OCAK
ARALIK
2022

MUKOPOLiSAKKARIDOZ VE BENZERI LiZOZOMAL DEPb HASTALIKLARI DERNEGi

01 03

BIRLIKTEN SAYILARLA MPS GEN
LH VE NADIR TEDAVISIN

KUVVET DOGDU, i
SONU MUTLULUK HASTALIKLAR GENEL BiR
OLDU BAKIS

olu Yure. ginle

SEN BENIM
KAHRAMANIMSIN!




enzim

Faz 1 Klinik
Arastirma Merkezi

PGT Yontemi,
SGK Geri Odeme

AU Nadir Hastaliklar
Uygulama ve

Torenle Hizmete Arastirma Merkezi Listesinde

Acildi Kuruldu
Sarkilar Sﬁylendi Sarkilar Soylendi, Pedallar
Seramlkler MPS Icm Boyandi MPS Farkindaligi icin

Cevrildi

ilaclarimiza Tekrar
Kavusmak Istiyoruz!

Kilden ham nesneler deyim

yerindeyse cicek acti. . - .
Bisiklet Meclisi Uyeleri ve

hastalarimiz, MPS farkindaligi
icin Genclik Parki icinde bisik-
let turu gerceklestirdi.

Niemann- PIC

Hastaligi (W]
Tip A, Tip B Ve Tip C

15 Mayis Dunya MPS Farkindalik Ginu kapsa-

minda Ankara’da iki biyuk etkinligi hayata ge-
22 ciren MPS LH Dernek Yonetimi, ayni zamanda, 23
Nadir Hastaliklar Saglik Bakanligr, Maliye Bakanligr ve SGK’y1 da MPS LH Dernegi,
Sempozyumu ziyaret etti; gorusmelerde bulundu; sorunlari- Sivil Sesler Festivali’nde
Gerceklestirildi mizi ve ¢ozUim onerilerimizi yetkililere iletti.

MPS LH DERNEGi

Ayfer Erglizel  MPS LH Dernegi Baskani - 0(542) 718 89 18 Yayin Koordinatorii: Ayfer Erglizel
Nalan Yilmaz =~ Dernek Baskan Yardimcisi - 0(549) 279 90 90 Baski: Mattek Tanitim Baski ve Teknoloji Hizmetleri
Sel(;uk Tahir Kayan Sayman - 0(532) 293 05 68 San. Tic. Ltd. Sti 2839 Sokak N'OZ 34/A Mersinli

" N L Mah. 1. Sanayi Sitesi Konak - Izmir
Muteber Eroglu  Yonetim Kurulu Uyesi - 0(549) 289 90 90

Aynur Uguz  Yénetim Kurulu Uyesi - 0(542) 557 97 50 Basim Tarihi: 20 Ocak 2023

Semiha Sandikci  Arama Merkezi Sorumlusu - 0(534) 896 77 73 Yazisma Adresi: Hakimiyet-i Milliye Caddesi Vedat Kadri
. .. T . Kancal Is Merkezi No: 46/A Uskldar-Istanbul
Dernek Adresi  MPS LH Dernegi Hakimiyet-i Milliye Caddesi .
Vedat Kadri Kancal Is Merkezi No: 46/A Uskidar-Istanbul Sayi: 2022 /12

www.mpsturk.org @ mpsturk@gmail.com @ 0 (534) 896 77 73




BIRLIKTEN KUVVET DOGDU,

SONU MUTLULUK OLDU

Muteber Eroglu / MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu Baskani

MPS LH Dernegi, buyuk teknolojik gelismelerle,
Ozellikle son yillarda buyik atilim gerceklestiren
sosyal medya mecralarini yogun bir sekilde kullansa
da, ailemizin sesini dis dunyaya duyurdugumuz ilk
enstrimanimiz olan ve bu nedenle bizim icin farkli
ve onemli bir yere sahip olan biltenimiz Enzim'in
yepyeni ve de dopdolu sayisiyla yine birlikteyiz.
Donemsel faaliyetlerimiz ve hastalik grubumuzda
yasanan gelismeler basta olmak tzere bircok 6nemli
icerige sahip olan Enzim'i elden ele dolastirarak
daha fazla kisiye ulasmamizi saglayan herkese
minnet doluyuz. Bu sayimizi da, okuduktan sonra,
cevrenizdekilerle paylasirsaniz cok mutlu oluruz.

Gectigimiz yil, Glkemizin ve tim dinyanin Kovid-19
pandemisinin yikici etkilerinden yavas yavas da
olsa kurtulmaya basladigr bir yil oldu. Salginin ilk
zamanlarinda meydana gelen kaotik ortam nedeniyle
dogal olarak hastanelere gitmekten cekinen ve bu
nedenle tedavileri aksayan hastalarimiz duzenli
tedavilerine basladilar. Uzun bir suredir hasta
sohbet toplantilarimiz basta olmak Uzere sanal
ortama tasidigimiz faaliyetlerimizi yeniden yiz yize
gerceklestirmeye basladik. Kisacasi, hep birlikte
yeniden hayata karistik, uzun bir aradan sonra tekrar
kucaklastik. Dernek olarak, gecis donemi olarak
nitelendirebilecegimiz bu donemde de cok calistik,
hastalarimizin sesine ses olmaya devam ettik, devam
edecegiz.

Enzim'in bir dnceki sayisinda, PGT (Preimplantasyon
Genetik Tani) ile IVF (Invitro Fertilizasyon - Tip
Bebek Yontemi) tedavisinin geri 6deme listesine
alinmasi mujdesini bekledigimizi ifade etmistim.
Bu yondeki talebimizi, diger genetik hastaliklarin
hasta dernekleri ve MPS LH Dernegi'nin de gururla
semsiyesi altinda oldugu Nadir Hastaliklar Agi
ile birlikte ilgili saglik otoritelerine elimizden
geldigince sik olarak iletmeye calisiyorduk. Bu
yogun calismalar meyvesini verdi, birlikten kuvvet
dogdu ve sonu mutluluk oldu. Saglik Bakanligimizin
yogun gayretleri ile PGT yontemi SGK'nin geri 6deme
listesine dahil edildi.

MPS LH Dernegi olarak, gectigimiz Haziran ayinda
Resmi Gazete'de yayimlanarak ylrurlige giren ve
belirli tip MPS'li hastalarin, ilaclarini alabilmeleri
icin alti dakikalik ylrime testi ve ventilatore bagli
olmama sartlarinin getirilmesi hususunda da yogun
temaslarda bulunmayi surdirmekteyiz. Hasta ve
hasta yakinlari olarak bizleri olaganustu tedirginlige
sevk eden bu dizenlemenin, ilgili resmi makamlarca
ustinden tekrar gecilerek, ilaclarimiza kavusmamizin
saglanmasini, umutlarimizin yeniden yesertilmesini
istiyoruz.

Henliz hayata  gecirilmeyen, mukemmeliyet
merkezlerinin  kurulmasi ve Enzim Replasman
Tedavisinin evde uygulanmasi gibi bizim icin
bdyuk oneme sahip taleplerimizi de yorulmadan,
var glcumduzle dile getirmeyi surdirecegiz. Bu
taleplerimizin de, bir sonraki sayimizda, yine
bu sayfalarda mujdeli haberlere dondstigunu
gorecegimize yurekten inaniyoruz.

Yeni yilin yasadigimiz bu ilk gunlerinde Dernek
yonetimimizde bir bayrak degisimi yasiyoruz. MPS LH
Dernegi'nin kurucularindan, Yénetim Kurulu Uyemiz,
degerli dostum Ayfer Erglzel, Dernek Baskanligimiza
secilmis bulunuyor. Kuruldugumuz 2009 yilindan beri,
her gecen guin buyuk gelisme gosteren Dernegimizin
kendisinin liderliginde daha da ilerleyeceginden
hicbir siiphem yok. Ben de Yénetim Kurulu Uyesi
olarak, elimden gelen tim cabayr MPS LH Dernegi
icin gostermeye devam ederek yeni baskanimizin en
buyuk destekcilerinden birisi olmaya calisacagim.

Son olarak, baskanligim suresince bana ve yonetimde
rol almis diger yol arkadaslarima verdikleri blyuk
destek icin genis ailemizin tim fertlerine kendi
adima, gonul dolusu tesekkdrlerimi sunmak isterim.
Yukarida da belirttigim gibi; birlikten her zaman
kuvvet doguyor ve sonu mutluluk oluyor.

Paylastikca cogalan sevinclerde bulusmak
dilegiyle...
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GAZi UNIVERSITESI TIP FAKULTESI
COCUK METABOLIZMA ANA BiLiM DALI

Bey Gen Tedavisi Alaninda Tiirkiye'de ilk, Diinyada Besinci Merkez

FAZ 1 KLINIK ARASTIRMA MERKEZI TORENLE HiZMETE ACILDI

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali biinyesinde
cocuk hastalara yonelik, iilkemizin ilk, diinyanin sayili “Genetik Tedavi 0dakli Faz 1 Klinik Arastirma
Merkezi” gerceklestirilen torenle hizmete acildi. Metabolik hastaliklara ileri tedavi yontemleriyle
care aranacak olan arastirma merkezinde ayni zamanda kalitsal hastaliklar icin ilac arastirmalar

yapilmasi hedefleniyor.

Baskani ve Faz 1 Klinik Arastirma Merkezi Muduru Prof.

Dr. Leyla Tumer yaptigi acilis konusmasinda, dinyada
giderek oncelikli gindem konusu olmaya baslayan nadir
hastaliklarin gorulme sikliginin tlkemizde diger ulkelere
gore daha yuksek oldugunu belirterek ulkemizde ilk,
dunyada sayili olan Faz 1 Klinik Arastirma Merkezi’nin, yurt
icinde ve yurt disindaki hastalara yeni ve yenilik¢ci tedavi
hizmetlerini en kisa strede saglanmasina yonelik dnemli bir
adim oldugunu ifade etti.

G azi Universitesi Tip Fakiiltesi Metabolizma Bilim Dali

Beyin cerrahisi ve anesteziyoloji branslarinin katkisi ile
Ulkemizde ilk kez “beyin icine uygulanacak gen tedavisi”’nin
de gerceklestirilecegi Faz 1 Klinik Arastirma Merkezi’nin
Madur Yardimciligini Ustlenen, Gazi Universitesi Cocuk
Beslenme ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali Ogretim
Uyesi Prof. Dr. Fatih Siiheyl Ezgii ise yaptigi konusmada,
2018 yilinda kurulus calismalarina basladiklarini soyleyerek
merkezin yapisi ve isleyisi hakkinda bilgi vererek burada
ayni zamanda, Orta ve Uzak Asya, Afrika, Avrupa ve Orta
Dogu Ulkelerinden hastalara da hizmet verebileceklerini
belirtti.

Nadir hastaliklarla micadele eden hastalar ve hasta yakinlar
adina acilis toreninde bir konusma gerceklestiren Dernegimiz
Yonetim Kurulu Uyesi Dr. Alev Saylan hem bir tip doktoru,
hem nadir hastalikla yasayan bir genc kiz annesi hem de MPS
LH Dernegi Yonetim Kurulu Uyesi olarak béyle bir merkezin
acilmasindan dolayr buylik bir mutluluk duydugunu ifade
ederek nadir hastaliklar alaninda gerekli destegi vermeye
hazir nitelikli kurum, kurulus, bilim insanlarinin varligi ve
kendi biyoteknolojik ilaclarimizi gelistirebilecek altyapiya
sahip olabilmenin gururunun hasta ve hasta yakinlar icin
blyuk motivasyon kaynagi olduguna dikkat cekti. Dr. Saylan,
“Bu tip donanimli merkezler ve uzmanliklar arasi iletisim,
tek catr altinda buttncil yaklasim, ayni ekip tarafindan ayni
gun degerlendirilebilmeyi saglayacak hastane ici hastaliga
ozel multidisipliner klinik calisma gruplarinin olusturulmasi,
zorluklarla dolu hayatimizi kolaylastirmaktadir” seklinde
konustu.

Konusmalardan sonra, Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Metabolizma Ana Bilim Dali, Faz 1 Klinik Arastirma Merkezi’nin,
63. Donem Kultir ve Turizm Bakani ve Cumhurbaskani Bas
Danismani Yalcin Topcu ile Ankara Vali Yardimcisi Dr. Ayhan
Ozkan’in aralarinda bulundugu protokoliin katilimiyla, kurdele
kesim toreni gerceklestirilerek, acilisi yapildi.

Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Hastaliklar
Dernegi olarak tedavi seyrini izlemekte oldugumuz 900’G
askin hastamiz, aileleri ve Ulkemiz adina cok degerli olan
bu merkezin hayata gecirilmesine katki saglayan herkese
tesekkdrlerimizi sunuyoruz.

|2 enzim



SAYILARLA
MPS LH.
VE NADIR

HASTALIKLAR

Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo Hastaliklarinin da dahil oldugu nadir hastaliklar,
sadece hastalikla miicadele eden hastalari degil, onlarin aile, akraba ve bakimiyla ilgilenenlere
etkilerinden dolayi, tanimina ters orantili olarak, aslinda cok daha biiyiik bir kitleyi yakindan
ilgilendiriyor. Bu sayfada paylasilan sayisal veriler, nadir hastaliklara yonelik farkindaligin
arttirilmasinin 6nemini bir kez daha ortaya koymakta.

Nadir Hastaliklar

Nadir hastalik tamimi dinyanin cesitli bolgelerinde, hat-
ta Ulkeden Ulkeye degismektedir. ABD’de 200.000 kisiden,
Japonya’da ise 50.000 kisiden birini etkileyen hastaliklar
nadir olarak nitelendirilmektedir. Buna karsilik Avrupa Birli-
gi’nde (AB) ve Tiirkiye’de 2.000 kiside 1 kisiyi etkileyen has-
taliklar, nadir hastalik olarak kabul edilmektedir. Bunun yani
sira, Behcet Hastaligl, Akdeniz Anemisi, Ailevi Akdeniz Atesi
gibi hastaliklar dinyanin cesitli bolgelerinde nadir hastalik
olarak gorulurken ulkemizin de dahil oldugu Dogu Akdeniz
Bolgesi ve cevresinde bu hastaliklar daha sik gorilmektedir.

Gliniimiizde 8 Bin Dolayinda Nadir Hastalik
Tanimlanmis Durumda

Gunumuzde kiresel olarak 8.000 dolayinda nadir hastalik
tanimlanmistir ve bunlarin 6nemli bir kismini da kalitsal
metabolik hastaliklar olusturmaktadir. Nadir hastaliklara

her yil 3 ila 4 yeni hastalik eklenmektedir. Nadir hastalikla-
rin bircogu yasamin ilkiyillarinda ya da cocukluk yaslarinda
ortaya cikar. Hastalar ve aileleri, tanida gecikme, hastaligin
yetersiz yonetilmesi, bilgi ve kaynak eksikligi gibi sorunlarla
karsi karstyadir.

Diinyada 350 Milyondan Fazla Nadir Hasta
Var

Dinyada yaklasik 350 milyondan fazla kisi nadir hastalik-
larin bir tlrd ile mucadele etmekte; bu hastaliklarin ytzde
50’sinin belirtileri cocukluk doneminde-ortaya cikmaktadir.
Kiresel olarak nadir hastalik prevalansi (toplumda gorilme
sikligr) 100.000 nifus basina 5 ila 60 arasinda bireyi etki-
lemektedir. Buna gore dunyada yaklasik 350 milyon bireyin,
Turkiye’de ise 5 milyon civarinda bireyin herhangi bir nadir
hastaligi oldugu tahmin edilmektedir. Ulkemizde ortalama
olarak nadir hastalik prevalansinin 38/100.000 oldugu tah-
min edimektedir.
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Tiirkiye’de 5 Milyon Kisi Nadir Hasta
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Nadir hastaliklar, genel nufusun yaklasik yiizde 6-8'ini etkileyen kronik, ilerleyici-bozukluklardir.
Bu veriden hareketle tlkemizde de yaklasik 5 milyon kisinin herhangi bir nadir hastaligi oldugu

tahmin edilmektedir.
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Ultra Nadir Hastaliklar

Nadir hastaliklar icinde ultra nadir goriilen hastaliklar (Ultra
Rare Disease - URD), genellikle kronik ve yasami sinirlayici
olan ve tani konulmasi da bir o kadar zor olan sorunlardir.
Bu sebeple, hastalar ve aileleri Gzerinde derin ve yikici etki-
leri vardir. Kiresel olarak 64 milyon, Turkiye’de ise yaklasik
30 bin civarinda ultra nadir hasta oldugu tahmin edilmekte-
dir. Ultra nadir hastaligin tanimi hastalik prevalansi, semp-
tomlarin siddeti/etkisi, tedavisinin var olup olmamasi ve
hastaligin kalitimsal ozelligi gibi farkli faktorlere gore de-
gisir. Avrupa Birligi’nde bir milyon ntfus icerisinde 20 bireyi
etkileyen hastaliklar ultra nadir olarak tanimlanmaktadir.
Kuresel olarak dinyada 64 milyon bireyin ultra nadir has-
taligr oldugu; Turkiye’de ise akraba evliliklerinin cok sik ve
ailelerin cok cocuklu oldugu goz onine alindiginda yaklasik
30 bin civarinda ultra nadir hastaligi bulunan bireyin oldugu
varsayilmaktadir.

|41

Genelde Genetik
Nadir hastaliklarin %80 kadari genetik kaynaklidir. Genellik-
le kronik, ilerleyici ve hayati tehdit edici 6zelliklere sahiptir.

Nadiri Kesfetmek icin 8 Brans Gerekli
Lizozomal Depo Hastaliklari, belirti vermeye basladiktan
yaklasik 8-9 yil sonra hastaligin kesin teshisinin konulabil-
digi, diger bir ifadeyle tanida gecikme yasanan hastaliklar-
dir. Nadir Hastaliklarin teshisi icin yaklasik 8 bransin strece
dahil olmasi gerekiyor.

Elliden Fazla LDH Tespit Edilmis Durumda
Bugine kadar 50’den fazla Lizozomal Depo Hastaligi (LDH)
tespit edilmis durumda ve bu sayi artmaya devam etmekte-
dir. Bu nedenle Lizozomal Depo Hastaliklari nispeten yaygin
bir saglik sorunudur.

En Sik Goriilen Mukopolisakkaridoz:
MPS I1I

Farkli tipleri bulunan Mukopolisakkaridozun en sik
gorilen tipi MPS I1I’tn (Sanfilippo)

A, B, C, D olmak Uzere 4 alt tipi bulunmaktadir. Alt
tipleri dahil gorulme sikliginin, 70.000 dogumda 1,
genel nufus icerisindeki sikliginin ise 1-9/1.000.000
oldugu tahmin edilmektedir.

Yetim ilac Sayisi

1983 yilinda Yetim ilac Yasasrnin yiirirliige girmesinden
bu yana Nadir Hastaliklarin tedavisine yonelik FDA’nin (U.S.
Food and Drug Administration - Amerika Birlesik Devletleri
Gida ve ilac Dairesi), onayladidi “yetim ilac” sayisi 600°den
fazladir.

enzim



AU Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastlrma
Merke2| Kuruldu'- - -

Yonetmeligi 8 Agustos 2021 tarihli Resmi Gazete'de yayinlanan, Ankara Universitesi
“Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi” calismalarina basladi.

Nadir hastaliklarla ilgili klinik arastirma, multidisipliner
hasta takibi, teshis ve tedavilerin gerceklestirilecegi mer-
kez ile ilgili aciklamalarda bulunan Ankara Universitesi
Rektorl Prof. Dr. Necdet Uniivar, nadir hastaliklarin “Birden
fazla sistemi etkileyen, genel nifusa oranla az sayida in-
sanda gorulen, kisinin ve ailesinin yasam kalitesini olumsuz
yonde etkileyen kronik hastaliklar’ seklinde tanimlandigini
belirterek, Ankara Universitesi olarak konuyu cok onemse-
diklerini vurgulad. Uniivar, nadir hastaliklarin, toplumdaki
sikligr duslk gibi gorinse de bu hastaliklarin sayisal olarak
fazlaligi g6z onunde bulunduruldugunda onemli bir saglik
problemi oldugunun altini cizdi.

Nadir hastaliklarda tani koyma slrecinde yasanan zorluk-
larin 6nemli bir sorun teskil ettigine dikkat ceken Prof. Dr.
Necdet Univar, “Gerek taninin gec konulmasi ve hastala-
rin dogru merkezlere ulasmasindaki gecikme, gerekse tani
icin gerekli teknik ve laboratuvar hizmetlerinin yetersizligi
hem hastalari hem de bu hastaliklari arastiran bilim insan-
larini oldukca zor durumda birakmaktadir” dedi. Erken tani
konulmasinin, hastalarin tedaviye erken ulasmalari acisin-
dan 6nemli oldugunu vurgulayan Rektor Uniivar, “Nadir Has-
taliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi”nin kurulmasinda
emegi gecen herkese tesekkir etti.

iU istanbul Tip Fakiiltesi Nadir Hastaliklar Arastirma Laboratuvari Acildi

istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi biinyesinde kurulan Nadir Hastaliklar Arastirma
Laboratuvarr'nin acilisi gerceklestirildi.

Acilista konusan istanbul Universitesi Cocuk Sagligi
Enstitisu Nadir Hastaliklar Ana Bilim Dali Baskani
Prof. Dr. Gulden Gokcay, “Bu hastaliklarla ilgili
tani yontemlerinde sorunlar var, strec cok
uzayabiliyor. Burada nadir hastaliklarla il-
gili her tlrlu arastirma ve gelistirme calis-
masi yapilacak, yaklasik 7 bin hastaliktan
s6z ediyoruz. Ulkemizde bu hastaliklardan
etkilenenlerin 3,5 milyonu cocuklar. Nadir
hastaliklarin ytuzde 80'ini cocuklar olusturu-
yor” dedi.

Selcuk Kayan MPS LH
hastaliklarini anlatti

Torene Tanzanya Devlet Baskani Samia Suluhu Hassan'in
kizi Zanzibar Milletvekili Wanu Hafidh Ameir, laba-
rotuvarin bagiscilari Mukaddes ve Ziya Karahan
cifti, istanbul Tip Fakiiltesi Dekani Prof. Dr. Tufan
. Tiikek, istanbul Tip Fakdiltesi Bashekimi Prof. Dr.
Ummihan isoglu, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Anabilim Dali Baskani Prof. Dr. Zeynep Karakas,
Doc. Dr. Fatmahan Atalar, Doc. Dr. Asuman Ge-
dikbas, MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu Baskani
Muteber Eroglu ve nadir hastaliklarla ilgili diger
kuruluslarin yetkilileri katildi.

Gectigimiz Mart ayinda, Ege Universitesi Teknoloji Transfer Ofisi (EBilL-
TEM-TTO), Ege Universitesi Tip Fakiiltesi ve Ege Universitesi Rare Nadir Has-

taliklar Arastirma Grubu tarafindan “Nadir Hastalarla Nadir Doktorlar Nadir
Hastaliklari Konusuyor” temali bir toplanti gerceklestirdi.

D QST TTO

cuk Kayan etkinlikte,

konusma yapti.

. iﬂlaﬂa
AD \ Hﬂstahklan Konusuyor
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Toplantinin katilimcilar arasinda bulunan MPS LH Dernegi Genel Sekreteri Sel-
“Mukopolisakkaridoz ve Lizozomal Hastaliklar” baslikli bir

enzim 5]



GENEL BIR
BAKIS

Hastaliklarin, insan viicudunun en temel seviyesi olan genlerimiz iizerindeki etkilerini\durdurmak veya
yavaslatmak maksadiyla, 40 yili askin siiredir devam ettirilen bilimsel calismalar ile, gen tedavisi miimkiin
kiinmaya calisiliyor. iki bilim insani Emmanuelle Charpentier ve Jennifer Doudna’nin, gen bicimlendirme
teknolojisindeki calismalariyla kazandiklari 2020 Nobel Kimya Odiilii, bu alanda biiyiik gelismelerin
saglandigini gosteren onemli orneklerden birisi olarak ortaya cikmakta. Cok ‘da uzak. olmayan bir
gelecekte, kalitimsal hastaliklarin bu yolla iyilestirilmesi, bir sonraki asamada da énlenmesi fikri-hepimizi
heyecanlandiriyor, umutlarimizi yesertiyor. Peki, nedir bu gen tedavisi, kisaca dzetleyelim.

Genler, vicudumuzu calistirmada cok onemli roller oyna-
yan enzim ve proteinlerin nasil Uretilecegine dair talimatlar
saglayan DNA'dan olusur. Bildigimiz kadariyla, insanlarda
20.000 ile 25.000 arasinda gen bulunmaktadir. Tipik olarak
ebeveynlerimizden her genin iki kopyasini aliriz. Bu genler,
sacimizin renginden bagisiklik sistemimize kadar her seyi
belirler. Bununla birlikte, genler her zaman dogru sekilde
olusturulmaz. Genlerin dogru sekilde olusturulmamasi pro-
teinlerimizin calisma seklini degistirebilir, bu da nefes alma,
yurime ve hatta yiyecekleri sindirme seklimizi etkileyebilir.
Genlerin, kalitsal mutasyonlardan gecerken, kimyasal mad-
deler ve radyasyon tarafindan degistirilerek ya da zamanla
(yaslandikca) zarar gormesi mimkdiinddr.

Gen tedavisi, genlerimizdeki degisiklikler gibi hastaligin
altinda yatan temel nedeni ele almayr amaclamaktadir.
Mutasyon olarak da bilinen, bir genin hastaliga neden ola-
cak sekilde degismesi durumunda, gen tedavisi sagliga
ulasmakta yardimci olabilmektedir. Gen tedavisi, belirli bir
hastaligi tedavi etmek icin genetik materyalin -ozellikle
DNA veya RNA'nin- bir hastanin hucrelerine yerlestirilmesi,
cikarilmasi veya degdistirilmesidir. Aktarilan genetik mater-
yal, bir proteinin veya protein grubunun hiicre tarafindan
uretilme seklini degistirmek icin gerekli talimatlara sahip
bulunmaktadir.

Bu yeni genetik materyal, bir vektor kullanilarakhticreye’ile-
tilir. Bir vektor, belirli bir mesaji iletmek icin kullanilan’bir
haberci olarak dusunulebilir. Tipik olarak virusler, hicrelere
gizlice girme ve onlari enfekte etme-konusundalcok iyi.ev-
rimlestikleri icin vektor olarak kullanilirlar. Ancakibu durum-
da amaci yeni genleri hiicreye yerlestirmektir. Bu yéntemle,
ayni zamanda, hastaliga neden oldugu bilinen viral genler
de cikartilabilir. TUrine bakilmaksizm, tum viral vektorler,
kullanilmadan énce glvenlik acisindan bircok kez test edilir.
Vektor, hastanin hucreleri vicut-disina cikartilarak verilebi-
lir ve degistirilmis hicreler daha sonra vicuda yerlestirilir
(ex-vivo tedavi) veya vektorler direkt olarak viicuda enjekte
edilebilir (in-vivo tedavi).

Diger ilac tirleri tipik olarak agriyi hafifletmek icin hastalik
veya enfeksiyon semptomlarini yonetmek icin kullanilirken,
gen tedavisi hastaligin nedenini hedefler. Tedavinin uygula-
masl, hap, inhalasyon veya ameliyat seklinde dedil, enjeksi-
yon veya damar yoluyla gerceklestirilir.

Gen tedavisi, nadir gorulen ve genellikle yasami tehdit eden
hastalardaki hastaliklari tedavi eder. Nadir hastalik, "iki bin-
de bir ya da daha az kisiyi etkileyen herhangi bir hastalik
veya rahatsizlik" olarak tanimlanir. Bugun itibariyle, 7.000
dolayinda nadir hastaligin tanimi yapilmistir. Bu nadir has-
taliklarin cogu, bir veya iki ebeveynden miras kalan basit bir
genetik mutasyondan kaynaklanir.
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Ontimiizdeki WOnaylanacak gen tedavilerinin

yaklasik yuzde 50'sinin kanser tedavilerine odaklanmasi ve
yaklasik ytzde 40'inin da nadir kalitsal genetik bozukluklari
tedavi etmesi bekleniyor. Gen tedavisi, ebeveynlerden co-
cuklara gecen nadir kalitsal bozukluklara yardimci olmak
icin onemli bir firsat yaratmaktadir. Mutasyon, cocuklara
aktarilan kromozomlarin birinde veya her ikisinde mevcut
olabilir. Bu tedavi sayesinde calismayan genlerin eklenmesi
veya degistirilmesi mumkun kilinmaktadir.

Gen tedavilerini buyik bir cogunlugu su an itibariyle klinik
deneylerde incelenmektedir. Orak hticre hastaligi gibi kan
hastaliklari, beyin ve omuriligi etkileyen norolojik bozukluk-
lar, kas-iskelet sistemi hastaliklari, retina bozukluklari ve
onkolojik hastaliklar gibi nadir hastaliklarin da icerisinde
oldugu bircok hastaligin bu yolla tedavi edilmesi hedeflen-
mektedir.

GEN TEDAVISINE iL

?

Oliimciil Hastaliklar icin Umut. Gen ve hiicre terapisi, te-
davi secenekleri sinirli olan hastaliklarin tedavisine yardim-
c1 olabilmek adina blyuk bir firsattir. Yapilan arastirmalar,
ciddi sakatlik veya erken 6lumle sonuclanabilecek kalitsal
bozukluklarin gen ve hicre tedavisi ile yavaslatildigini veya
tamamen durduruldugunu gostermektedir.

Ne Kadar Erken, 0 Kadar iyi. Hastaligin seyrinde erken ali-
nabilecek gen tedavisi, viicutta meydana gelebilecek her-
hangi bir hasari durdurma potansiyeline sahiptir. Bir gen
tedavisinin herhangi bir hasari ne dlcude tersine cevirebile-
cedi halen arastirilmaya devam edilmektedir.

Nedeni Hedefler. Gen ve hiicre terapileri, viicuttaki binlerce
genden herhangi birini hedef alabilen tedaviler tasarlamayi
mumkin kilmaktadir.

Zaman. Potansiyel tedavilerin klinik deneylerde test edil-
mesi ve onay slrecinden gecmesi genellikle uzun yillar su-
ren uzun bir surectir. Hastalik semptomlarina neden olan
belirli bir gen varyasyonu icin teshis bulmak da zaman ala-
bilmektedir.

Ayni Hastalik, Farkli Tedavi. Belirli bir gen varyasyonuna
sahip her hastalik, belirli bir gen tedavisi yaklasimi gerek-
tirir. Su anda cogu gen ve hicre tedavisi secenegi, yalnizca
tek bir gendeki varyasyonlarin neden oldugu bozukluklari te-
davi etmekle sinirlidir. Farkli genlerde bozukluga sahip olan
insanlar yine de ayni hastaliga sahip olabilir. Bu durumda,
muhtemelen her biri kendi gen varyasyonunu hedefleyen
farkli gen terapisi yaklasimlarina ihtiyac duyacaklardir. Ki-
siye Ozel gen tedavilerinin gelistirilmesini ve sunulmasini
hizlandiracak standartlarin gelistirmesi adina calismalar
devam etmektedir.

Hasta Sayisi Az. Gen tedavisi genellikle nadir hastaliklari
hedefler, yani hastaliga sahip az sayida insan bulunmakta-
dir. Bu durum, potansiyel tedaviler hakkinda yeterli arastir-

-

Soguk alginligi ve grip mevsimlerinden bildigimiz Uzere,
virusler viicudumuzu istila etmede -genetik materyallerini
hicrelerimize ekleme- oldukca yeteneklidir. Arastirmacilar
viruslerin bu sinsi yetenegi bizim lehimize kullanmayi ba-
sarmis bulunmaktadir. Virusler, hastaliga neden olanlarin
aksine, hucrelerimize "iyi" genler ulastirmak icin bir arac
olarak siklikla kullanilir.

Arastirmacilar hastaliga neden olan materyali kaldirip dog-
ru genetik materyali ekledikce virlsler bazen vektorlere
dondsturalur. Gen tedavisinde, arastirmacilar genellikle
adeno-iliskili virGsleri vektor olarak kullanirlar. Adeno-ilis-
kili virUsler, genellikle ilk etapta hastaliga neden oldugu
bilinmeyen ve negatif reaksiyon olasiligini onemli olctide
azaltan kucuk bir virastar.

iSKiN FIRSATLAR, ZORLUKLAR VE RiSKLER

ma verisi toplamanin veya bir klinik arastirmaya katilmaya
uygun yeterli sayida insani bulmanin daha zor olabilecegi
anlamina gelmektedir.

Finansman. Bir gen tedavisini, hastayi riske atmadan, yiik-
sek standartta yuritulmesini saglamak oldukca maliyetlidir.

Kesinlik Gerektirir. Gen ve hiicre terapilerinin, dogru doku-
da, dogru seviyede ve dogru zamanda yapilmasi gerekir. Bu
durum da genetik materyali iletmenin en iyi yolunu bulmak
icin bircok arastirmanin yirutilmesi demektir. Tedaviye
bagli olarak kisinin bagisiklik sisteminin tepkisinin de dik-
kate alinmasi gerekir.

Garantisi Yok. Gen ve hiicre terapileri cercevesinde gercek-
lestirilen klinik arastirmalar hasta icin risk icerebilir. Arastir-
ma ekibinin olasi riskleri ve faydalari gézden gecirerek has-
tayi ve yakinlarini bilgilendirmesi gerekmektedir. Hastalarin
arastirma surecinde haklarini anlamalari ve ne bekleyecek-
lerini bilmeleri dnemlidir. Arastirma tedavisinin ise yarama-
ma veya beklenmeyen yan etkilere sahip olma ihtimali her
zaman bulunmaktadir.

Tedavi Programini Aksatabilir. \Viicuda yabanci madde ve-
rilmesi, bagisiklik tepkisine neden olabilir ve bu durum da
hastalari sonraki tedavilerini almaktan alikoyabilir. Ayrica,
bir klinik arastirmaya katilmak, gelecekte baska arastirma-
lara veya ek tedavi tlrlerine katilimi da engelleyebilir.

Uzun Vadeli Etkileri Bilinmiyor. Hastalar, gen terapisinin,
su anda bilinmeyen, uzun vadeli etkileri (hem iyi hem de
koti) olabileceginin farkinda olmalidir. Bu nedenle, gen te-
davisi geciren hastalar uzun yillar izlenmelidir.

Kaynak: American Society Of Gene + Cell Therapy
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PGT YONTEMI,

SGK GERI ODEME LISTESINDE

Hastalik tasiyicisi olanlarin, saglikli bebek sahibi olabilmelerini saglayacak PGT (Preimplantasyon Genetik
Tani) yontemi ile IVF (Invitro Fertilizasyon) tedavisinin, SGK geri 6deme listesine alinmasi icin uzun bir siire-
dir caismalan siirdiiriiyorduk. Son olarak Dernegimizin Yonetim Kurulu Baskani Muteber Eroglu ile Yonetim
Kurulu Uyesi Ayfer Ergiizel, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Bagkani Prof. Dr. Onur
Burak Dursun ile yaptiklari goriismede konunun 6nemini ve hassasiyetini kendisine aktarmisti. Dernegimiz
ve diger ilgili kuruluslarin yogun cabasi meyvesini verdi. Bakanligin konu iizerindeki calismalar gectigimiz

donemde sonuclanarak beklentimiz gerceklesmis oldu.

mi ile tip bebek sahibi olmak icin devlet destegini
almayr mumkin kilan ve Sosyal Guvenlik Kurumu
Baskanliginin konuyla ilgili olarak SUT Genelgesinde yap-
tigr degisiklik, 11 Agustos 2021 tarihli ve 31565 sayili Res-
mi Gazete’de yayinlanarak yururlige girdi. Buna gore,

G enetik hastaliklardan korunmak adina, PGT yonte-

Annenin genetik hastalik tasiyicisi oldugunun saglik

raporuyla belgelenmesi,

Annenin 23 yasindan biiyiik ve 40 yasindan kiiciik

olmasi ve

Eslerden birinin en az bes yillik sigortali ve 900 giin
Genel Saglik Sigortasi prim giin sayisinin olmasi

on sartlarini tasiyan aileler, ilgili destegi almak icin basvu-
rularini yapabilecek.

PGT Yontemi Nedir?
Hasta veya tasiyici ciftlerin
saglikli birer bebek sahibi ol-
masini saglayan Transfer Once-
si (Preimplantasyon) Genetik
Tani (PGT), tiip bebek teda-
visi siirecinde, yumurtalarin
spermlerle dollenmesiyle elde f
edilen embriyolarin, doku or-
neklemesi sayesinde, anne
rahmine yerlestirilmeden dnce
bircok genetik hastaliga karsi
kontrol edilmesi islemidir. PGT
uygulamasi daha cok ailesel
olarak gecis gosteren ve do-
gum sonrasinda tedavi edile-
meyen hastaliklar icin oneril-
mektedir.

Hem saglikli nesillerin olusmasi, hem de ailelerin yasayaca-
g1 psikolojik cokisun engellenmesi acisindan buyuk onem
tastyan bu uygulamayi yurirlige sokan Saglik Bakanligimi-
za tesekkurlerimizi sunuyoruz.

Hem Bakanligimizin hem de Sosyal Guvenlik Kurumumuzun,
MPS ve lizozomal depo hastaliklarinin yenidogan tarama
programina dahil edilmesi ve tasiyicilik testlerinin genisle-
tilmesi ve yayginlastirilmasi gibi acil olarak hayata geciril-
mesini istedigimiz diger beklentilerimize de kulak verecegi-
ne yurekten inaniyoruz.

P
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Haziran 2022'de yayinlanan Saglik Uygulama Tebligi'nde (SUT) yapilan degisiklikle
MPS hastalarinin SGK geri 6deme kapsaminda ilac alabilmesi "6 dakika yiiriime

ve ventilatore bagli olmama" sartina baglandi. Hasta aileleri olarak bizi fazlasiyla { W
tedirgin eden bu karar, "cocuklarimiz 6liime terk ediliyor" hissine kapilmamiza :
neden olarak camiamizda biiyiik bir iiziintii yaratti. q
MPS LH Dernegi olarak konuyla ilgili ilk girisimimiz, diger Elbette bilimin i1sigina ve ehil bilim insanlarinin inisiyatifi-

Ulkelerde bu uygulamalarin érneginin olup olmadigi-
ni arastirmak ve degerli hocalarimizin gorusleri-
ni almak oldu. Yaptigimiz bu arastirmalardan
sonra hazirladigimiz raporu, gectigimiz Kasim
ayinda, Ankara’da gerceklestirdigimiz bir dizi
temas sonrasinda, Sosyal Glvenlik Kurumu
Genel Saglik Sigortasi Genel Mudurligu Yurt
Disi Saglik Hizmetleri Daire Baskanliginin dik-
katine sunmus bulunmaktayiz. S6z konusu rapor
ile SUTta yapilan ilgili degisikligin tekrar gozden

ne guveniyoruz. Bununla birlikte, hasta ve hasta yakini
cephesinde yasanan umutsuzlugu, kederi, cocuk-
larini kaybetme korkusunun gozardi edilmemesi
gerektigini dusinmekteyiz.

Oteden beri hep yanimizda olan, bizlere her
tdrlu destegi saglayan kamu saglik otoritesi
burokratlarimizin ve milletvekillerimizin hasta
tarafinda buyuk bir travma yasatan bu konuyla
ilgili olarak gerekli hassasiyeti gdstereceklerine,
atilmasi gereken adimlari ivedilikle atacaklarina ina-

gecirilmesini talep etmekteyiz. niyoruz ve guveniyoruz.

MPS LH Dernegi olarak hasta ve hasta yakinlarimizin her tiirlii derdini cozmek
adina tiim kapilari zorlamayi siirdiiriiyoruz. Bu itibarla, dernegimizin gercek-
lestirdigi diger resmi temaslar da tiim hiziyla devam ediyor.

15 Mayis Dunya MPS Farkindalik Gunu kapsaminda Ankara'da iki buyuk etkinligi
hayata geciren MPS LH Dernek Yonetimi, ayni zamanda, Saglik Bakanligi, Maliye
Bakanligi ve SGK'yI da ziyaret etti; gorusmelerde bulundu; sorunlarimizi ve ¢cozim
onerilerimizi yetkililere iletti.

MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu Baskan Yardimcisi Nalan Yilmaz, Yonetim Kurulu
Uyelerimiz Ayfer Ergiizel, Sonnur Erdem ve Dr. Alev Saylan'dan olusan heyet, Saglik
Bakanligi, Maliye Bakanligi ve Sosyal Glvenlik Kurumu (SGK) nezdinde goriismeler
yapti. Temaslarda, yasanan sorunlar ve ¢cozim onerileri gorusuldu.

:' ilettigimiz sorunlara ve ¢oziim onerilerimize gosterdikleri yakin ilgi icin Saglik Bakanligi, Maliye Bakanligi ve
1 Sosyal Giivenlik Kurumu (SGK) yetkililerine hastalarimiz adina tesekkiir ederiz.
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Sosyal Hizmet Uzmanlarina,

Her Alanda Cok Daha Fazla

Sevval Zeynep Anbarkaya
Psikolog/Sosyal Hizmet Uzmani

ihtiyacimiz Var

N

NADIRIZ
& 1..3? /
pigLiriz Sy

| NADIR OLANI YASIYORUZ
UMUDU PAYLASIYORUZ

2, mukopolisakkaridoz ve benzeri lizozomal depo
Staliklari olan hastalar ve onlarin yakinlar olarak,
birlikte asmak tizere ayni cat| altinda

bulusan bir topluluguz.

gelen genellikle yasalar oluyor. Zira Turkiye Cumhuri-

yeti Devleti, anayasamizin 2. maddesinde de belirtildigi
gibi sosyal bir hukuk devletidir. Gerek bakanlik binyesin-
deki hizmetlerin, gerek yerel yonetimlerdeki calismalarin,
yurutulen projelerin, olusturulan hizmet modellerinin sos-
yal hukuk devleti ilkesinin gereklerini saglamasi yoninde
olmalidir. Sosyal hukuk devleti icin kritik 6Gneme sahip olan
Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligina bagli kurum ve kuru-
luslara, yerel yonetimlere, kamu yararina calisan STK’lara bu
anlamda 6nemli bir sorumluluk dusmektedir. Cinku “Sosyal
hizmet; sosyal degisme ve kalkinmaya, sosyal kaynasma-
ya, insanlarin glclendirilmesine ve zgurlesmesine aracilik
eden uygulama temelli bir meslek ve akademik bir disip-
lindir. Sosyal adalet, insan haklari, ortak sorumluluk ve ce-
sitlilige saygl sosyal hizmet icin temel teskil eder. Sosyal
hizmetin, sosyal bilimlerin ve beseri bilimlerin teorilerine ve
yerel bilgiye dayanmak suretiyle sosyal hizmet, yasamdaki
guclikleri isaret etmek ve iyilik halini gelistirmek Uzere in-
sanlari ve yapilari bir araya getirir (IFSW, 2014)”.

Engelli Haklari ve Sosyal Hizmet denildiginde, akla ilk

Sosyal adalete, temel insan haklarina ve hak temelli hiz-
met modellerine erismekte zorlanan, hatta cogu zaman
erisemeyen, mevcut haklarina erisimi kisitlanan dezavan-

tajli gruplardan biri de 6zel ihtiyac sahibi bireylerdir. Bu
konuda gecmisten glinimuze yasalarimizda bazi iyilestirici
duzenlemeler yapilmis olmasina ragmen, yasa uygulayici-
larinin, insan haklari ve sosyal adaleti temel almak yerine,
hayirseverlik anlayisiyla “hizmet modeli” gelistirmeleri,
hizmetten faydalanacak kisileri ne yazik ki muskul duruma
dustrmektedir. Bu durum beraberinde bir tir kisir dongu
olusturmaktadir. CinkU hizmetten yararlanacak kisiler hak-
larini bilmemekte dolayisiyla talepte bulunamamakta, yasa
uygulayicilari ise mevcut haklar konusunda bilinclendirme
calismalarinda yetersiz kalmaktadir. Oysa sistemlerin tek
tarafli degil, cift tarafli calismasi durumunda hak sahipleri
haklarina ulasabilir.

Yasa uygulayicilarinin, toplumsal kaynaklari hak sahipleriy-
le bulusturmasi, farkindalik calismalari yapmasi, hak temel-
li hizmet modelleri gelistirmeleri, hak sahiplerinin de sade-
ce sorunun degil cozimun parcasi olmak icin isbirligi icinde
bulunmasi gerekir. Sosyal hizmet meslegi ve sosyal hizmet
uzmanlari ise bu acidan devletin temel yapi taslarindandir.
Cunkl bizler, sosyal hizmet destegini sunarken kisilerin,
ailelerin, gruplarin, topluluklarin glclenmesini destekler,
sorunlarini cozebilmeleri, kosullarini iyilestirebilmeleri, in-
san haklari ihlalleriyle, ayrimcilikla, dislanmayla micadele
edebilmelerine destek verir, hem kisisel hem toplumsal hem
de politik glclerini artirmalari icin calisinz. Adil olmayan,
hak ihlal eden, birey ve gruplarin ihtiyaclarini karsilamayan
duzenlemelerin, politikalarin, uygulamalarin, yapilarin ve
algilarin degistirilmesi icin caba sarf ederiz.

Ozellikle engelli/6zel ihtiyac sahibi bireylere yonelik sadece
toplumun degil, edebiyatin, medyanin, kaltirin de degis-
mesi icin calisiriz. Cinku kolektif hafizada engelli bireylere/
oOzel ihtiyac sahibi bireylere: “sakat, 6zurll, muhtac, eksik,
yarim, islevsiz” seklindeki bir bakis acisi mevcutken, engelli
bireylerin medyada daha cok acikli temalarda gorinur hale
getirildigi de malum. Anlatim ve aktarimlarda acikli muzik-
lerle konunun islendigi, engelli bireylere “muhtac” durumda
oldugu, hikaye, masal ve cizgi filmlerde farkli olanin “cirkin”
fiziksel goriniime sahip oldugu gibi kirici ve rahatsiz edici
mesajlar verildigi de goze carpiyor. Toplumsal bilincin, far-
kindaligin ve 6zenin, 6zel gunlerde hatirlandigi, bunun da
hayirsever bir yaklasimla vuku buldugu ginumizde insan
haklari, insan onuru ve sosyal adaleti kendisine ilke edin-
mis sosyal hizmet uzmanlarina, toplum ve devlet olarak her
alanda cok daha fazla ihtiyacimiz var.
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Sarkilar Soylendi,
Seramikler MPS icin Boyandi

15 Mayis Diinya MPS Farkindalik Giinii kapsaminda hasta ve hasta yakinlarimiz, Ankara'da, farkli, neseli ve
dolu dolu bir giin gegirdi. MPS LH Dernegi ve Hacettepe Universitesi is birliginde gerceklestirilen etkinlik-
te, konusmalar yapildi, hasta ve hasta yakinlari kaynasti, sarkilar sdylendi, seramikler boyandi.

Hacettepe Universitesinin (HU) ev sahipliginde gerceklestirdigi-
miz etkinlikte, MPS hastaligl, tani, tedavi ve hastalikla bas etme
yollarina dair bilgi ve deneyim paylasimlari gerceklestirildi. Et-
kinlikte ayrica, MPS Tip 4A tanili hastamiz Ezgi Polen Celik'in ka-
leme aldig1 "MUhar" adli kitabinin soylesisi ve imza giina yapildi.

Sarkilarin sdylendigi katiimcilarin hos vakit gecirdigi etkinligin
ilerleyen boluimlerinde katilimcilar, aileleriyle birlikte seramik
pano' calismasi yapti, kilden ham nesneler deyim yerindeyse
cicek acti.

Koza TV'nin
Konugu Olduk

MPS LH Dernegdi Yonetim Kurulu Uyesi Aynur Uguz, 15 Mayis Diinya
Mukopolisakkaridoz (MPS) Farkindalik Giinii kapsaminda Adana Koza
Televizyonunun canli yayin konugu oldu. Haber Miidiirii Murat 0z-

Basta, degerli hocalarimiz, Hacettepe Universitesi Rektdrii Prof.
Dr. Mehmet Cahit Giiran, Hacettepe Universitesi Giizel Sanat-
lar Fakiltesi Dekani Prof. Dr. Nadire Sule Atilgan ve Hacette-
pe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Bashekimi
ve Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Anabilim Dali
Ogretim Uyesi Prof. Dr. Serap Sivri olmak iizere, bu anlamli
etkinlige emegi gecen herkese hastalarimiz adina tesekkur

ediyoruz.

DAVETLisiNjz

L ]
Aynur Uy

Murat 6ziA
NgZKARDES
Haber Midiri

kardes ile yaptigi soyleside MPS hastaligini, erken tani ve tedavinin e i o o "
. o o - - 2leyebilirsiniz,
onemini, hasta ve hasta yakinlarinin yasadigi zorluklari anlatti. Uguz / g

- o HiTe) . . . . . "Mayuszozz, Carsamba
yayinda ayrica dernegimizin faaliyetleri hakkinda bilgi verdi. ] saat: 15:00

Murat Ozkardes nezdinde tiim Koza TV ailesine, MPS farkindaligina verdikleri bu

onemli destek icin tesekkur ediyoruz.

15 )a
2yis
MPS Gzet
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15 MAYIS MPS OZEL

Gectigimiz 15 Mayis Diinya MPS Farkindalik Giinii cercevesinde, sosyal medyalarimizda
yogun bir iletisim kampanyasi yiriiterek hastaligimiza dikkat cekmeye calistik.

Bizim MPS hastaligimiz igin de Kanatlansin, ;

PEGASUS ¢

(VA% N \

¥
|

iz hastaligin yfikiinﬁ

uglne 6zel diger sosyal medya kampanyamizda ise, mi- de onlarin destegini alabilmeyi hedefledik. Kampanyamiza
B tolojik kahramanlari, gercek kahramanlarla yani hasta- buyuk bir begeni saglayarak onemli bir etkilesim almamizi

larimiz ve hasta yakinlarimiz ile dzdeslestirdik. Onlarin saglayan tim dostlarimiza tesekkur ederiz. Kampanyamizin
bu hastalikla gecen cetin gunlere karsi nasil guclu bir se- tim ayrintilarina Instagram adresimiz araciligiyla (https://
kilde ayakta durduklarini kamuoyuna anlatmak ve bu saye- www.instagram.com/mpslhdernegi/) ulasabilirsiniz.

|12 | en:im BULTEN 2022



KAHRAMANIMS| ik

iki hafta boyunca tiim sosyal medya hesaplarimizda paylasimlarda bulunarak
“Sen Benim Kahramanimsin!” diye haykirdik.

Sevgi dolu yiireginle
SEN BENIM KAHRAMANIMSIN!

lyilesmem .gr

( emek veren doktorum
BENIM. MANIMSIN!

EAUM KAHRAMANINSIN,

754,
"AY1s py, —
PS &z,
—

|

Aziﬂi'?e k@ﬂarl
SEN BENIM KAHRMANINSING

)

K
4

5
May;s .
__

,‘f\ r—

‘0 garesizlik aninda
umut oldunuz: iyi ki varsiniz

Bu 0zel gunumuzun, ylz yuze etkinliklerinin Ussu ise
bu sefer Baskentimiz Ankara oldu. Bu bultenin diger
sayfalarinda ayrintili bilgi ve gorsellerine ulasabilece-
giniz ve iki giin boyunca Hacettepe Universitesi ve An-

kara Kent Konseyi isbirliginde gerceklestirdigimiz etkin-
liklerle hasta ve hasta yakinlarimizla bir araya geldik.
Bu giizel iki giine katkisi olan herkese yine tesekkiirleri-
mizi sunuyoruz.

en:im BULTEN 2022 |13 |




Sarkilar Soylendi,
Pedallar MPS Farkindaligi icin Cevrildi

Diinya MPS Farkindalik Giinii etkinliklerinin ikinci giiniinde hasta ve hasta yakinlari bu kez
Ankara - Genclik Parkr’nda bulustu. Ankara Kent Konseyi, Engelli Meclisi, Bisiklet Meclisi ve Kings Music
Band is birliginde gerceklestirilen etkinlikte katiimcilar, zaman zaman yagan yagmura ragmen coskulu,

edlenceli bir giin daha gecirdi.

Band konseri basladi. Katilimcilarin esliginde soy-

lenen sarkilarla, katiimcilar hem eglendi, hem de
eglendirdi. Konser sonrasi Bisiklet Meclisi Uyeleri ve has-
talarimiz, MPS farkindaligi icin Genclik Parki icinde bisiklet
turu gerceklestirdi.

Yap|lan acilis konusmasinin ardindan Kings Music

MPS LH Dernegi
FOX TV'de

15 Mayis Diinya MPS Farkindalik Giinii'nde, ekranlarini dernegimi-
ze acan bir diger kanal FOX TV oldu. Tiirkiye'nin en fazla izlenen
haber biilteni olan FOX Ana Haber, hastaligimiz ve dernek faaliyet-
lerimiz hakkinda bilgi vererek farkindalik calismalarimiza biiyiik

destek sagladi.

Basta Gulbin Tosun ve FOX Ana Haber ekibi olmak Uzere, yayinda emedi gecen

tim kanal calisanlarina tesekkuirlerimizi sunariz.

Kapanis konusmalariyla son bulan bu guzel etkinligin haya-
ta gecirilmesinde blylUk emek sarfeden Ankara Kent Konseyi
Baskani Halil ibrahim Yilmaz’a, Ankara Kent Konseyi Engelli
Meclisi Baskani Ersan Petekkaya’ya, Ankara Kent Konseyi Bi-
siklet Meclisi Baskani Kadir ispirli’ye, Ankara ‘Kent Konseyi
Bisiklet Meclisi Baskan Yardimcisi Meltem Alkas Gorur’e ve
Kings Music Band grubuna tesekkuirlerimizi.sunuyoruz.

@ 15 MAYIS
MPS Di/NYA

- FARKINDALIR
" e - GUNT
WwWw.mpsturj Org L
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Hasta Bilgilendirme Toplantimizi Gerceklestirdik

Hasta sohbet ve bilgilendirme toplantilari serimizin de-
vami niteligindeki bulusmamizi bu kez 12 Kasim 2022,
Cumartesi Giinii, istanbul - Atasehir'de gerceklestirdik.
Uzman Klinik Psikolog Fiiriizan Eroglu ile Sosyal Hizmet
Uzmani Psikolog Sevval Zeynep Anbarkaya'nin konusmaci
olarak yer aldigi toplantida "Genetik bir Hastalik ve Hasta
ile Yasamak" konusuldu; hasta ve hasta yakinlarinin "Ne-
den Ben" diisiincesi iizerinde sorgulamalar yapildi.

MPS LH Dernegi,
TARK 2022’de

Dernegimiz Yonetim Kurulu Uyesi Uzm. Dr. Alev SAYLAN, 3-6
Kasim 2022 tarihlerinde Antalya’ da diizenlenen Tiirk Anes-
teziyoloji ve Reanimasyon Dernegi 56. Ulusal Kongresi’ nde
“Mukopolisakkaridozis Tip 4A (Morquio Sendromu) Hasta-
larinda Havayolu Yonetimi” adli sunumunu gerceklestirdi.

Sunum sonu oneriler arasinda; MPS Tip 4A basta olmak Uzere
mukopolisakkaridoz tanili hastalarin anesteziye bagli kompli-
kasyonlar acisindan yuksek risk altinda oldugu ve yuksek di-
zeyde dikkat gerektirdigi, hastalara uygulanmasi gereken basta
anestezi uygulamalari olmak Gzere cerrahi islemlerin deneyim-
li ve donanimli merkezlerde yogunlasmasinin 6nemi, havayolu
yonetimi icin yeni teknik ve yeni cihazlarin kullanildigi multidi-
sipliner bir yaklasimin anestezi yonetimini daha guvenli hale
getirdigi yer ald1.

Genis katilimli oturum soru ve katkilar ile sona erdi.

istanbul Anadolu yakasindaki hasta ve hasta yakinlarinin
katildigi toplantida engelli ve hasta haklarinda devletin
yaptiklari, biz bireylerin neler yapabilecegi ve nerelere mu-
racaat edebilecegi, MPS LH Dernegi yonetiminin bu konu-
larda ne gibi calismalar yaptigi ve yapmakta oldugu bilgisi
verildi.

Verimli gecen toplanti, soru-cevap bolimuyle sona erdi.

Stuart Rulten

Dr. Saylan, MPS Masterclass
2022’nin Konugu Oldu

Dernegdimiz Yonetim Kurulu Uyesi Uzm. Dr. Alev Saylan ve
MPS tip 4A tanili kizi Aslm Saylan, 16 Kasim 2022 tarihin-
de Hacettepe Universitesi ve Biomarin isbirligi ile sanal
ortamda diizenlenen uluslararasi katiimli MPS Masterc-
lass 2022 toplantisina konuk oldular.

Saglik profesyonellerine yonelik olarak gerceklestirilen top-
lantinin “MPS ile yasamak hasta ve aileleri icin ne anlama
geliyor?” baslikli acilis oturumunda Hacettepe Universitesi
ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Bashekimi ve Hacettepe
Universitesi Cocuk Metabolizma Anabilim Dali 6gretim Uyele-
rinden Prof. Dr. Serap Sivri'nin moderatorligunde, Dr. Saylan,
hem hekim hem de hasta yakini olarak MPS hastaligi ile ilgili
bilgi ve tecribelerini aktardi.

Tum katilimcilar tarafindan begeni ve ilgi ile takip edilen aci-
lis oturumu, gtin boyu cesitli konu basliklari ile devam etti.

enzim |15
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Dernegdimizin Yonetim Kurulu Uyeleri, 1 Ekim Uluslararasi Gaucher Hastaligi Farkindalik Giinii’nde
hekim, hemsire, hasta ve hasta yakinlariyla bir araya geldi. Etkinlikte hasta ve hasta yakinlarinin

sorular hekimler tarafindan yanitlandi.

ukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo Has-
M taliklart (MPS LH) Dernegdi Yonetim Kurulu, 1 Ekim

Uluslararasi Gaucher Hastaligi Farkindalik Gunua
kapsaminda, Ankara'da dizenlenen etkinlikte, hasta ve has-
ta yakinlari ile bir araya geldi. Gaucher hastalarinin dene-
yimlerinin ele alindigi ve sohbet havasinda gecen toplan-
tida sorunlar ve cozim yollar Gzerinde gorus alisverisinde
bulunuldu.

Etkinlikte Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Genetik Bi-
lim Dali Baskan|, Cocuk Metabolizma Bilim Dali Ogretim

Uyesi Prof. Dr. Fatih Siiheyl Ezgii, MPS LH Dernegi Yonetim
Kurulu Uyesi Dr. Alev Saylan’in sorularini yanitladi. Prof. Dr.
Ezgu, “Gaucher hastaligi nedir ve neden insanlar Gaucher
hastasi olur?”, “Gaucher hastaligindan sakinmak, kacinmak
mumkudn mu?”, “Gaucher hastaliginda en kritik ve can alici
nokta sizce nedir?”, “Hekim gozuyle tlkemizde Gaucher has-
tasi olmanin zorluklari nedir?” ve “Bir hastaya Gaucher tanisi
koymak ve bu taniyr aileye aciklamakta zorluk yasadiginiz
oluyor mu?” gibi genis bir yelpazede sorularimizi yanitlad.
Bu roportajin tamamini Dernegimizin YouTube hesabinda
(https://www.youtube.com/mpslhdernegi) izleyebilirsiniz.

NADIRiZ
| NS I

MUKoPoLjs
zumlm(‘" 0Zve fod

NADIR OLANI YASIYORUZ
UMUDU PAVLASIYI]RUZ
e zozomal depo

MPS LH Dernegi
Yonetim Kurulu Uyesi

60 Tip Fakiiftesi Gocuk Genetik Bilim Dali Bagkani
Gocuk Metabolizma Bilim Dali Ogretim Oyesi

Dr. Alev SAYLAN | Prof Dr Fatih Suheyl EZ60

Etkinligimize katilarak destek veren basta Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Genetik Bilim Dali
Baskani, Cocuk Metabolizma Bilim Dali Ogretim Uyesi Prof. Dr. Fatih Suheyl Ezgii olmak lizere
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabollzma Bilim Dali Ogretim Uyesi Prof. Dr. ilyas Okur ve
enzim hemsirelerimiz Mine Tutkal ve Fatma iscan’a tesekkiir ediyoruz.

enzim
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AKK Engelll Mecl|5| n|n Konugu Olduk

Ankara Kent Konseyi (AKK) Engelli Meclisi, Mayis ayi ca-
lismalanyla ilgili genel degerlendirmenin yapildigi ola-
gan yonetim kurulu toplantisini, Ersan Perekkaya bas-
kanliginda gerceklestirdi.

Toplantiya MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu Uyesi ve Diskapi
Yildinnm Beyazit Egitim ve Arastirma Hastanesi Anesteziyo-
loji ve Reanimasyon Klinigi Hekimi Uzm. Dr. Alev Saylan da
konuk olarak katilarak MPS ve benzeri depo hastaliklari ve
dernegimizin calismalari ile ilgili bilgi aktard.

AKK Engelli Meclisi'ne tarafimiza gosterdikleri nazik misafir-
perverlik icin tesekkur ediyoruz.

DAVETLISiNiz

([ XJ
Ayfer Erguzel e -

28 Subat Nadir Hastaliklar Giinii kapsaminda

, [ Women TV'de Kadinin Giindemi programinin
CANLI YAYIN
konugu olacak.

21 Subat
MPS LH Dernegi Yonetim Kurulu Uyesi Ayfer Erglizel, 28 Subat Nadir Hastaliklar Giinii ‘ Pazzgfisi
kapsaminda Woman TV'de "Kadinin Gindemi" programinda Ebru Glingor'tiin canli ya- ool
yin konugu oldu. Erglizel programda dernegimizi anlatti, calismalarimiz hakkinda 14:00

bilgi verdi.

BAZI HASTALIKLAR NADIR,
TUM HAYATLAR DEGERLIDIR

Nadir hastaliklara dikkat cekmek iizere, Uluslararasi Nadir Hastaliklar Farkindalik Giinii cercevesinde, Adana
Tas Koprii'de, 27 Subat 2022 Pazar giinii diizenlenen etkinlik biiyiik bir ilgiyle karsilandi.

www.womantv.com.tr

"Bazi hastaliklar Nadir, tim hayatlar degerlidir"
sloganiyla dizenlenen etkinlik, Adana Buyuk-
sehir Belediyesi, Saglik Daire Baskanligi, Ada-
na Kent Konseyi, Turk Tabipleri Birligi Adana
Tabip Odasi, Cukurova Universitesi Tip Fa-
kiltesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bi-
lim Dali ve MPS LH Dernegi'nin destekleriyle
gerceklestirildi.

gi hastaliklardir. Cogu kalitimsal, bazilari cevresel
faktorlerin etkisi ile ortaya cikan bu hastalikla-
rin, ginimuzde 500’den fazlasinin 6zgln bir
tedavisi vardir. Gelisen teknoloji ile hergin
bir baska nadir hastalik icin tedavi umudu
dogmaktadir. Ancak halen cogunlugu sure-
gen, sik hastaneye basvuru veya yatisi ge-
rektiren tedavilerdir” diye konustu.

Cukurova Tip Fakiltesi Cocuk Metabolizma Prof. Dr. Mungan, ayrica, Turkiye’de akraba ev-
Bilim Dali Ogretim Uyesi Prof. Dr. H. Neslihan liliginin yuzde 23 gibi ylUksek bir oranda seyret-
Onenli Mungan, etkinlikte yaptigi konusmada, “Bu- tigini ve bunun onlne gecebilecek yasal duzenle-
gun, tek tek bakildiklarinda nadir olduklari dusinulse de, melerin yapilmasinin zorunlu oldugunu ifade etti. Prof. Dr.
dunyada 300 milyon insani, baska bir deyisle diinya Mungan, “Akraba evliligi yapmayin. Nadir Hastalik-
nufusunun yaklasik yuzde 6’sini, Turkiye’de ise 7 lara yakalanmayin” uyarisinda bulundu.
milyondan fazla kisiyi etkileyen yaklasik 8 bin
hastaligin farkindaligi icin bir aradayiz” dedi.
Prof. Dr. Mungan, “Nadir Hastaliklar, bazen
sadece g0z, cilt veya kalp gibi tek bir orga-
ni, cogu zaman ise birden fazla doku veya
sistemi tutan, kronik, tedavi edilmezlerse
ilerleyici seyir gosteren, bu nedenle de farkli
branslarin bir arada oldugu, donanimli mer-
kezlerde tani, tedavi ve takiplerinin yapilabildi-

Etkinlik, bu anlamli giine 6zel hazirlanan ti-
sortleri giyen cocuklarin, ellerindeki renga-
renk umut balonlarini gokyuzine ucurmala-
riyla sona erdi. Dernegimizi, Yonetim Kurulu
Uyemiz Aynur Uguz'un temsil ettigi ve sen-
lik havasinda gecen bu guzel farkindalik ca-
lismasi icin emedi gecen herkese tesekkur
ediyoruz.

enzim 7]



NIEMANN-PICK HASTALIGI

TIPAVETIPB
(ASIT SFINGOMYELINAZ EKSIKLIGI-ASMD)*

Niemann-Pick Hastaligi (kisaca ASD), Asit Sfingomyelinaz enzimi eksikliginden
kaynaklanan, nadir hastaliklarin lizozomal depo hastaliklari grubunda yer alan,
ilerleyici, genetik bir hastaliktir. Yaklasik olarak 250.000 hastada 1 goriildiigii
tahmin edilmektedir.

vicudumuzun yapi taslarindan biri olan maddeyi, ge-

rektiginde parcalamakla gorevlidir. Bu enzimin eksik
oldugu kisilerde yikilmayip biriken maddeler, hiicre hasari-
na, islev bozukluguna ve bazi organlarda biyimeye sebep
olabilir.

Q sit Sfingomyelinaz enzimi, Sfingomyelin adi verilen ve

ASMD hastaligi farkli kisilerde cok farkli bulgular ile kendini
gosterebilir, hatta ayni ailenin iki farkli Uyesinde hastalik
farkli agirlikta izlenebilir. Bu sebeple bir spektrum hastaligi
olarak adlandirilir.

Hastaligin “Tip A” olarak adlandirilan grubu bebeklik cagin-
da bulgu veren erken olimle seyreden daha agir olan tipidir.
“Tip B” grubunda ise neredeyse hic norolojik bulgu izlenmez
ve hastalar genellikle eriskin caga kadar yasayabilmektedir.
Bu iki uc arasinda yer alan farkli agirlikta bulgular gosteren
hastalar da mevcuttur.

Niemann-Pick Tip A ve B, SMPD1 genindeki bozukluklardan
kaynaklanir ve otozomal cekinik bir kalitim gosterir. Nie-
mann-Pick Tip C ise tamamen farkli bir hastaliktir, baska bir
gendeki bozukluk sonucu farkli mekanizmalarin tetiklenme-
si ile gelismektedir.

NiIEMANN-PICK TiP A

Hastaligin bebeklik caginda bulgu veren ve agir seyreden ti-
pidir. Karaciger ve/veya dalagin asiri bliyiimesi (hepatosple-
nomegali) ve dev boyutlara ulasmasi ile karakterizedir. Bu
tipte karin boslugunda sivi birikebilir, goz akinda ve ciltte
sarilik, emmede gucluk, kilo alamama, kabizlik, kusma, ref-
leks kas kaybi, akciger enfeksiyonlari ve solunum gucligu
gorulebilir. Hastalar 9-12 aylik olana kadar normal gelisim
gosterseler de sonrasinda buytime genellikle durur ve yak-
lasik 3 yas civari kaybedilir.

NIEMANN-PICK TiP B

Hastaligin bebeklikten yetiskinlik cagina kadar farkli za-
manlarda bulgu vermesi mumkdn tipidir ve genelde “Tip A”
ya gore daha hafif seyreder. Genellikle hepatosplenomegali

18| enzim

gorulmektedir, bu sebeple hastanin kan pulcuklari (trombo-
sit) ve akyuvar (lokosit) sayilari azalabilir. Niemann-Pick Tip
B, karaciger fonksiyonlarinda hafif bozulmadan siroza kadar
giden bir yelpazede bulgu verebilir. Bu tipte ayrica, cogu
hastada kemik tutulumu ve yapisal bozukluklar gorilebilir.
Hastalik, nadir de olsa, sinir sistemini ciddi olclide etkile-
yebilir.

Tani

Niemann-Pick Tip A ve Tip B hastaliklarinin tanisi kanda en-
zim duzeyinin Olculmesi ve sonrasinda genetik incelemeler
ile konulur. ihtiyac goriiliirse doku drnekleme ve kiiltiir yon-
temleri de uygulanabilir.

Tedavi

Hastaligin tedavi surecinde bircok farkli uzmanlik dalindan
hekimin birlikte calismasi gereklidir. Bunun yaninda aileye
ve hastaya psikososyal acidan destek verecek kisiler de su-
rece dahil olmalidir. Hastaligin bulgularini gidermeye yo-
nelik genel semptomatik tedaviler yetkili saglik personeli
tarafindan uygulanacaktir. Hastaliga 6zel, eksik enzimi yeri-
ne koyma tedavileri gelistirilmekle birlikte ileri donemlerde
gen tedavilerinin de mimkun hale gelmesi beklenmektedir.

*Paylasilan bu bilgi geneldir, sizin durumunuza iliskin
detayli bilgi icin hekiminize danisin.
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SES COCUK CEM, NADIR-X 2'DE

Nadir Hastaliklar ilgi Bekliyor

Mukopolisakkaridoz ve benzeri depo hastaliklarinin da
aralarinda oldugu ve Turkiye'de 5 milyon dinyada ise 350
milyon kisiyi etkiledigi tahmin edilen nadir hastaliklar ko-
nusunda farkindalik yaratmak adina gelistirilen rengarenk
Nadir-X projesine gosterilen ilgi artarak devam ediyor.

Nadir cocuklar ve aileleri, cok sayida farkli hastaliga karsi
amansiz bir mucadele vermekte. Toplumda yaygin gorul-
medigi icin kamuoyunda yeteri kadar giindeme gelmemesi,
bu micadelenin ne zorluklar icerisinde verildigi gercegini
degistirmiyor. Nadir cocuklar bir yandan hastaliklarinin ver-
digi fiziksel handikaplarla micadele ederken bir yandan da
akran zorbaligi gibi psikolojik siddetin en agir oldugu du-
rumlarla karsi karsiya kalabiliyor. iste bu olumsuzluklar as-
maya, nadir hastaliklar ile ilgili yanlislari dizeltmeye ve bu
sayede toplumu bilinclendirmeye ve ilgi uyandirmaya yar-
dimci olmak amaciyla Nadir-X projesi cok 6nemli bir misyon
Ustleniyor.

Nadir-X 2 Raflarda

Nadir hastaligi olan cocuklari nadir kahramanlarla eslesti-
ren bir cizgi roman projesi olan ve Uzman Psikolog ve Peda-

gog Ebru Sen'in yonlendirmeleri ile Erhan Candan'in kalemi
ve yaratici cizgileriyle hayata gecen Nadir-X cizgi roman se-
risinin ikinci kitabr yayinlandi. Bu yeni kitapta da, Nadir-X
takimi maceradan maceraya kosuyor.

Ses Cocuk Cem ve Kopegdi Leke ile Tanisin

Mukopolisakkaridoz ile ilgili iceriklere de sahip olan serinin
ikinci kitabinin en yaman karakterlerinden birisi de "Ses Co-
cuk Cem". MPS hastasi olan Cem'in olaganustl gucu, sahip
oldugu ses frekansi sayesinde kopeklerle bile konusabilme-
si. Cem'in kopegi Leke ile atildigi maceralara tanik olmak is-
tiyorsaniz Nadir-X 2'ye tum kitapcilarda ulasabilir bu sayede
Dernegimize siz de destek olabilirsiniz.

Nadir-X On Yargiyi Kiriyor!

Dernegimizin yani sira Kistik Fibrozis ve Yardimlasma Der-
nedi (KIFDER), Sistinozis Hastalari Dernegi (SiSTINDER), Du-
chenne Kas Hastaligi ile Miicadele Dernedi (DMD Tiirkiye)
ve SMA Hastaligi ile Miicadele Dernegi (SMA-Der) proje or-
taklarindan oldugu Nadir-X'in, hastaliklarimiza karsi olan 6n
yargilari kirmaya buyuk faydasi olacagina inaniyoruz. MPS
LH Dernegi olarak icerisinde bulundugumuz bu projenin ya-
ratilmasina destek veren ve cizgi roman serisini ilgi ile takip
eden herkese icten tesekkdrlerimizi sunuyoruz.

Nadir Glicti: Kapeklerle Konusabilmek

@) | Glictinin Kaynad Olagantistii Ses Frekans!

YR | &n Yakin Arkadast: Kopedi Leke

& | Hobisi: KepeKlerle Maceralara Atihrak, onlart fyjlestinmek

?T EN Sevdigi Yemek: Dondurma

%X. Nadir Hastal@t: Mukopolisakkaridoz (MPS)
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OYUN iYi GELIR

aglik ve hastalik... iki "diisman kardes"... Ama hayat- gecirdigi "Oyun lyi Gelir" projesi kapsaminda mukopolisak-
Sta saglikli olmak da var, hasta olmak da. Hastalaniriz, karidoz ve lizozomal depo hastaliklari ile micadele eden co-
kimi zaman kolay kimi zaman zor iyilesiriz. Bazen de cuklarimiz, muthis bir deneyim yasadilar. Proje kapsaminda
tibbin ginimuz imkanlari sinirli kalir, uzun yillar micadele hasta cocuklarimiz, bir anlamda engelleri astilar,
etmek gerekir. Bu micadele bazen cocuklugumu- goniillerince oynayip eglendiler. "Oyun iyi Gelir"

projesi kapsaminda MPS LH Dernegi Yonetim
tall Kurulu Uyesi Aynur Uguz ile yaptigi calismayla

vel selll
Sa%}‘\gﬁ Y\ ('IE“R Uguz’a ve hastalarimiza degisik bir deneyim
yasatan Sayin Nedim Bugral'a tesekkur ederiz.

SAGLIKTA VE HASTALIKTA "OYUN

za bazen de gencligimize ya da eriskin-
ligimize denk gelir. Sokakta arkadaslari-
mizla oyun oynamak, cok istedigimiz bir
spor ya da sanat daliyla ilgilenmemize
engel oluverir.

v

Hemen her cocuk gibi MPS hastasi cocuklar , iYi GELIR"
da sokaga cikmak, arkadaslariyla bulusmak, ‘
engellerle karsilasmadan géniillerince oyna- g ““‘m Simian Yapilan arastirmalarda, oyun oynamanin

N X wonarken N V"%PK k‘a St 8A o a3 5 -
mak eglenmek ister. Oyun oynamak cocuklar smgm\wdw mgumz\ {“\,Y\asn" sm:r hucrfeler:(mr; \(/je Sb'nfpsdb‘—iglarlt'}?“?m
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UMUDA SARKILAR SOYLENDi

Nadir Hastaliklar Agrnin, nadir hastaliklar konu- Sakarya, Selahattin Kabaci, Siikrii Kabaci ve Tamer Ozkan
sunda farkindallk yaratmak amaciyla, 27 Subat sahne ald.

2022 tarihinde gerceklestirdigi "Umuda Sarkilar
Soyliiyoruz" konser etkinligine Acibadem
Universitesi ev sahipligi yapti. Organi-
zasyonun YouTube kanalinda da canli
olarak yayinlanan programda, Nadir
Hastaliklar Agi liyesi dernek temsil-
cileri ile ses ve saz sanatkarlari bir
araya geldi.

Programda, sanatcilar sarkilarini icra ederken, Nadir
Hastaliklar Agrrna uye derneklerin temsilcileri
de temsil ettikleri hastaliklar ve yaptiklari ca-
lismalar ile ilgili bilgileri paylasti. Etkinlige,
Dernegimizi temsilen Yonetim Kurulu Uyemiz
Ayfer Erglzel ile birlikte Nadir Hastaliklar
Agl SOzcusu Deniz Atakay, Albinzm Dernegi
Baskani Serkan Ozorman, Ataksi Telenjiektazi
ile Yasam Dernegi’nden Gunes Uyar, PKU Aile
TRT Sanatcisi Melda Kuyucu Kili¢’in modera- Dernegi’nden Zeynep Cakir, PAHSSc Pulmoner
torligunde gerceklesen programda Cem Yildiz, g - Hipertansyion ve Skleroderma Dernegi’nden Ol-
Devran Akkoyun, Ibrahim Dalici, Ismail Karasin, » cay Soykan ve Albinizm Dernegi’nden Alim Yilmaz
Murat Sungl, Neva Cansin Gulses, Ozlem Abaci, Salih istirak etti.

Yenilikci laclar Sempozyumu Gerceklestirildi

MPS LH Dernegi olarak Nadir Hastaliklar Agi liyesi Hasta derneklerini temsilen yapilan sunumda Glkemiz icin
diger dernekler ile birlikte 7 Aralik 2022 tarihinde karar alma sureclerinde hasta derneklerinin rolinun yeter-
Arastirmaci ilag Firmalari Dernegi (AiFD) 5|zligi, yurt disi orneklerle ve gunimuz sorunlari ile
tarafindan ilk kez diizenlenen Yenilikci _ orneklendirilerek anlatildi. Sunumda hasta der-

ilaclar Sempozyumu’na katildik. nekl?rl, Sagllnk .I.3al<anl.|g|', dl.g.er I<e.1.rr1u I<urt.1ml.ar|,
’ saglik sektord temsilcileri ile batunlestirici ve

yapicl bir yaklasim ve isbirliginin gerekligi
vurgulandi.

Hacettepe Universitesi’nin ev sahipliginde

Ankara’ da Sithhiye Kampusu Kaltur Merke-

zi'nde gerceklestirilen sempozyum kapsa-

minda hekim dernekleri, hasta dernekleri,

bilim insanlari ve kamu temsilcileri, saglik

sektortinden katilimcilar bir araya geldi. Sem-
pozyumda, yenilikci ilaclarin gelecegi saglik
ekosistemi icindeki paydaslarla konusuldu.

Sempozyum, toplumsal sagligin gelecegi icin
paydaslarin hasta odakli bir yaklasimla bir-
likte hareket etmesinin dnemi mesaji ile sona
erdi.

enzim |21]



MPS Ailesi “Hasta Okulu”’ndaydi

Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali
Cocuk Metabolizma Bilim Dali 6gretim Uyesi Doc. Dr. Burcu Hismi tarafindan koordine edilen Hasta Okulu
kapsaminda “MPS Hastalarinda Kas iskelet Sistemi Tutulmalari ve Bas Etme Yontemleri” konulu egitim se-
mineri, hastanenin Prof. Dr. Isil Barlan Konferans Salonu’nda gerceklestirildi.

Seminerde, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Ana Bilim Dali 0g-
retim Uyesi Prof. Dr. Evrim Karadag Saygi, Cocuk Endokrino-
loji Bilim Dali Ogretim Uyesi Prof. Dr. Serap Turan, Ortopedi
ve Travmatoloji Ana Bilim Dali Ogretim Uyesi Doc. Dr. Hamdi
Akgulle tarafindan guncel bilgiler paylasildi, hastalarimiz
ve aileleri bilgilendirildi. Cocuklarimiz Theodora Vakfi Sevgi
Doktorlari ve Marmara Universitesi Hastanesi Sinif Ogret-
menleri ile cok keyifli bir gtin gecirdiler.

Etkinlige blytk emegi gecen Doc Dr. Burcu Hismi Hocamiza,
Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Sagligr ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Metabo-
lizma Bilim Dali Ekibine ve katki saglayan tim degerli ho-
calarimiza hasta ailelerimiz adina stikranlarimizi sunuyoruz.

Nadir Hastaliklar Sempozyumu

Gerceklestirildi

Nadir hastaliklarin tiim yonleriyle masaya yatirildigi
“Nadir Hastaliklarin Gelecegi Miikemmeliyet Mer-
kezleri Sempozyumu” 22 Aralik 2022 tarihinde, An-
kara Universitesi Tip Fakiiltesinde gerceklestirildi.

Nadir hastaliklarin teshisi, tedavisi ve takibi ile klinik arastir-
malar yiriitmek tizere Saglik Bakanligi ile Ankara Universitesi
bunyesinde kurulan Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma
Merkezi (NADIR) is birligiyle diizenlenen sempozyuma MPS
LH Dernegi’ni temsilen Yonetim Kurulu Uyelerimiz Dr. Alev
Saylan ve Sonnur Erdem istirak etti.

Sempozyumun guin boyu stren bilimsel oturumlarinda. “Nadir
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Hastaliklar Saglik Hizmetinde Gelisim ve Gelecek Vizyonu”,
“Nadir Hastaliklarda Klinik Arastirmalar” ve “Avrupa’da Na-
dir Hastaliklarin Durumu” basliklarinda, nadir hastaliklar tim
yonleriyle ele alindi. Sempozyum kapsaminda gerceklestiri-
len ve TBMM Saglik, Aile, Calisma ve Sosyal isler Komisyonu
Baskani Recep Akdag’in da konusmacilar arasinda yer aldigi
panelde ise “Ulusal Nadir Hastaliklar Politikasi”, ‘Ekosistemin
Gelisimi icin C6ziim Onerileri” ve “Kurumlara Diisen Gérevler”
konularr altinda katilimcilar goruslerini dile getirdi.

Sempozyuma katki veren herkese Dernegimiz adina te-
sekkiirlerimizi sunuyoruz.
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MPS LH Dernegi,
Sivil Sesler Festivali'nde

Tiirkiye’nin dort bir yanindan sivil toplum orgiitleri 30 Eyliil-1 Ekim tarihlerinde Ankara’daki Sivil
Sesler Festivali'nde bir araya geldi. Festivale katilan MPS LH Dernegi, mukopolisakkaridoz ve

benzeri lizozomal depo hastaliklariyla ilgili bilgilendirme ve bilinclendirme calismasi yapti.
ukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo Hasta-
liklari (MPS LH) Dernegi olarak 30 Eylil-1 Ekim 2022

M tarihlerinde Ankara’ da TED Universitesi Kampiisi’

nde Sivil Toplum Gelistirme Merkezi (STGM)’nin Avrupa Birligi
(AB) Tirkiye Delegasyonu destegi altinda dizenledigi 5. Sivil
Sesler Festivali’ne katildik. Tirkiye’nin farkli bolgelerinden
400’0 askin basvuru arasindan katilim kriterlerini karsilaya-
rak stant calismasina hak kazanan dernegimiz ayrica atdlye
katilimlariyla, farkli pek cok dernekle is birligi yapma firsati
bularak basarili bir festivali geride birakti.

Dernek yonetim kurulu Gyelerimiz ve gonullulerimizle birlikte
standimizda aralarinda hasta yakinlari ve ziyaret eden hasta-
larimiz da olmak Uzere pek cok kisiye mukopolisakkaridoz ve
benzeri lizozomal hastaliklarla ilgili bilgilendirme ve bilinc-
lendirme calismasi yapilarak dernek faaliyetlerimiz hakkinda
yazili materyaller esliginde bilgi verildi. Nadir hastaliklar, ih-
maller ve ihtimaller, genetik hastalik riskleri ve zorluklariyla
ilgili anlatimlarda bulunuldu.

Bu yil besincisi dizenlenen festival, AB tarafindan destekle-
nen “Turkiye'de Sivil Toplumun Gelisiminin ve Sivil Diya-
logun Desteklenmesi Projesi” kapsaminda gerceklesti.
Festivalin acilisina katilan AB Turkiye Delegasyo-
nu Baskani Buylkelci Nikolaus Meyer-Laundrut
ve STGM Yonetim Kurulu Baskani Yakup Levent
Korkut’un acilis konusmasi dncesinde cocuk ko-
rosu ile baslayan Sivil Sesler Festivali, diyalog

ve isbirligini artirmak Uzere cinsiyet esitligi, in-
san haklari, cevre, engelli, genclik, cocuk haklari

ve kulturel haklar alanlarinda calisan etkin sivil
toplum kuruluslarini bir araya getirdi. Festival si-
vil toplum kuruluslarina deneyim paylasma imkani

ile Thrkiye ve AB ulkelerinden farkli sivil toplum kuruluslari
arasinda ortak calisma alanlari olusturabilmeleri icin firsatlar
yarattl.

Sivil Sesler Festivali iki giin boyunca Katilim Noktas, iyilik
Noktasi, Guzellik Noktasi, Sonunda Kavustuk Meydani, Oyun
Noktasi ve Cim Amfi’ de yurt ici ve yurt disindan konuklarla
sivil toplumun gindemine giren konularin konusuldugu
paneller, sivil toplum kuruluslarinin dizenledigi atol-
yeler, etkinlikler, cesitli sergiler, stantlar, oyunlar ve
sahne performanslarina da ev sahipligi yapti.

Bu festivalde dernek olarak yer alarak bizimle
benzer amaclar icin calisan diger sivil toplum ku-
ruluslariyla iletisime gecebilmemizi, toplumsal
farkindalik icin daha gorinir olabilmemizi, diger
katiimcilar icin de bireysel farkindalik saglaya-
bilmemizi saglayan tim destekcilerimize tesekkur
ediyoruz.




Adi Aysin, heniiz 22 yasinda... Diinyaya geldikten kisa bir siire sonra MPS Tip 4 teshisi aliyor. Hastalikla ta-
nismasini ve yasadiklarini, "MPS teshisiyle dogdum ama bu hayatimin bittigi anlamina gelmiyor" seklinde
ifade ediyor.

lmanya'nin Koln kentinde yasayan Aysin, biz MPS has- rilan Aysin 16 yasindan beri cesitli yazilar kaleme aliyor,
talarinin cok iyi bildigi, zorluklarini yasadigi, ciddi bir sanatsal etkinliklere katiliyor ve sarkilar soyliyor. Teker-
metabolik hastalik olan Mukopolisakkaridoz (MPS) lekli sandalyesinde Koln - Deutz'da sarkisina cektigi klip

Tip IV hastaligi ile dinyaya gelmis. Simdilerde 22
yasinda bir genc kiz. Hastalik, kisalan omurga,
solunum bozukluklari, kalp kapakciklarinda-
ki sorunlarin yani sira kornea opakligi gibi
semptomlar vermis durumda.

bircok kez gorlntlilenmis ve blyuk begeni almis
durumda. "Hayir, farkli degiliz, inan bana, ya-
pabilirim clinkl korkmuyorum® diye ses yik-
selten Aysin, "Daha Once engelimle bas
edemiyordum" diyor. Mizige basladiktan
sonra ise yasantisinin daha kolaylastigi-
ni ifade ediyor. Genclik kulibinin hip-
hop teklifi sonrasi muzisyenlerle birlikte
sarkilar soyleyen Aysin, simdilerde daha
mutlu ve micadeleci.

Butln bu zorluklara ragmen hayata sari-
lan Aysin, yaziyor, sarki soyliyor, kendisi
gibi hasta olanlara ilham kaynagi ve rol
model oluyor. Sizlerle paylasmak istedi-
gimiz bir diger ayrinti ise Aysin’in, MPS LH
Dernedi Yonetim Kurulu Uyesi Aynur Uguz Aysin, bi sarkisinda “MPS teshisiyle dog-
ve kizi Ayse Nihan ile birlikte Almanya’da dum ama bu hayatimin bittigi anlamina
Moor 5 klinik calismasi giinlerinden arkadas ol- gelmiyor.” diyor. Kesinlikle Aysin hakl; hayat
masi. her seye ragmen yasamaya ve miicadele etmeye
deger. Bu paylasimla sizleri bir MPS savascisi ile tanistir-

Yasadigi zorluklari asma yolunda bir anlamda muizige sa- mak istedik...

Aysin'in sarkisina ve video klibine ulasmak icin QR kodu okutabilirsiniz.
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