinin birinci etab, Ikinci etabin ilk toplantisini da
Esikolo@umuzla ailelerin bir araya geldigi ve MPS'li  Adana’da gerceklestirdik. 21 Aralik

ir cocukla yasama deneyimlerini paylasip sorun- 2019'da, Avukat Bilent Marakli, 67
lara birlikte ¢6zim [jretil(ili{;i toplantl?:/arcjl. hasta ve aileleriyle bir araya gelerek
Psikologumuzla birlikte 38'il ve cevre illerden hasta haklarn konusunda bilgilendir-
gelen ailelerin katilimiyla gerceklestirdigimiz mede bulundu. Avukat Marakli, ayrintili
toplantilarla ilk etabi tamamladik. lkinci etapta, bilgilendirmenin yani sira sorulari da yanitladi.
hasta ve engelli haklariyla ilgili bilgilendirme Bulugsmalarimiz, 2020 yilinda, Istanbul ve Anado-
toplantilari planladik. lu'da yapilacak toplantilarla devam edecek.

16 | enzim  gilen 2019
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Ankara'da
ueher Bulusmasi

Yénetim Kurulu Uyelerimiz, Gaucher hastalari ve
yakinlari ile bir araya geldi. Ekim ayindaki bulusma-
da, karsilagilan sorunlar ve ¢éziim yollari ele alind.
Dernegimiz Yonetim Kurulu Bagkan Yardimcisi
Sayin Nalan Yilmaz, Dernek Genel Sekreterimiz
Sayin Selcuk Kayan ve Cagr Merkezi Sorumlumuz
Sayin Semiha Sandikgi, 19 Ekim 2019, Cumartesi
glini Ankara’da Gaucher hasta aileleriyle bulustu.
Yemekli toplantida, Gaucher hastaligiyla miicadele
eden hasta ve hasta yakinlarinin yagamakta oldugu
sorunlar ve beklentileri konusuldu; ilerleyen
glnlerde yapilacak etkinlikler tartigildi.

Toplantiya katilim saglayan 14 lyemiz, yasadiklari
en énemli problem olarak, “rapor siiresinin alti
aydan bir yila hala cikarilmamis olmasi”ni, “saglk
kuruluglarinda tetkﬁ( ve tahliller icin aylar sonraya
randevu verilmesi”“ni ve “ilag teminindeki bazi
sikintilar”ni dile getirdi. Gaucher hastaligi ile
micadelelerine dair deneyimlerini paylasan
ailelerimiz, yaganan sikintilarin agilmasi adina
onerilerini sundu.

Dernek Bagkan Yardimcimiz Sayin Nalan Yilmaz,
yasanan sorunlarin giderilmesi icin cabalarinin
slirdiglini, kamu otoriteleri ile de temaslarin
devam ettigini belirterek “Dernek olarak Gaucher
hastalarini ulusal ve uluslararasi platformlarda
temsil ediyoruz; yasanan sorunlari dile getiriyorz.”
aciklamasinda bulundu.

. ,& ~ . F e
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AGLIK KOMiISYONUNDAYIZ

MPS LH Dernegi ve Nadir
Hastaliklar Agi adina 26 Haziran
2019 tarihinde katildigimiz
Turkiye Blylk Millet Meclisi
Komis&lon Toplantisinda, “Tani

Geride biraktigimiz yil Nadir Hastaliklar Gund dolayisiyla 26 Subat -1 Mart 2019
tarihlerinde bir dizi etkinlikte bulunduk. Gazi Universitesi Cocuk Beslenme ve
Metabolizma Bilim Dali’nin dlizenledigi etkinlikte Dernegimizi, faaliyetlerimizi,
sorunlarimizi ve ¢éziim dnerilerimizi anlattigimiz bir sunum yaptik. Gazi Universitesi
Tibbi Genetik Bilim Dali'nin diizenledigi sempozyumda da yine benzer bir calisma
yaptik. Yiksek Ihtisas Universitesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali'nin diizenledigi
“Nadir Hastaliklar Icin Doktoruyla Bulusma Paneli”ne katilip Dernegimizi ve hekim-
lerimizden beklentilerimizi, hastalarimizin yasadigi zorluklar paylasma firsati bulduk.

ve Tedaviye Erisimde Yasanan
Zorluklar ve Cézim Onerileri”
baglikli bir sunum yaptik.

Bilten 2019 €NZIM | 17
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GUZ '

Istanbul Aile Hekimleri Dernegi (ISTAHED)
tarafindan diizenlenen, 3. Giiz Akademisi
1. Asi Sempozyumu, Kuzey Kibris Tirk Cum-
huriyeti'nde (KKTC) gerceklestirildi. Dernek
Bagkanimiz Muteber Eroglu, “Kalitsal Meta-
bolik Hastaliklar” oturumunda yer ald:.

ERKEN TANI COK ONEMLI

KKTC Gazimagusa / Bafra’da 7-10 Kasim
tarihlerinde diizenlenen sempozyumun ikinci
glninde, Dernek Bagkanimiz Muteber Eroglu,
“Kimde ve Ne Zaman Metobolik Hastaliklar”
baslikli oturumda konusmaci olarak yer aldi.
Sayin Eroglu, erken taninin her hastalik grubun-
da oldugu gibi Mukopolisakkaridoz ve Benzeri
Lizozomal Depo Hastaliklari icin de ne kadar
onemli oldugunu, yasanan deneyimleri, hasta
ve hasta yakinlari olarak aile hekimlerine
aktarma firsati bulduklarini sdyledi.

MUTEBER EROGLU: “AILE HEKIMLERI ILE o
ORTAK PROJELER YAPMAYA HAZIRIZ" NADIR HASTALIKLAR

Katilimcilari arasinda PKU Aile Dernegi ve NCL

Hastaligi itlje |M(jé:adele ve Dayam%malszrr}e— | HASTA VE HASTA YAKINLARI
gi'nin de bulundugu sempozyumda ilk defa aile i i

hekimleri ile bir araya gethe firsatini buldukla- IHTIYAG ANALIZ gAngTAYI

rini belirten Sayin Eroglu, “Aile hekimlerimize . : " :
hastalik gurubumuz ve dernegimiz hakkinda Kurucu Uyeleri arasinda yer aldigimiz Nadir

tek tek bilgi verdik. Kalitsal metabolik hastaliklar ~ Hastaliklar Agi, SEPD ve TUSSIDE destekleriyle 29
oturumunda da erken taninin her hastalik gru- Nisan 2019 tarihinde, Istanbul Universitesi Capa Tip
bunda oldugu gibi bizim hastalik gurubumuz Fakdiltesi'nin ev sahipliginde “Nadir Hastaliklar Hasta
icin de ne kadar énemli oldugunu hasta ve ve Hasta Yakinlari Ihtiyac Analiz Caligtay1” diizenledi.
hasta yakini olarak kendilerine anlatma firsati
bulduk. Dernegimiz hakkinda bilgilendirme
yaptik. Aile hegim/erinin bizler i¢in nemini ve
ortak projeler yapmaya her zaman hazir oldugu-

Bircok nadir hastalik organi-
zasyonu ve nadir hastaliga sahip
hastalarin katildigi caligtayda,

muzu ilettik.” dedi. ortak sorunlar ve ¢ozim onerileri
lzerinde calismalar yapildi.
DOC. DR. ILYAS OKUR, KALITSAL Calistayin ardindan, ilgili kurum | 2o
ME%ABOLiK HASTALIKLARI ANLATTI ve kuruluslarla paylasmak tzere | e o
Gazi Universitesi Cocuk Beslenme ve Metabo- calistay sonug raporu hazirlandi. | mo- s i asidur nsas i

10:45 - 11:00 Gay/

lizma Nutrisyon Bilim Dali Ogretim Uyesi Doc. : e iy Al
Dr. llyas Okur’un, kalitsal metabolik hastaliklari '
anlatip kapsamli bir sunum yaptigi sempozyum-
da stant acan MPS LH Dernegi, hem kalitsal
depo hastaliklari hem de Dernegin faaliyetleri
hakkinda bilgilendirmede bulundu.

"Otantik Ogrenme”, "Erigkin Periyodik Saglik
Muayenesi”, “Diyabet Yonetimi”, "Bebek ve
Cocuklarda Dermatitler”, “Kimde ve Ne zaman
Metobolik Hastaliklar”, “Vakalarla Solunum
Yolu Hastaliklar”, “Fonksiyonel Bagirsak
Hastaliklari”, “Bagigiklama ve Inovasyon
Kursu”, "Asi Kararsizhg: ve Halk Saghg:
Bakisi”, “Ulusal Agi Programi ve Hedefler”,
"Akl?CI llag Kullanimi” gibi bagliklarda oturum-
larin gergeklestirildigi sempozyumda, sunumlar
ve atolye calismalari yapildi.
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Fabr

agir terleme, bas dénmesi,
zayif ba?l§lk|lk sistemi, iiitme
sorunu, 2

Uzmanlar Toplantisi

Birinci atdlye calismasinda, Fabry hastalarinin yasadigi
Psiko-Sosyolojik sorunlar Uzeringe duruldu. Hastalari
en cok etkiliyen konularnn “sucluluk duygusu”,
“hastaligi cocuklarina gecirme korkusu”, “isyan”,
“neden ben” ve “belirsizlik” oldugu belirtildi.

| Fabré hastaliginin belirti vermesi cok cesitli oldugu

gibi belirti ve etki durumu ikiye ayrilabilir. Klasik; erken
sorunlar ve belirtiler, klasik olmayan

{(hastalarmda belirgin ise gec ve az belirti. Hastaligin

olarak gériilen belirtiler: klasik olup olmadigina, gen degisi-
Parmaklarda sisme ve tahrig ) ) s o
bag agrisi, kalp sorunlari, mine bakilarak karar verilebilecegi

uvarinda kalinlasma, aktarildi.

Fabry hastaligi icin gelismekte olan

iziksel yorgunlu

iS anya'mn Barselona kenti, 24-26 . Kendilerini rahatlatmalar tedawlgl:ln Oldu.gu’ nano tlp yardl_
ayis 2019 tarihlerinde 7. Fabry isin meditasyon, ytzrme, miyla diger enzim formasyonlarinin

Uzmanlar Toplantisina ev sahipligi ;yaj:ﬁ E;aé:g,.‘,'z'g?f”” SF %(e||§||m a§|amas'nda|§|§jubg.ll‘é.vﬁ

apti. 37 llkeden hasta, uzman sporlardan kaginmalari Inik galismalarin yapilaigl oilairii-
ﬁekim il insan ve hasts dermegi tavsiye edildi. di. Fabry hastaligi ile kargilasi kargi-
temsilcilerinin katildigi toplantida H Uykusuzluk icin melatonin ya gelinmesi olururjrjunda;, aile tara-
Dernegimizi, Yonetim Kurulu Uyemiz ¥e|||<|§ ayllannga leéi;amini masl Yapllmasmm onemi dile
Aynur Uguz (sol basta) temsil etti. Hianmatart onerticl. getirildi.

Marija Joldic
Avrupa MPS Baskani

IMPSN'nin i
Belgradlrey.

Uluslararasi MPS Agi, (International MPS
Network-IMPSN) 2019 toplantisini 5-6
Temmuz'da Belgrad'da gerceklestirdi.
Toplantiya Dernegimizi temsilen Bagkanimiz
Muteber Eroglu c?a katilim sagladi. Toplantinin
en dnemli konusu, IMPSN'nin tlizel kisilige
kavusmasi icin yapilan calismalardi. Bilindigi
gibi IMPSN, 20 yildir uluslararasi bir MPS

latformu olarak caligmalarini stirdirmekteydi.
2016 Yilinda Bonn'da yapilan toplantida,
IMPS'nin tiizel kisilige kavusmasi icin karar
alinmigti. Bu karar dogrultusunda yapilan
calismalar sonunda IMPSN, Kanada'da yasal bir
kimlik kazandi. Sireg, bazi resmi iglemlerin de
yerine getirilmesinden sonra tamamlanmig
olacak.

2016 Yilinda Bonn'da gerceklegtirilen IMPSN
toplantisinda, Avrupa'da da tiizel kisilige sahip
bir MPS dernegi kurulmasi yéniinde karar
alinmisti. Bu karar uyarinca MPS EUROPE,
Almanya'da tescil ettirilerek, bir sivil toplum
kurulusu olarak dogmus oldu. Yalnizca Avrupa
Birligi (AB) tlkelerini degil, tim Avrupa ulkeleri-
ni kapsayan bir yapiya sahip olan MPS
Europe'un 17 kurucu Uyesi bulunuyor. MPS
Europe, bu yilki ikinci toplantisini 4 Temmuz
2019'da Sirbistan’in Bagkenti Belgrad'da
gerceklestirdi. MPS Europe'un amaci, Avrupa
ulkelerindeki MPS ve benzeri lizozomal depo
hastalarinin teghis, tedavi, bakim ve yeni
gelismelerle ilgili bilgilendirilmeleri konularinda
calismalar yapmak.

Biilen 2019 €NZIM | 19



MPS LH, HASTA HAKLARI KONGRESINDE

istanbul'da diizenlenen “II. Hasta ve Hasta Yakini Haklari Kongresi“nde,
- saglik sorunlari yasayan hastalarin bu siirecte karsilastigi hukuki zorluk-
lar mercek altina alinds, hasta giivenliginin 6nemi vurgulandi.

Hasta ve Hasta Yakini Haklar
Dernegi, Pozitif Yagam Dernegi ve
Saglik Hukuku ve Egitimi Dernegi'nin
is birliginde dlzenlenen “ll. Hasta ve
Hasta Yakini Haklari Kongresi” 24- 25
Ekim 2019 tarihlerinde Istanbul'da
gerceklestirildi.

DERNEGIMIZ KONGREDE
Kongreye, Dernegimizi temsilen
Yoénetim Kurulu Bagkanimiz Muteber
Eroglu ve Yonetim Kurulu Uyemiz
Ayfer Ergiizel katildi.

Hasta haklarina yonelik sunumlarin
Kaplld@l kongrede ozetle, hem
astalarin hem de saglik calisanlarinin

haklarinin Anayasa ve meslek tlizik-
leriyle glivence altina alindigr ancak
uygulamada hala eksiklikler, aksak-
liklar oldugu, bu hususlarin denetim
ve yonetiminin hayati dnem tasidigi
ifade edildi. Hasta glivenliginin 6ne-
mine deginilen kongrede, hastanin
tedavisinin hassas oldugu ancak

"hastayl tedavi etmek kadar, hatta
daha da dnemlisi ‘yanlslkla zarar
verme' kaygisiyla hareket etme duyar-
liliginin énemine deginildi.

Yapilacak her miidahale ya da tedavi-
nin, tim olasi komplikasyonlarinin
(riskler ve yan etkiler) hasta ve hasta
yakinina butiin acikligiyla anlatiimasi
gerektigi, bunun da kanuni bir zorun-
[uluk oldugu belirtildi.

DSO TURUNCU OLDU

Dinya Saglik Orguti (DSO -World
Health Organization-WHO) tarafindan
17 Eyldl'in, “Hasta Glvenligi” glinu
olarak kabul ve ilan edildigi hatirla-
tilan kongrede, bu ka]osamda ilk kez
gecen EﬁUI ayinin 17'sinde bu konuya
dikkat cekmek ve farkindalik yaratmak
amacityla Isvigre'nin Cenevre kentin-
deki Dunya Saglik Orglitl binasi ve
ilgili kurum binalarinin, 24 saat bo-
yunca turuncu renkle igiklandinldig
aktarildi.

‘Yasam Bencil Olmamal/’

Bagkanimiz Muteber Eroglu ile Yonetim
Kurulu Uyemiz Sayin Ayfer Erglizel,
Radyo Gedik'te yayinlanan “lyilik
Elcileri” programina konuk oldu. Eroglu
ve Erglizel, basta mukopolisakkaridoz
olmak Uzere nadir hastaliklari, yasanan
sikintilari, erken taninin dnemini,
Dernegimizin farkindalik yaratmak adina
yaptidi calismalari anlatti. Bundan sonra
da caligmalarin hizla devam edecegini
belirten Eroglu, “Herkesin hayatinda
zorluklar var. Ama farkli hayatlar oldu-
gu, bu farkli hayatlara nasil dokunabili-

riz, nasil yardimei olabiliriz bilinciyle

hareket etmek bizim icin cok 6nemli. Yagam,
bencil olmamali. Yagam bagka insanlarin
hayatina dokunarak daha da gtizellegir, anlam
kazanir. Herkesin yapabilecegi bir seyler var;
onlarin farkindaligina yardimei olmak, o
insanlarin daha gérintr olmalarini sagliyor.
Sosyal medya hesaplarimizda yayinlanan bir
postu paylasmak bile bir destektir. Kendi
yasam yolumuzun diginda farkli yagsamlar oldu-
gunu ve onlara nasil dokunabilecegimiz hak-
kinda biraz bilinclenmek, biraz gayret géster-
mek gerekir. Toplumdan beklentimiz de kisaca
bu aslinda.” seklinde beklentilerini dile getirdi.

Hastalarimizin erken taniya, ardindan da
tedaviye erisiminin hayati dnem tasidigini, geg
kalindiginda ise geri dénugl imkansiz hasarlarin
meydana geldigine dikkat ¢eken Yonetim
Kurulu Uyemiz Ayfer Erglizel ise “Bu hastaligin
tani ve tedavi slreci zorlu strecler. Bizim
hastalarimiz cok 6zel; hastanin dogru adrese
gitmesi, hekim tarafindan hastaligin biliniyor
olmasi ve multidisipliner yaklasim, biiyiik dnem
tagiyor.” aciklamasinda bulundu.

Programin tamamini,
MPS LH Dernegi §
youtube kanalindan
dinleyebilirsiniz
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Ve ‘Nadir HastaxlllA(IérAAédl"kuruldu

WADIE MADIR NADIR AU maus

Diinyada yaklagik 300 milyon,
Tirkiye'de ise tahminen 5 mil-
yon bireyin miicadele ettigi
nadir hastaliklara yénelik far-
kindalik olusturmak amaciyla,
aralarinda MPS LH Derne-
gi'nin de yer aldigi dokuz
dernek bir araya gelerek
"Nadir Hastaliklar Agi”ni
kurdu. 26 Subat'ta kurulan, 28
Subat'ta da diizenlenen basin
toplantisiyla duyurulan yapi ile
hasta ve yakinlarinin sorunlari-
na dikkat cekmek, problem-
lere akilel, pratik, kalici
¢cozlimler Gretmek ve bunlarin

o (& @y Q) NeviRizvEiGiNizDEYiZ:
MADIE WD WADIR waDIR a2

hayata gecirilmesi hedefleniyor. “Tani ve tedaviye ulasmak,
tedaviden yararlanmayi siir-
Gecgen yil Dinya Nadir Hastaliklar Glinii'nde diirmek icin gerekli kriterlerin
diizenlenen basin toplantisinda, bir araya gelen | belirlenmesi asamasinda o-
9 dernegin temsilcileri, hem nadir hastaliklara lusturulan komisyonlarda ilgili ®
hem de agin kurulma amacina iliskin bilgi verdi. | hasta dernekleri temsilcilerinin hazir bulunmasi, alinan kararlarin
hastanin hayatini olumlu-olumsuz nasil etkileyecegi konusunda
Basin toplantisinda aciklamalarda bulunan fikir alinmasi, siirecin daha hizli ve saglikli yénetilmesi igin 6-
Dernek Baskanimiz Muteber Eroglu, nadir nemlidir. Saglik Bakanligimizin, SGK ve ilgili kurumlarin nadir
hastaliklarda tani ve tedaviye erigimin zorluklari- | hastaliklar ve hastalar konusunda gésterdikleri cabayi takdir
na dikkati cekerek, ¢éziim onerilerini sdyle dile ediyoruz. Bu cabanin artarak devam etmesini ve ¢éziim bekle-
getirdi: yen konularda da adim atilmasini bekliyoruz.”

je= ‘ ‘
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ACURARE Il. TOPLANTISI YAPILDI

Nadir Hastaliklar ve Yetim ilaglar Arastirma ve Uygulama Merkezi - ACURARE Danisma

| Kuruly, II. Toplantisini yapti. MPS LH Dernegi adina Danisma Kurulu Uyesi Bagkanimiz
Muteber Eroglu'nun da katildigi toplanti, Mehmet Ali Aydinlar Universitesi‘nde yapildi.
2017 yilinda kurulan “Nadir Hastaliklar ve Yetim llaclar Uygulama ve Aragtirma Merkezi

\ -ACURARE", nadir hastaliklar ve bu hastaliklarin tedavisinde kullanilan yetim ilaglar

alaninda tani ve tedavi olanaklarinin iyilestirilmesini, bilimsel ve klinik aragtirmalarin

. arttinlmasini, hastalarin yasam kalitesinin yiikseltilmesini ve slirece katilimlarinin
saglanmasini, kaynaklarin gelistiriimesini ve daha verimli kullanilmasini amacliyor.

MPS LH Dernegi olarak CABA Dernegi'nin 23 Aralik 2019, Pazartesi giinii 09.00 - 19.00 saatleri
“Evimizin Saglik Elcileri” projesi kapsaminda arasinda Istanbul-Besiktag'taki Shangri-La Bosphorus
gerceklestirilen ESEFEST te konusmaci olarak Hotel'de gerceklestirilen organizasyonda Dernek
yer aldik. Dernek Baskanimiz Muteber Eroglu Baskanimiz Muteber Eroglu, “Hasta Yakininin Tani
ile Yonetim Kurulu Uyemiz Ayfer Ergiizel, ve Tedavi Yolculugu”, Yonetim Kurulu Uyemiz Ayfer
Cagdas ve Bagimsiz Yardimlasma Dernegi'nin Erglizel de “MPS LH Dernegi'nin Faaliyetleri
(CABA) etkinligine konusmaci olarak katild. Nelerdir?” baslikli konusma yapti.
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Morquio Tip A/MPS |

Morquio MPS IV'lin Tip A ve Tip# olmak tizere iki tipi vardir.
Iki tip arasinda en sik rastlanany Tip A'dir. Hastalig

1<

v
I
X\

-

er iki tipi

arasinda klinik belirtiler agisindan cok azfark bulundr. Her iki tipte de
belirtiler cok genis bir yelpazede yer almaktadir. Morquio MRS IV'iin
her iki tipinin diinyadaki toplam gériilme sikligi 1/209,000'dir.

Tanim:

Morquio tip A/MPS IV A N-asetilgalaktozamin
6-sﬂﬂataz enzimini Ugeten gendeki kusurdan
kaynaklanmaktadir. Bu enzim ozel bir seker tipi
olan keratan siilfat adindaki mukopolisakaridr;—
rin pargalanmasindan sorumludur. Bu sekerler
viicuttaki cesitli dokularin yapiminda kullanilir.
Bu tip hasta?arda keratan silfatin parcalamasin-
dan sorumlu olan N-asetilgalaktozamin 6-stilfa-
taz enziminin ya cok duslik miktarda olmasi ya
da hi¢ bulunmamasi ylziinden viicutlarinda s
asin miktarda mukopolisakkarid bulunur. Asiri
miktardaki sekerler de bu hastaliginin belirtile-
rine yol acar.

Belirtileri:

Belirtiler tipik olarak cocuk 18 aylikken
gorilmeye baslar. Morquio MPS IV Tip A'nin
cok cesitli belirtileri su §eklde gruplandirilir:

Iskeletle llgili Belirtiler:

Iskelet belirtileri, blylimenin yavagladigi
dénem olan 18 aylikken ortaya ¢ikmaya baglar.
Hastaligin siddetli seyrettigi cocuklarda sekiz
Ya§ civarinda blyime tipik olarak durur, hasta-
arin boyu 100-120 cm arasinda kalir. Omurga-
nin egrilmesi sonucu kaburga ve doguste sekil
bozuklugu olugur. Gégus kafesinin seklindeki
bozulma, solunum giicligu ve ciddi akciger
enfeksiyonlarinin olugmasina yol acar. Kalca ve
omuz cikigi, gevsek diz, zayif bilek, gevsek ek-
lemler, skolyoz ve sinir zedelenmesi ya da felce
neden olan boyun gevsekligi gibi bagka kemik
anormallikleri de sik gozlenir. -

Yiizde Ortaya Cikan Belirtiler:

Bu hastaliga sahip cocuklarda izlenen tipik yiz
degisikliklerinden bazilari kisa boyun, genis a-
Jiz, gelismemis digler ve burun kokiinde yas-
silagmadir.

Nérolojik Belirtiler: .
Hastalikla ilgili nérolojik belirtilerden ikisi gézde
katarakt ve isitme kaybidir.
Organ hasar: .
Kalp kapakgiklarinin, kanin geri kagmasina
a da gegcisinin zorlasmasina yol acacak sekilde
ozulmasl sonucu kalpte ufiirlim, kasik ya da
gobek fitigi ya da karaciger veya dalakta
blylime :;ekﬁnde ortaya cikar.
Kaltim Ozellikleri:
Morquio tip A/MPS IV A otozomal ¢ekinik
bir hastaliktir.

-

.
Taniya Yonelik Testler:

Hastaligin tanisi, id‘r testiyle konabilir. / 1z

Bu testle enzimdeki islev bgzuklugu-
nun sonucu olarak lizgzomda biriken
mukopolisakarid tipi saptanapilir.
Idrar testinden sonra kan testi ya |
da deri biyopsisindeh alinan or- /
nekten cogaltflan bag dokusu
hicrelerinde N-asetilgalakto- /7
zamin 6-siilfataz enzﬁ»iniﬁ 30§
etkinligi aragtinlabilir. §1
Dogumdan énce annes

karnindaki cocugun /
N-asetilgalaktozamin * /-~
6-sllfataz enzimi aktivi-

tesini aragtirmak Uzere

tarama testi yapilabilir.

Bunlara ek olarak ge-

netik testlerle de hasta-

liga neden olan mutas-

yon bglirlenebilir.

Tedavi:

Bu hastaliginenzim

replasmam tedavisi

Mayis 2015 yilinda

Ulkemizde baglamistir.

Bunun diginda cogu

olguda t€davi, belirtile-

rin kontrol altina alinmasi

ya da azaltilmasina yone-

lik olarak nérolog, g6z

hekimi ve genetikfdanis-

manin dizenli gézetimi

altinda gerceklestirilir. Kas

gliclinu kerumak icin egzer-

siz 6zendirilir ve dig curikler-

inin dniine gegmek icin agiz

hijyenine dikkat edilmesi ope-

rilir. Eklem agrisingazaltmak icin

agn kesicilee akciger enfeksi-

yonlarini tedavi etmek icin gerek-

tiginde antibiyotikler recete edilir.

Bu hastalik icin tipik olan boyun ekle-

mi zayifligina karsi ameflatiggooyun  #°
omurlarinin birbjine tutturulmasi oneg-
lebilir. Kalga ve/ya da diz replasman ame-
liyati gerekebilir. Bel kemigindeki bikuilmeyi
yavaglatmak ve bel ameliyati gereksinimini

geciktirmek igin bel Korsesi kullanilir. Olasi bir

tedavi secenegi olarak kemik iligi nakli de-

® nenmistir ancak hastaligin geyrini yavaglat-

ma ya da durdurmada etkili Stdugu

kanitlanmamisgtir.

Daha genis b\lgc?/\ o’
'da

bulabilirsiniz.

.

+ -
* Konuyla ilgili paylagilan bu bilgi geneldir, sizin durumunuza iliskin defayli bilgi icin
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'Hayat Engel Tanimaz'

MPS Tip IV teshisini 6 aylikken
alan Eftelya Kocer, biitiin zorluk-
larina ragmen hayata siki sikiya
sarilip hayallerinin pesinden
kosuyor. Benzer hastaliklarla
miicadele eden arkadaslarina da
mesaji var: Hayat engel tanimaz.

Mukopolisakkkaridoz ve lizozomal depo
hastaliklari tiplerinden her hangi biriyf;
micadele etmek, hem hasta hem de hasta
yakinlar icin blydk bir dzveri ve sabir gerekti-
riyor. Tani ve tedavi strecindeki sikintilar bir
yana, bu hastalikla micadele eden cocugun
akranlari ile bir arada olamamasi psikolojik ve
sosyal olarak da gelisimini etkiliyor. Gerek
hasta, gerekse hasta yakinlar boylesi engelleri
agmak icin de caba sarfetmek durumunda
kaliyor.

SANSSIZLIK VE SANS

Hastalanmizdan Eftelya Kocer de bitiin bu
zorluklari yagamasina kargin, hayata siki sikiya
tutunup hayallerinin pesinde kosan bir gen
kizimiz. 2000 yilinda An?(ara’da dlinyaya gelen
Eftelya, heniiz 6 aylikken sansi ve sanssizigi
birlikte yagsamis desek yanlig olmaz. Clinku
kendisine MPS Tip 4A teshisi konuluyor;
“sanssizlik”. Istatistiklere gore tlkemizde
nadir hastaliklarin 1-7 yil arasinda tani aldig
distinulirse, 6 ay gibi bir stirede teghis
konulmus olmasi ise “sans”.

"KESKE Hi¢ UZMESEYDIM’

Bes yagina geldiginde hastaligindan haberdar
olan Elgtelya'nln en buylk pismanliklarindan
birisi, geride kalan yillarda annesini Gizmus
olmasi. O zamanlar yasadiklarini, “O sirecte
annemi ¢ok lzdim, simdi annemi keske hi¢
lzmeseydim diyorum ama is isten coktan
gecmis.” seklinde ifade eden Eftelya, tedavi

drmeye E)a§|ama5|yla birlikte bir takim zorluk-
ar yagadigini ozellikle de lise yillarinda ¢ok
zorlandigini sdyllyor.

‘LISE YILLARIM COK ZORDU'’

Hastalikla micadelenin yaninda, egitim haya-
tinda yasadigi zorluklarin kendisini yiprattigini
ifade eden Eftelya, “Hastaneye gitmem
gerekiyordu ama nasil gidecegimi bile bilmi-
yordum. Liseden mezun olduktan sonra lniver-
site sinavina girdim ama bagarili olamadim.
Gecen yil bir kez daha denedim ve istedigim
Universiteyi de, bdlimi de kazandim. En biyik
hayalim oyuncu olmakti, bu nedenle Ankara
Universitesi Dil ve Tarih Cografya Fakdiltesi,
Tiyatro Bélimiind tercih ettim, kazandim da
ama MPS hastaligi, engellilik taniminda
olmadigi igin dniversiteye kaydimi yaptirama-
mig olmak icimde bir ukde o%/arak kaldh.
Ozellikle lise yillarinda cok zorlandigimi
belirtmeliyim.” seklinde &zetliyor o glinleri

ve yasadiklarini.

Eftelya Kocer (19)

‘EN BUYUK HAYALIM GERGEK OLDU

Kecioren Belediyesi'nin Yunus Emre Kilttr
Merkezi'ndeki Kecidren Sanat ve Meslek
Edindirme Kurslari'na (KECMEK) katilan Eftelya,
en blylk hayali olan tiyatro oyuncusu olabilmek
icin derslere devam ediyor. Orada elinden tutan
Esra 6gretmen sayesinde belki hayallerine bir
adim daha yaklastigini belirtiyor. Eftelya, bu
durumu soyle anlatiyor: “Esra 6gretmenim bir
glin geldi bana dedli ki ‘Eftelya, bu yil KECMEK
dersleriyle ilgili olarak basin, bir engelli ile
réportaj yapmak istiyor; istersen adini vereyim.
Ben de ‘tabii hocam katilmak isterim’ dedim.
Réportaj gazetede yayinlandiktan sonra
Kecgiéren Sehir Tiyatrosu’ndan yetkililer, anneme
ulagip benimle iletisime gectiler. Bu sayede en
blytk hayalim olan oyunculuga adim atmig
oldum. Artik her persembe guni Yunus Emre
Kiltiir Merkezi Bytik Tiyatro Salonunda,
“Sevimli Kiz ve Arkadaslari” oyununu oynu-
yoruz. llk sylediklerinde kulaklarima inanama-
migtim ama en blytk hayalim gercek oldu.”

Oyunculugun, en biyik hayali oldugunu
belirten Eftalya, bu tutkusuyla ilgili olarak, “lyi
bir tiyatro oyuncusu olup sahnede devlesmek
istiyorum. Tiyatro oyunlarini hic kagirmiyorum,
favori oyunum ise Sen Makas. Bir giin kendi
hayatimi anlatan bir tiyatro oyunu da kaleme
almak istiyorum.” diyor.

Sanatci Haluk Levent ile tanigmak gibi bir hayali

de oldugunu belirten Eftelya, sézlerini "HAYAT
ENGEL TANIMAZ' mesajiyla noktalad!.

Biilten 2019 @NZIM | 23



‘Okuyoun Kahromanlar’
‘Kral Sakir’de Bulugtu

Tedavi goren gocuklarimiz, "Hadi hep birlikte,
sinemaya" sloganiyla, arkadasglari ile birlikte
"Kral Sakir" filminiizledi. Hastane kitliphane-
sinde bolca vakit gecirmeleri nedeniyle
"Okuyan Kahramanlar" tnvaniyla anilan
miniklerimiz, Bezmialem Vakif Universitesi
tarafindan gecen Kasim ayinda organize edilen
sinema etkinliginde doyasiya eglendi.

MPS LH Dernegi olarak, cocuklarimizin tedavi
gunlerini daha mutlu gecirmelerini saglayarak
ylzlerini glildtren tim calisanlara, Bezmialem
Vakif Universitesi Kiitliphane Miidri Ogr. Gor.
Ozlem Yalcinkaya, Genetik Hastaliklar Uzmani
Uzm. Dr. Ayca D. Aslanger ile Saglik, Kiiltir ve
Spor Direktorligi'nden Hiiseyin Emre Yiksel
ve Tibdost Kullby égrencileri nezdinde tiim
Bezmialem Vakif Universitesi camiasina,
tesekkurlerimizi sunariz.

Farterm Naorr

Gecen yil, nadir hastaliklar ve 6zellikle MPS ve
Benzeri Lizozomal Depo Hastaliklari icin

toplumda farkindalik yaratma calismalarimizdan
biri, “FARKIM NADIR OLMAK" konulu fotograf

yarigmasiydi. Tlrkiye Fotograf Sanati Federas-
yonu (TFSF) onayli yarismaya 870 fotograf
gonderildi.

Fotograf sanatcilan Sayin ibrahim Zaman, Ercan

Arslan, Firdevs Sayilan, Sadik Ucok ve Yiiksel

Altun’dan olugan juri; Adil Emektar'in, “Futbol”
isimli eserini birinci, Gokhan Caligkan’in, “Alaca
Baykus” isimli eserini ikinci, Elif Tanir'in, “Beyaz

Melek™ isimli eserini Uglincu secti. Sadik Can'in
ve Hatice Cantlrk’ln eserleri ise mansiyonla
adullendirildi.

Yarigmanin sergisi ve odul téreni, 9 Mart 2019
tarihinde Istanbul’da, Tlrkiye'nin en eski ve
saygin fotograf dernegi IFSAK salonunda
gerceklestirildi.

Yarigmaya katilan fotografcilara, juride gorev
alan degerli fotograf sanatcilarina, segim
stirecinde desteklerini esirgemeyen Gezgin

Foto ve Adem Meleke ve Nihan Ozgen'e, sergi

icin salonlarini acan IFSAK yoneticilerine
tesekkir eder, kazanan fotografcilar kutlariz.
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Dereceye giren ve
sergilenmeye deger
gorulen eserleri
www.mpsturk.org
web sitemizde
bulabilirsiniz.
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