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Mukopolisakkaridoz
neair?

Mukopolisakkaridoz (MPS) adi altinda toplanan bozukluklar
genetik lizozomal depo hastaliklari grubunda yer alan bir
hastalik grubudur. Lizozomal depo hastaliklari viicutta enzim
adi verilen ¢zel maddelerin tretilememesi ya da az (iretilme-
sine bagli olarak ortaya cikar. Normalde, viicuttaki bu enzimler
hiicre igindeki cesitli maddelerin parcalanarak yeniden
kullaniimasina yarar. MPS hastaliklarinin bulundugu kisilerde
uzun zincirler halinde yapilanmis olan seker molekiillerini
parcalayan farkli birkag enzimin eksik ya da yetersizdir. Bunun
sonucunda parcalanamayan seker zincirleri viicuttaki hticreler
ve dokularda viicuda zarar verecek kadar fazla miktarda birikir.
Bu birikme hiicrelerde ilerleyici bir hasar yaratir; buna bagls
olarak hastanin goriiniimiinde, fiziksel becerilerinde, organ-
larin ve sistemlerin islevlerinde ve pek ¢ok vakada zeka gelisi-
minde bozulmaya yol acar.

Hastaliklik belirtileri, MPS tipleri arasinda degisiklik gsterse de, genel
olarak benzerlikler bulunur. MPS'li kisilerde gelisme gerilii, baz tiplerde
zeka geriligi, havale nébetleri, bunama, hiperaktivite, depresyon, boy
kisaligi, eklem sertligi, hareket bozukluklari, idrar ya da digki tutamama,
konusma ve isitme gucliikleri ve/ya da korliik, katarakt, karaciger ve dalak
blytimesi, akciger ve kalp sorunlari, kemik gelisme bozukluklari, stiregen
burun akintisi, agri goralir. Belirtiler bozuklugun tipine, derecesine ve
ortaya ¢ikis yasi gibi baska faktGrlere bagl olarak degisebilir.

Zeka, mukopolisakkaridozun tipine gore normal olabilir, ya da davranis
bozukluklar olusturacak kadar cok gerileme gésterebilir. Fiziksel belirtiler
genellikle yiiz hatlarinin kabalasmasi, dudaklarda kalinlasma, agiz ve dilin
blyiimesi, boy kisali§l, gévdenin kol ve bacaklara gore orantisiz bigimde
kisa kalmasl, kemik boylarinin ve sekillerinin anormal olmasi (ve diger
iskelet anormallikleri), deride kalinlasma, karacider ve dalak gibi organlar-
da biiyime seklinde ortaya gikar. MPS'li gocuklarin yasam siresi hastaligin
tipine, belirtilerin ortaya ¢ikis yasina ve seyrine gore degisken olabilir.
Ancak hastalik ilerleyici sekilde seyreder.

il



Nadir

Hastaliklarla

28 Subat Dunya
Nadir Hastaliklar
Gunu

Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakilltesi Hastanesi tarafin-
dan bu yil ikincisi diizenlenen Diinya Nadir hastaliklar gtini
sempozyumuna  konusmaci  olarak  davet  edildik.
Sempozyumda degerli hocalanmiz tarafindan sunumlar
yapildi. Konusmacilar nadir hastaliklar olgu Grnekleri, nadir
hastaliklarda yasanilan tani gticlikleri, tani ve tedavi sonrasi
dénemi ve nadir hastaliklarda ozel egitim konular hakkinda
sunumlar yaptilar.

Dernedimiz adina Yon. Kur. Bagkanimiz Muteber Eroglu
"Nadir Hastaliklarla Yasamak" konulu sunumuyla bir anne
olarak MPS hastasi ¢ocugu icin verdigi miicadeleyi ve nadir
bir hastalikla yasamak zorunda olan ailelerin yasadigi zorluk-
a1 katilimcilarla paylasti.

Bu guzel organizasyon icin degerli hocalarimiz Prof. Dr.
Ahmet Belce ve Yard. Dog. Dr. Gozde Yesil'e tesekkdirlerimizi
sunuyoruz.

28 Subat Nadir Hastaliklar Gind icin diger hasta dernekleri
ile birlikte yaptigimiz basin duyurusunda da belirttigimiz gibi,
"Hastaliklar yetim/ nadir olsa bile hastalar ve aileleri yetim
degildir."

Avrupa'da slogan onceki yillarda "Sinirlar Kaldirahim" idi.
Avrupadaki kardes dernekler artik “El Ele ve Giin Be Giin”
sloganini kullaniyorlar. Bizde giin be giin birligimizi ve
glclerimizi birlestirerek yasarken bize uzanacak ellerin
destegini bekliyoruz. Toplumun duyarli kesimleri ile el ele
miicadelemizi siirdtirmek istiyoruz.
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Bezmialem Vakif Universitesi
Yénetim Kurulu Baskanimiz
Muteber Eroglu



15 Mayis
MPS Farkind




ahik Gunu

“ Ozel Bir Cocukla Yasamak ”

15 Mayis tim dunyada MPS Farkindalik Guni olarak kabul edilmistir. MPS dernekleri her 15
Mayis’da etkinlikler dizenleyerek toplumda MPS hastaligina dikkat ¢ekerler.

Bizler de MPS LH Dernegi olarak her yil Mayis ayinda lUlkemizde farkindalik ve dayanisma
adina etkinlikler dizenlemekteyiz.

Bu yil yaptigimiz etkinligin MPS aileleri i¢cin ayri bir 6nemi daha vardi. Uzun bir micadele
sonucunda Mps tip 4/a hastalarimiz artik tedavilerine ulasmiglardi. Yaptigimiz etkinlik, farkin-
dalik ve dayanismay! gii¢lendirirken ayrica tam bir kutlamaya dénusta.

istanbul'da ki etkinligimizi bu yil cok sayida hasta ve hasta yakininin katihmi ile Bakirkdy
Botanik Park’'ta gerceklestirdik.

Psikologumuz " Ozel Bir Cocukla Yasamak" baslikli sunumuyla katilimc ailelerimize psikolojik
destek verdi.

Hep birlikte yenilen glizel bir 6gle yemegi ardindan, kutlama pastamizi biyUk bir coskuyla
kestik ve daha giizel giinler igin tuttugumuz dileklerimizi, dilek fenerleri ve rengarenk balonlar-
la gbkyUzlne yolladik.

Cocuklarimiz, animasyon ekibi ile oyunlar oynarken, biz aileler de bol bol sohbet etme firsati
bulduk.

2016 yilinda yeni bir farkindalik glininde bulusmak dilegiyle...




Umuda
Yolculuk

Almanyadan Turkiye'ye
\Viutlu DOnus

Ayse Nihan UGUZ

Merhaba,

Ben MPS tip IV/A hastasi Ayse Nihan
Uguz.

2010 yihydi ve MPS tip IV/A larla ilgili
Klinik calismalarin 2011 yilinda bagslaya-
cagini  duymustuk. Klinik calismaya
gondlli  olarak katlmak istedigimi
Almanya Villa Metabolica’ya bildirmistik.
Ama Kilinik ¢alisma bir tarlt baglamiyor-
du.

Her sabah kalktigimda ilk isim Alman-
ya'dan bir haber gelmis mi diye e-posta-
ma bakmak oluyordu. Bu tam bir yil
bdyle strdi. Ama sonunda 10 Subat'ta
guzel haber gelmisti ve beni klinik ¢alis-
maya katilmak Uzere Almanya’ya davet
ediyorlardi. 20 Subat'ta tum hastalar
Villa Metabolica’da toplanmistik. Onlari
goérunce bir an kendimi kurbanlk koyun

gibi hissettim, ama birilerinin bir riski
almasi gerekiyordu.

Hastalar ve aileler inaniimaz heyecanliy-
dilar ve bir o kadar da tedirgindiler.

Vicuda verilecek bu yabanci maddenin
etkilerini merak ediyorduk.

Bu heyecan ve korku aylarca devam etti.
20 Haziran 2014 yilinda Avrupa Ulke-
lerinde ilacimiz piyasaya ¢iktl.

Bu mutlu olayi klinikte tim doktorlarimiz
ve hemgirelerimizle Uzerlerimize "Bizler
birer kahramaniz” yazili tigértlerimizi
giyerek kutladik. inanilimaz mutluyduk.
Villa Metabolica’da ¢ok guizel giinlerimiz
oldu. Zaman zaman partiler yaptik.
Dogum gunlerimizi kutladik ve ¢ok gizel
anilar biriktirdik.
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Emegi gecen tim doktorlarmiza ve
hemsirelerimize gok tesekkir ederim. Bir
seneden daha fazla bir stre Turkiye'de
ilacimizin onaylanmasini bekledik. Cok
belirsiz bir stre¢ yasadik.

Dernegimiz ve ailelerimizle birlikte
verdigimiz muicadeleyi kazandik ve
ilacimiz Ulkemizde onaylandi.16 Eylal de
ulkemize geri dondik. Tam 3 yil 7
ayimizi Klinik calisma igin Almanya da
gecirmistik. Simdi artik Ulkemize geri
dénmenin keyfini yasiyorum.
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Gezer
Kardesler

2 Mayis 2015 guni MPS LH
Dernegi bagkani tarafindan bana
mesaj geldi. “Zeynep seninle
konusmak istiyorum, bir teklifte
bulunacagim.” dedi.“ Eger yapabi-
lecegim birseyse elbette sizin icin
yaparim.” dedim.Baskanimiz Gazi
Universitesinden ~ Dr.  Fatih
Ezgl’nin “Hastalarmiz arasinda
kendisini ifade edebilecek, rahat
konusabilecek biri var mi?” diye
sordugunu soyledi.

“ilk akimiza siz Zeynep ve Zehra
kardesler geldi.” dedi. Elbette bu
bizim icin kolay bir isti. “Fatih
hocadan bana telefon gelecegini,
benimle s6zli olarak konugmak
istedigini”  sdyledi.Bende “seve
seve” dedim. Fatih hoca beni
telefonla aradi. 2 saate yakin
konustuk.

Dr. Fatih Ezgu bana uluslararasi
bir toplantida konugma teklifinde
bulundu. Konusmamin yazili
olarak kendisine géndermemi
istedi. Konusmay! yazili olarak
gonderdim. Okuduktan sonra beni
aradi ve tebrik etti. “Bunu beklemi-
yordum Zeynep. Bir cok Universite
mezunu bile bdyle bir konusma
hazirlayamaz.” dedi. “Bana 6yle mi
diyorsunuz hocam? Zaten bana
diplomasiz avukat derler. Ama
isterdim bir diplomamin
olmasini...” dedim.
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Yazim 7 Haziran'daki bir toplantida
okumam gerekiyordu ve o gin geldi.
Benim oturdugum adrese arag génder-
miglerdi. Bizi toplantinin yapilacagi
otele gbturdiler. “Bizim dernekien
kimse var mi?” diye sordugumda kim
senin davet ediimedigini sdylemislerdi.
Annem, ben, Zehra, Tirkmen ve
arkadasim Nesibe, bir de canim
yegenim Cinar Efe bize eslik ettiler.

Cok erken saatte gitmistik. Bizi Seda
Hanim kargilayacaki. Ama erken
gittigimiz icin biz onu kargiladik. Seda
Hanim sicak kanli bir doktordu. Hemen
kaynastik. Bir sure sonra
dernegimizden Ayfer teyzeyi orada
gbrdik. Bu bizi mutlu etti. Ayfer teyze
ve simdiki dernek baskanimiz Muteber
Eroglu’ nun da gelecegini sdyle- yince,
mutlulugumuz bir kat daha arti. Elbette
onlarla birlikte daha gucli hissettim
kendimi... Gazi Uni. Tip Fakiltesi
hekimleri ve kimyagerleriyle muhabbet
guzeldi. Adeta birbirimizi yillardir
taniyormus gibi koyu sohbetler ettik.
Artik toplanti salonuna gitme vakti
gelmigti.

Dinyanin bircok yerinden gelen bilim
insanlarlyla birlikte olmak, onlara
sunum yapmak vardi. Sira bana geldi.
Konugsmami anlimin akiyla tamam-
lamigtim. Benim tercimanim da Fatih
hocaydi. Konugsmami dinleyenlerin
yUzleri gultyordu. Ayni dili bilmesek de
yUzlerindeki samimiyet hoslandiklarini
gosteriyordu. Bana birka¢ soru sordu-
lar.

Sorulardan sonra ben yerime gec-
meye hazirlaniyordum, ama hi¢ bekle-
medigim bir strprizle kargilagtim. Fatih
hoca bana 6yle bir strpriz hazirlamisti
ki akmin ucunda bile gegmezdi. Bizi
Uluslararasi Hukuk Fakultesi mezun-
luguna layik gérmusti. Onun gdnliinde
mezun olmustuk. Bu bizim igin blyik
mutlulukiu.  Duygularmiz karma
karigiktl. Toplantiya gelenler tek tek bizi
tebrik ettiler. Artik bizde diplomali bir
issizdik :).



Goztepe
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Medeniyet Universitesi Gdztepe Egitim ve
Arastirma Hastanesi Cocuk Klinigi tarafin-
dan dizenlenen "Goéztepe Gunleri" etkin-
ligine degerli hocamiz Yrd.Dog.Dr.Isil Ozer
tarafindan dernegimizi tanitmak, hasta ve
hasta yakinlarinin yasadigi zorluklari anlat-
mak Uzere davet edildik.

Hocamiz katilimcilara nadir olan hastalik
grubumuz hakkinda bilgi verdi. Etkinlige
katilan hasta ve hasta yakinlar da séz
alarak yasadiklari sorunlar paylastilar.

24 Mart 2015 tarihinde gerceklesen bu
guzel ve verimli etkinlige bizleri davet ettigi
icin sayin hocamiza dernegimiz adina
tesekkir ederiz.



Bir

Mucadelenin

Hikayesi

Muicadele hikayemiz Tarkiye' den
Mps tip 4/a (Morquio Sendromu)
hastasi sevgili Ayse Nihan'in klinik
calismaya katlmasiyla basladi
diyebiliriz. Bizleri ¢ok umut-
landiran ve heyecanlandiran bu
gelismeyi dernek olarak yakindan
takip ettik.

Klinik caligmanin basariyla ilerle-
mesi daha &6nce herhangi bir
tedavisi olmayan tim Mps tip 4/a
hastalar ve aileleri icin tarifi
imkansiz bir mutluluktu. Yaklagik
2 yil siiren Klinik calisma basariy-
la sonuclanmis ve 14 subat 2014
tarihinde FDA , 28 Nisan 2014

tarihinde de EMA tarafindan
onaylanmistir. Uriiniin Tirkiye'de
Saglik Bakanhgi Tiirkiye ilag ve
Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan
Yurt Digi Aktif ilag Listesine
alinma tarihi ise 18 Temmuz
2014't0r. Bizim micadelemiz de
tam bu agamada baglad...

Yillardir bir tedavi umuduyla
hayata tutunan hastalar ve hasta
yakinlari i¢cin  mujdeden gok
mucize anlamina gelen bu haber
duyulunca yasanilan heyecan
tedaviye ulagsmada ki engeller
ortaya ciktikca yerini buyUk bir
endige birakti.
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Tedavide  kullanilacak ilaci
(enzim) hastalarin kendi btce-
lerinden karsilamalari imkansizdi.

Hastalarin tedaviye baglamasi icin
ilacin bir an énce S.G.K tarafindan
geri 6deme listesine alinmasi
gerekiyordu. Bir depo hastaligi
olan Mps tip 4/a hastalari igin
kaybedilen zamanin telafisi yoktu.
Yetkililere bu durumu anlatmak
icin harekete gectik. Oncelikle
S.G.K ve Maliye Bakanliginda ki
ilgili birimleri ve yetkilileri ziyaret
ederek konunun énemini ve acili-
yetini anlattik.




T.B.M.M Saglik Komisyonu’ na dilekge yazdik ve yazdigimiz dilekge
dogrultusunda komisyonun oturumuna katilarak konuyu degerli ko-
misyon Uyelerine aktardik. Mecliste bircok vekilimizi ziyaret ederek
desteklerini istedik. Bu ziyaretlerimizi ¢cok defa tekrarlamak zorunda
kaldik. Micadelemiz devam ederken yazili ve gérsel basinin da
destegini aldik. Basinin ve sosyal medyanin destegiyle ¢cok daha
genis kitlelere sesimizi duyurma firsati yakaladik.

Hasta ve hasta yakinlar ulasabildikleri her mecrada yetkililere
sorunumuzu ilettiler. Dilekceler yazdilar. Sosyal medya icin videolar
cektiler. Bir hasta babasi tarafindan baslatilan imza kampanyasi kisa
slrede binlerce imzaya ulasarak blyuk bir basari yakaladi. Aylarca
suren soluksuz mucadelemiz sonucunda basariya ulastik ve ilacimiz
2015 yihnin Nisan ayinda S.G.K tarafindan geri 6denecek ilaclar liste-
sine alind1.

Bu soluksuz micadelemizde desteklerini esirgemeyen, S.G.K ve
Maliye Bakanhgrnin ilgili yetkililerine, destek olan sayin milletvekille-
rimize, yazili ve goérsel basina, sosyal medyada ve bircok mecrada
bizlere destek olan yiregi giizel ve duyarli tim insanlara hastalarimiz
adina tesekkir ediyor ve sikranlarimizi sunuyoruz...

Puiacr main tRSCa e Do e LA #’
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Desteklerini
esirgemeyen,

ylivegi giizel

ve duyarl
tiim insanlara
tesekkiir ederiz.
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Bir Anhnenin
Mektubu

Alev Goksenin SAYLAN

Her seye
ragmen
gulebilen
bir cocuk
Aslim




Bir mayis ayinin son guni basladi bizim hikayemiz..

Aslinda hep var olan, bizimle olan bir nadir hastalikla o giin tanistik..

2.5 yil gecti savasmayip birlikte yagsamayi égreneli..

Doktorumuz eklemlerini muayene ettiginde kiglk kizimizin tanisinin
Mukopolisakkaridozis tip 4A sendromu olabileceginden bahsettiginde
hayatimizin bu kadar degisebilecegini hi¢ diistinmemistik.

Arastirdik,

Uz(ildik,

Hem de ¢ok Uzlldik,

Yakinlarimiza anlatmaya ¢alistik, o giinden beri de anlatmaya devam
ediyoruz.

Ve micadele ettik ama hastaligimizla degil burokrasi ile, tedavi stirecimizin
baglayabilmesi icin zaman ile..

Hepimiz icin zor zamanlar atlattik, birbirimize sarildik ve hep hayati kolay-
lagtirmaya caligtik.

Ve bu uzun dénemde bize uzanabilecek bir el ararken tanistik MPS-LH
dernegi ile..

Hep bizim yanimizda, nefesimiz, destegimiz oldu her bir Uyesi ile..

Bu sendromla birlikte tanistigimiz bir ¢ok iyi ve cesur ylrek, simdi her
zaman minnetle goéristiguimiz dostlarimiz oldu. Hayat devam ediyor,
aylar sonra baslayabildigimiz tedavimizle birlikte..lyi ki dedigimiz seyler var,
keske dediklerimizde..

Kizimiz Aslim, simdi 7.5 yasinda, ilkokul 2. sinifa giden, fiziksel olarak diger
arkadaslarindan daha farkli ama kalbi kocaman, ne istedigini bilen, ken-
dine guvenli, sosyal hayatin iginde, tim varligiyla bizim en sevdigimiz..

Her seye ragmen gulebilen bir cocuk Aslim, ayni taniya sahip kendinden
kiclk arkadaslari-yasitlari-ablalari-abileri gibi farkli ve hayatin tam icinde..

Bu taniyla beraber hayatin basit hedeflerden ibaret olmadigini, saglkla
yasayabilmenin ve sagligi koruyabilmenin her seyden ¢ok daha degerli
oldugunu anladik biz.

Her gln zamani lehimize cevirmeye calislyoruz, ylregimizde tanimiz
normal bir yasam saglamaya calisiyoruz sadece Aslim’a degil, tim
ailemize..

Sizler bu yaziyi okurken bir yerlerde yeni aileler yeni hayatlariyla tanigiyor
ve aligtirmaya calisiyor kendini..

Yasadiklarimizin bilinmeyenlerle dolu, sira disi ve nadir oldugunu bili-
yoruz.. Bizi hep gucli kilacak olan sey, yalniz olmadigimizi bilmek ve
glcimizin farkina varmak olmali. Bu giict kizimizdan aliyoruz biz, onun
sakinligi, mantigi, hayata karsi durusu bizi koruyor kendimize karsi..
Hayati zorluklarla dolu olsa da bir yerlerde bulusup ayni kaderi farkli boyut-
larda yasadigimiz herkese sevgi ve saygilarimizla..
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Nadir olani yasiyoruz, MUKUPULISAKKA?IBU%

OKUMASI
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Turk Pediatri Kongresi 17-21 Mayis 2015

Bu yil 17-21 Mayis 2015 tarihleri arasinda izmirde 51.
Turk Pediatri Kongresi dizenlendi.Kongrenin temasi
“Cocuk ve Savas” idi. Kongrenin ilk giini egitim kurs-
larina ayrilmisti.Sonra ki U¢ ginde ise bilimsel ve
sosyal program vardi.Ulkemizin bir cok ilinden pediatri
ve bolim doktorlarinin katiimiyla gerceklesen kong-
reye dernegimizde stant acarak katildi.MPS ve Lizo-
zomal Hastaliklari bir kere daha hatirlatmak,farkin-
daligr vurgulamak hasta ve hasta ailelerini temsil et-
mekten onur duyduk.Bize bu olanagi saglayan Turk
Pediatri Kurumu yetkililerine tesekkir ederiz.

5 TURK PEDIATRI
« KONGRES| 4
17 - 21 May:s 2015
Swissdtel Biyiik Efes, izmir
S CoculivelSavas’”
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Gazianteg

Toplantisi

9 Kasim 2014 tarihinde Gineydogu’ muzun en
guzel sehirlerinden Gaziantep’te degerli hoca-
larimizin, hasta ve hasta yakinlarinin katilimiyla,
bilgilendirme ve kaynastirma toplantimizi yaptik.

Toplanti yeri Gaziantep Cocuk Hastanesi'ydi.
Metabolizma B6limii Uz. Dr. Burcu Oztiirk
Hismi’nin de cabalariyla gerceklestirilen bu toplanti
saat 13:00 — 16:00 aras| Gaziantep Cocuk Hasta-
nesi kongre salonunda yapildi.Toplantiya basta
Gaziantep olmak Uzere Urfa, Mardin, Batman,
Malatya, Hatay, Adana, Elazig’dan hasta ve hasta
yakinlari katildi.

Dernek baskanimizin hoggeldiniz konusmasindan
sonra degerli hocalarimizdan Cocuk Metabolizma
Bélimi’nden Uz. Dr. Burcu Oztiirk Hismi, Lizo-
zomal hastaliklar ve MPSyi tanitarak, bu
hastaliklarda Ulkemizin nerede oldugunu, su an
uygulanan tedavileri ve hastalarin hayat kalitesini
arttirmak icin yapilabilecek tedavi yéntemlerinden
bahsetti.

Endokrinoloji ve Metabolizma Uzmani Prof. Dr.
Mehmet Keskin’ de MPS ve benzeri Lizozomal
Depo Hastaliklar’nda ki ilgili brans hekimleri ve
tedavileri hakkinda bilgilendirdi.

Gogis Hastaliklari doktoru Prof.Dr.Ozlem Keskin
MPS’de yasanilan solunum sikintilarini ve bunlar-
la micadele etmenin yollarini anlatti.

Romatoloji Uz.Dr.Hasan Kilig MPS’li hastalarda
meydana gelen eklem sikintilarini dile getirerek
yan tedaviler ve romatolojinin Snemini vurguladi.

Cocuk psikiyatristi Uz. Dr. Ali Bacanli nadir
hastaliklarla yagsamanin zorluklarini,bunun gerek
hasta cocuklarimiza gerekse ailelerine getirdigi
sikintilari, bunlarla nasil bas edileceg@i bu ¢ocuk-
lanmiza psikiyatrinin hangi durumlarda,yardimci
olabilecegini anlatti.

Son olarak Sosyal Hizmetler Uzmani Seyran Han
engelli haklari, 6zellikle Bakim Ucreti,EngeIIi
Maasl,Yol Ucreti ve diger yardimlarla ilgili bilgi
verdi.

Verimli olduguna inandigimiz bu toplanti sirasinda
gonulll  genclerimiz  gesitli  aktivitelerle ¢ocuk-
larimizi eglendirdi.

Topanlanti bittikten sonra hekimlerimiz, aileler ve
cocuklarimizla sohbetimiz devam etti. Hepimiz,
dayanismanin nedenli énemli oldugunu birkez
daha g6érme imkani bulduk. Ayrilirken, tim
katihmcilar memnuniyetlerini dile getirdiler.

En kisa zamanda bulusma temennileri ile etkin-
ligimiz sona erdi.

Bu degerli bulusmada tim doktorlarimiza,Gazian-
tep Cocuk Hastanesi Bas Hekimligine, Kamu
Hastaneleri  Birligi'ne,  Gaziantep  Sosyal
Hizmetler'e, katilimci ailelerimize katkilarindan
dolayi tesekkurlerimizi sunariz.
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Aciklamasi

EL ELE ve GUN BE GUN

NADIR HASTALIKLAR
Hastaliklarinin adi nadir, ilaglari yetim olsa bile, hastalar ve aileleri yetim degil.

28 Subat 2015 Dinya Nadir Hastaliklar GUnd... Avrupa Nadir Hastaliklar Platformu’nun (EURORDIS), bu
yilki slogani ise “EL ELE ve GUN BE GUN”

“Nadir hastaliklar” genel nifusa kiyasla az sayida insanda goérulen hastaliklardir. Avrupa’da, 2000 kigide bir
goralen hastaliklar nadir olarak kabul edilir. Bugtine dek, alti binin Gzerinde nadir hastalik saptanmis ve bu
hastaliklar tip literatirinde net olarak tanimlanmigtir. Hemen hemen tim genetik hastaliklar nadir gértlen
hastaliklardir; ancak her nadir hastalik genetik degildir. Bu hastaliklarin bazilarinin teghisleri zordur; tedavi-
leri ise ya yoktur ya da pahali ve sikintilidir.

Nadir hastaliklarin nemli bir zorlugu, bu hastaliklarla ugrasan uzman hekim sayisinin azligidir. Saglk otori-

telerinin bu uzmanliklan tegvik etmesi ve ilgili merkezlerin gogalmasi nadir hastaliklarin teghis, tedavi ve
takibinde ciddi bir diizelme saglayacakiir.
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Nadir hastaliklarda teshis zorlugunun yani sira bir diger sorun da, tedavi segeneklerinin sinirli olmasidir.
lla¢ firmalari, bu pazarlarin sinirli olmasi nedeniyle yapilan yatinmi karsilamayacagi icin yeni ilag
gelistirme konusunda ¢ekimser davranmaktadir. Bu nedenle nadir hastaliklarin ilaglarina “yetim ilaglar”
denir.

Aslinda, erken teghis konuldugu ve tedaviye hemen bagslanildigi durumlarda hastalarin bir kisminda
normal veya normale yakin duizeyde bir yasam sirmek de mumkun.

Nadir hastaliklardan etkilenen hastalar, tedavi olanaklari ve bilimdeki gelismelerin diginda tutulamaz;
onlar da tedavi acisindan diger hastalarla esit haklara sahiptir. Bu nedenle saglik otoritelerinin yetim
ilaclari tesvik etmesi ve bu yénde politikalar Gretmesi 6nem tasir. Bu hastalar tedavileri sresince katihm
payindan muaf olmali ve en uygun tedaviye rahatca ulasabilmelidir. Bu yénde yapilacak diizenlemelere
6ncelikle ihtiyag vardir.

Avrupa'da konuyla ilgili slogan énceki yillarda "SINIRLARI KALDIRALIM" olarak belirlenmigti. Bu yil
slogan “EL ELE ve GUN BE GUN” oldugundan Tiirkiye’deki nadir hastaliklar ve hasta derneklerinin tem-
silcileri olarak, bu 6zel ve anlaml glinde bizler icimizdeki sinirlari kaldirdigimiz icin, gtin be giin toplumu-
muzdan da bizlere uzanan yardim ellerini gérmek istiyoruz.

Nadir Hastaliklar Ortak Platformu olarak, U¢ yildir bir arada oldugumuzu ve birbirimizi destekleyerek daha
cok el ile hastalara ulasmak istedigimizi bu 6zel gtinde tekrar duyurmak istiyoruz.

'Birimiz hepimiz, hepimiz birimiz igin' diyerek gereken adimlar birlikte atacagiz.

Nadir hastaliklari yagsayan kisiler ve aile fertleri olarak, hastalikla ve sistemle basa ¢cikmak igin teker teker,
deneme yanilma yoluyla gelistirdigimiz teknikleri ve taktikleri birbirimizle paylasacagiz.

Deneyimlerimiz ve birikimlerimizle saglik otoritelerinin ve hekimlerin yaninda, hatta zaman zaman
karsilarinda duruyoruz. CUnku hedefimiz ailelerin ortak derdi olan;

“llaci yokmus”

“Gitmedigim doktor kalmadi”

“Amerika’ ya gidelim”

“Kimse bilmiyor, bu ¢cocuk nasil yasayacak?”

“Devlet bakmiyor, bu hastaligi bilmiyor”

tarzindaki ifadeleri miimkiin oldugunca yok edebilmek. Amacimiz, EURORDIS (Avrupa Nadir Hastaliklar
Hasta Dernekleri) platformunda yapilan tim calismalari, destek ve tedavi yéntemlerini Glkemizde de
tartisabilmek.

Bu yuzden, en biyuk hedefimiz, nadir hastaliklari olan hastalarin hem uygun tedaviye ulasabilmelerini
saglamak, hem de yasam kalitelerini artirmak icin ele ele ve hep birlikte giin be gin tim paydaslarla
mUicadeleye devam etmektir.

Ayfer Erglzel - MPS-LH Dernegi/ 0 542 718 8918
Ceyhan Carpa - PNH-aHUS Dernegi / 0 532 560 4288
Deniz Atakay - PKU Aile Dernegi / 0536 337 9402
ilknur Gérglin - KF Dernegi / 0 533 521 9983
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Xlll.UIlusal Metabolik ve Beslenme Kongresi 14-18
Nisan 2015 tarihleri arasinda Adana Hilton Oteli’'nde
gerceklesti.Turkiye Metabolizma Dernegi tarafindan
diizenlenen bu kongreye Adana Gukurova Universi-
tesi Cocuk Metabolizma-Endokrinoloji Anabilim Dali
ev sahipligi yapti. Kongreye yurt icinden ve digindan
cok degerli bilim adamlan katildi.Blaydk bir bilgi
alisveriginin - oldugu bu kongre de Metabolik
Hastaliklarda ki son gelismeler, yenilikler ve glncel
bilgiler paylasildi.Ulkemizde yaygin olan akraba evlil-
ikleri,dar kapsamli tarama programlari,tani ve tedavi
konusunda hekimlerin istenilen dizeyin altinda
olmasi, erken cocuk o6luimleri ve &6nlenebilirlikleri
konusuldu.Ayrica Kalitsal Hastaliklar da "Molekiler
Analizler" Obezite ve Hipelipidemi tedavisinde "Diyet
Uzmanhgi"kursu verildi.Agirhkl  glincel konularin
konusuldugu ve tartisildigi kongre c¢ok verimli gecti.

1/



——— T
MUKOPOLISAKKARIDOZ

———

—

MUKOPOLIS
OKUMA
PAYLASMAS

Nadir olani yasiyoruz,
umudu paylasiyoruz.
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MPS LW DERNEG]

OKUMASI ZOR
YASAMAS! DAHA Z0R

Bu verimli kongreyi dizenleyen
ve dernegimizi davet eden basta
Turkiye Metabolizma Dernegi
olmak Uzere kongre dizenleme
kuruluna ve degerli hocamiz Prof.
Dr. Neslihan Onenli Mungan'a
cok tesekkur ederiz.
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Nadir olam yagiyoruz,

MUKOPOLISAKKARIDDZ
m umudu paylasiyoruz.
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YASAMASI DAHA ZOR
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2015 yilina girerken, MPS hastaligiyla ilgili toplumda farkindaligi artirmak amaciyla sosyal medyada
yer almayi; MPS hakkinda sosyal medyada bilgilendirici duyurular yapmay!i ve dolayisiyla genis kitle-
lere ulasmayi amagcladik. En ¢ok kullandigimiz kanal Facebook oldu. Twitter ve Instagram’'da da
gorsellerimiz yayinlandi.

Subat ayinda baslayan calismalarimiz halen devam ediyor. Subat'tan Eylil sonuna kadar Face-
book'da yaptiklarimizin 6zet olarak istatistigi séyle:

Paylastigimiz gérsel mesaj sayisi 225

Bu gérsellerimiz toplam 7.124.520 kisi tarafindan gériimis iletilerimize ilgi gdsteren ve bizimle
etkilesime gecenlerin sayisi 96.185. Sayfamizi begenenlerin sayisi 7.198 Facebook'da en cok ilgiyi,
Mayis ayindaki MPS Dinya Farkindalik GUnl ve Subat ayindaki Nadir Hastaliklar Gunu nedeniyle
yapilan calismalarin ¢ektigini gérlyoruz. Subat ve Mayis aylarinda iletilerimiz 910.045 kisi tarafindan
gorulmus, 6.632 kisi tarafindan begenilmis.

Sosyal medya calismalarimiza énimuzdeki ddnemde de devam etmeyi planliyoruz.
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MPS’ |i
Hastalan o
Anestezi Ozellikleri

Prof. Dr. Pervin SUTAS BOZKURT

izmir Tepecik Egi.Aras.Hastanesi Anesteziyoloji ve
Reanimasyon Egitim ve Idari Sorumlusu

Anesteziden saglik durumu ne olursa olsun tim hastalar ¢ekinir ve Urker. Bu firsatla éncelikle anestezinin risk oranlarini
gbzden gecirelim. Amerikan Anesteziyoloji Derneginin (ASA) risk siniflamasi yaygin kabul gérmus bir skorlama sistemidir.
TUum anestezistler ASA skorlarina gére hastalarina anestezi risklerinin ne oldugunu anlatir ve birbirlerine hastanin durumunu
aktarirken bu bilgiyi kullanirlar.

ASA |: Tamamen saglikli kisi.

ASA II: Orta derecede sistemik hastaliklari ( hipertansiyon, diyabet vs.) olan kisi.

ASA Ill. Agir sistemik hastaliklari olan hasta

ASA V. Hayati sirekli tehdit eden ve kisitlayan hastaligi olan hasta.

ASA V. Cerrahi olsa da olmasa da 24 saatten fazla yasayamayacak hasta.

Bu siniflamaya gére ASA | grubu yani saglikli bir eriskinde anestezi sirasinda veya sonrasinda komplikasyon olasiligi her
10.000 anestezi uygulamasindan 4’lnde gérllurken ASA IV grubu hastada bu oran 96 ya yukselir. Erigkinler icin olan bu
siniflamanin ¢ocuklara uyarlanmasi gl¢ olmaktadir. Cocuklarin anestezisi eriskinlerin kiictik bir modeli olmamalari nedeniyle
6zellik arzeder bu nedenle anestezi uzmanlar arasinda ¢cocuk anestezisi uzmanlari da giderek branglasmaktadir.

TUm anestezi uzmanlari 6 yillik tip egitiminden sonra 4 yil anestezi ihtisas yapmakta ve bu dénemde ¢ocuk erigkin, genel
cerrahi, beyin cerrahisi, ortopedi, kulak, burun, bogaz, g6z, kadin dogum, ¢cocuk cerrahisi, kalp damar cerrahisi vs. tim cerrahi
branslarda belli surelerde bulunarak her tirli hastaya anestezi uygulamayi égrenmektedir. MPS sizlerinde bildigi gibi nadir
gorulen hastaliklardan olup anestezi uzmaninin egitim strecinde hi¢ karsilasmadigi hastaliklardan biri olabilir ancak cagimiz-
da bilgiye erisimin kolayligi sayesinde anestezi uzmani énceden planlanan ameliyatlarda ( acil cerrahi olmadiginda) anestezi
uygulamasi ve 6zellikleri konusunda bilgilenebilir.

Anestezi uygulamasi iki ana baslikta toplanir birincisi genel anestezi digeri ise bélgesel (rejyonal) anestezidir. Her ne tir
olursa olsun tim hastalar ameliyat 6ncesinde anestezi uzmani tarafindan muayene edilir, cerrahi nedeni olan hastaliklar
disindaki saglik problemleri, kullandigdi ilaglar kaydedilir gerektiginde diger branslardan konsultasyon istenir ve hasta ve yakini
anestezi hakkinda bilgilendirilir.

Genel anesteziyi genel olarak uyuma olarak tanimlariz ve bu uygulama icin hastanin damar yolu agilip buradan uyutan,
kaslarin gecici streyle hareketine engel olan, agriy! yok eden ilaglar verildikten sonra solunum yoluna bir tip yerlestirilerek
(entubasyon islemi) cerrahi islem slresince solunum anestezist tarafindan saglanir ve hastanin tim hayati fonksiyonlari her
an monitérlerde kullanilarak birebir takip edilir.

MPS’li cocuklarda anestezi dzellikleri nelerdir?

Oncelikle anestezi 6ncesi yapilan muayene de hekime verecegimiz bilgiler cok énemlidir. Hastanizi takip eden hekimlerden
aldiginiz epikriz muhakkak anesteziste iletiimelidir. Bu epikriz disinda da anestezi doktorunun ¢ocugunuzu muayene etmesi
gerekir anestezi icin 6zel olan bulgular bir cocuk doktoru veya ilgili baska bir hekimi anesteziste sunamaz. Hastanin kullandigi
ilaglarin ve enzim tedavilerinin anestezist tarafindan bilinmesi ¢cok dnemlidir. Tip fakultesinden mezun olduklari halde anestezi
de kullanilan ilaglarin  cok 6zel olmalari nedeniyle pek cok hekim tarafindan bilinmez. Anestezik ilaclarin kullanilan ilaglarla
etkilesimi cok 6nemli sorundur. Cok az sayida ilacin ameliyat 6ncesinde kesilmesi gerekmektedir bazen hayati dnem arz eden
bu ilaglarin da kesilmeyip kullanimina devam edilir fakat anestezi sirasinda bu ilaglarla etkilesime girecek anestezik ilaglarin
kullanimindan kaginiimasi ve alternatif ilaclar veya yontemlerin kullanimi planlanir. Asagida anlatilacagi gibi MPS hastasinin
anestezisi sirasinda ana sorun havayolunun anatomisi olmasina ragmen bazi MPS tiplerinde kalp ile ilgili sorunlar ve zeka
problemleri anestezi sirasinda yonetimi guclestirmektedir. Zeka problemi olmayan ¢ocuklarimiza cerrahi islemi ve ameli-
yathane ve anesteziyi anlatmak ebeveynin bu konudaki korku ve anksiyetesini cocuguna yansitmamasi da ¢ok énemlidir.
Anestezi uzmanlari genellikle cocuk ile iletisim kurup onlarin korkularini en aza indirmek igin caba sarf edecek ve kosullar
uygun ise hasta ameliyathaneye gelmeden dnce sakinlestirici ilaglar verecektir.
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Solunum problemi cok ileri diizeyde olan hastalarda sakinlestiricilerin kullaniimasi da sakincali olabilir. Ozellikle 1-4 yas arasi
cocuklarla iletisim kurmak guctir ancak MPS’li hastalarin yakinlarinin da bildigi gibi bu ¢ocuklar kiicik yaslarda daha iyiyken yas
ilerledikge mukopolisakkaridlerin birikimi ile daha kétl hale gelmektedir. Bugiine kadar olan deneyimlerime goére ( 10 kadar MPS i
hastaya anestezi ugulama deneyimi) MPS’li cocuklarin hastane deneyimlerinin ¢ok fazla olmasi ve akilli olmalari nedeniyle 4
yastan itibaren ¢ok iyi iletisim kurulmakta ve anestezi ekibine uyum saglayabilmektedir. Burada tekrar vurgulamak isterim ki ailenin
uyumu da ¢ok énemlidir.

Anestezi 6ncesinde en az 6 saat tam aclik saglanmasi hayati énem tasir. Susuzluga dayanamayan cocuklara 2-3 saat éncesine
kadar su verilebilirken MPS’li ¢gocuklarda buna izin verimemesi gerekir. Anestezi sirasinda kusma ve akcigerlerine kusmuk
kagmasi cok ciddi komplikasyonlara neden olur. Anestezi i¢in en dnemli sorun havayolu saglanmasidir. MPS’li hastalarin pek
¢ogunda normal kosullarda bile solunum problemi ézellikle gece uykusunda da ortaya ¢ikmaktadir. Burun damak, dil, boyun
eklemleri ve nefes borusu cevresinde mukopolisakkaridler birikmektedir. Hasta sirttistd diz yatarken horlamasi veya nefessiz
kalmasi bu nedenledir. Anestezi icin uyutucu ilaclari verildiginde bu bdlgedeki kaslarda guciini kaybetmektedir. Entibasyon sagla-
nana kadar hastaya oksijeni anestezi uzmani bir maske araciligi ile suni solunum yaparak vermektedir. Havayolunun bu yapilar-
daki sisliklerle kapanmasi kas guctinun de yetersizligi nedeniyle daha kétl hale gelmektedir. Hastay! uyutan ancak kaslari ¢ok
gevsetmeyen ilaclar vererek ve sirtini destekleyerek veya yan yatirir halde oksijen saglamaya calisilir. Anestezide hergin
kullanilan gereglerle tipln nefes borusuna yerlestirimesi ¢cok gic olur; farkli yéntem ve gereclerle ve ekip halinde calisilarak bu
tlp yerlestirilir. Entibasyon saglandiktan sonra tim hastalarin her dakika solunumu, oksijen dlzeyi, karbondioksit diizeyi, kalp
atimlari, tansiyonu , viicut isisi ve idrar ¢ikisi cok yakindan izlenir. Kalp problemi olan hastalarda ameliyat sirasinda da gerekli kalp
ilaglari verilir. Ameliyathanelerde gelisebilecek herhangi bir komplikasyonu tedavi etmek igin her tirll imkan bulunur ve gereginde
midahale edilir. MPS’li hastalarin uyandinimasi da 6zellik arz eder, hastanin solunumu en iyi idame ettirecegi kadar uyanmadan
tlp havayolundan ¢ikartilmaz bu olay ¢cok sevimli gézilkmese de ancak hastanin tim kaslari hareket eder ve cok iyi 6ksirur hale
gelince tlp cikartilir. Ameliyat bitip tlp ¢ikartildiktan sonra da hasta ameliyathanede diger hastalardan daha uzun sure gézlem
altinda tutulur. Kalp, beyin cerrahisi gibi blylik ameliyatlar veya uzun siiren ameliyatlar sonrasinda hasta muhakkak yogun bakim-
da takip edilir.

MPS’li cocuklara pekgok radyolojik tetkik, kemik iligi nakli vs. islemler icin ameliyathane disinda da anestezi uygulanmaktadir.
Saglikl kisiler de dahil olmak tizere ameliyathane ve yogun bakim icinde anestezi ve girisim yapiimasi en gtivenlidir. Ameliyathane
disinda anestezi gevrenin uygun olmamasi, ekibin yetersiz olmasi ( en fazla bir anestezi uzmani ve anestezi teknisyeni bulunur
acil durumda ekibe yardimci olabilecek kapasitede kimse bulunmaz), ekipmanin yetersiz olmasi nedeniyle daha risklidir. Bu
nedenle bu tip islemlerin tam tesekkilli hastanelerde ve mudahalenin en kolay olabilecedi merkezlerde yapilmasi tercih
edilmelidir. Sadece bir radyolojik gérintiileme islemi yapan disaridan anestezi uzmani getirten kurumlara gidilmemelidir. MR,
tomografi, g6z, kulak muayenesi gibi islemlerde ¢ocugun ailesi tarafindan ikna edilmesi, bir édillendirme yéntemi kullaniimasi veya
islem sirasinda aileden birinin elini hi¢ birakmayacagi seklinde ikna da bulunularak anestezisiz yapiimasi ¢ok daha gtivenli olacak-
tir.

Genel anestezi disinda yukarida bahsettigimiz bélgesel anestezi de baska bir alternatiftir. Cilt kesisi, igne biyopsisi, botox uygula-
masi gibi kiicUk islemlerde o bolgeye lokal anestezikler verilir. Belden asagida yapilacak ameliyatlar (kasik fitigi, kalca ve bacaklar
ortopedi ameliyatlari vs. ) i¢cin beyin omurilik sivisi veya daha disindaki alana lokal anestezikler verilerek birkag saat stireyle belden
asagidaki bozlgede agri duyusu ve hareket engellenir. Bu islemde MPS'li hastalarda sagliklilara gére farklilik géstermekle birlikte
genel anestezi kadar ¢ok sorun olusturmamaktadir.

Bir anestezi uzmani agisindan MPS’li hastalarin ailelerine diisen gérevler;

1. MPS’li hastada anestezinin ¢cok 6zel ve gii¢ oldugunun bilinmesi

2. Zorluklarin bilincinde olurken kendilerinin korku ve anksiyetelerini cocuklarina yansitmamalar

3. Gocuklarina bilingli bir sekilde egitim verip korkularini azaltmalar

4, Anestezi uzmanina ilgili hekimin verdigi tim dokiman ve bilgileri iletmeleri hasta ile ilgili kendileri icin Snemsiz bile olsa tim
bilgileri vermeleri; dzellikle kullanilan ilaclar ve allerjileri bildirmeleri

5. Doktorlari tarafindan ézel olarak yénlendiriimedilerse radyolojik tetkik, 6zel muayene icin her zaman tam tesekkdlli hasta-
nelere ( birden ¢ok anestezi uzmani + teknisyenin galistigi ) bagvurmalari

6. Anestezi teknisyeni ve teknikeri anestezi konusunda lise ve ylksek okul diizeyinde egitim almis yardimci saglik persone-

lidir, bu konuda bilgileri hemsireden fazla olmakla birlikte MPS gibi 6zel durumlara asla yalniz basina anestezi uygulamasi
yapamaz. En kisa anestezi uygulamasi icin bile kesinlikle anestezi uzmani bulunmasini talep etmeleri

7. Tek anestezi uzmani bulunan saglik kuruluslarinda anestezi uygulanmasini her ne kadar uzman cok yetenekli ve deney-
imli olsa da kabul etmemelerini 6neririm. Bu 6zellikli durumda sorunlarla basetmenin tek yolu ekip ¢alismasidir. Teknolojik yéntem-
lerin ve yogun bakim imkanlarinin bulunmasi da ¢cok 6nemlidir.

8. Enzim tedavisi alan MPS’li hastalarda ¢ok belirgin iyilesme saglamasina ragmen bunlarin anestezi agisindan farkli sorun-
lar gelistirdigini zaman icinde gérdikce anestezistler arasinda paylasmaktayiz, zaman gegtikce daha farkli sorunlar da gelisebilir.
Enzim tedavisiyle iyilesen hastalarimiz da da anestezi risklerinin olacagi unutulmayip yukarida belirtilen konulara titizlik gdster-
ilmelidir.

MPS’li hastalarin yakinlarinin kendilerini cocuklarina adamis olduklarini hastalarimdan ve derneginizin calismalarindan gézlemek-

teyim, anestezi konusunda sizlerin gerekli ilgiyi esirgemeyeceginize de eminim, biz hekimler de anestezi derneklerinin de katkisiyla
s0zIU ve yazili olarak deneyimlerimizi paylasmaya ve geng anestezistlerimize egitmeye ¢aba harcamaktayiz.
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MPS DERNEGI
Yonetim
Kurulu o e

5 Nisan 2015 tarihinde yapilan Genel Kurulumuzda
MPS Dernegi Yonetim Kurulu Uyeleri asagidaki isimlerden olusmaktadir.

YONETIM KURULU

Muteber Eroglu (Yénetim Kurulu Bagkant)
Nalan Yiimaz (Baskan Yardimcisi)
Ayfer Erglzel (Sayman)

Aynur Uguz (Genel Sekreter)

Tahir Selcuk Kayan (Uye)

DENETIM KURULU

Ayse Bakis
Adil Ugur Tanrisever
F. Handan Bedirhandede

Yayin Koordinatorii : Nihan Uguz

Dernek Sitemiz : www.mpsturk.org

Twitter : @MPSLH

Instagram : mpslhdernegi

E-posta adresimiz : mpsturk@gmail.com

Dernek Bsk. Muteber Eroglu : 0549 298 90 90

Dernek Bsk.Yrd.Nalan Yiimaz : 0549 279 90 90

Arama Merkezi Semiha Sandikei : 0534 896 77 73 .

Dernek Adresi : MPS LH Dernegi Hakimiye Milliye Cad. Vedat Kadri Kancal Is merkezi
No: 46/A Uskiidar istanbul

MPS - LH Dernegi Banka Hesap Numaralari:

is Bankas! Atakdy Subesi (istanbul)

Hesap No: 1132 0327291 IBAN NO: TR 46 000 64 00000 11132 0327291
EUR 11320543962 IBAN NO: TR 580006400000211320543962

USD 11320554254 IBAN NO: TR 790006400000211320554254

Garanti Bankasi Atrium Subesi (istanbul)

Hesap No: 662 6299715 IBAN NO: TR 42 0006 2000 6620 0006 2997 15




