Dog"ru, gtincel tibbi bilgilere erisim hem siz hem

doktorunuz igin zorunludur. Bu tibbi bilgileri elde
etmek amaciyla bilim insaniari, hastalar ve
end(istri bir sdredir bir sorusturma ve kayit
programi tizerinde ¢alismaktadir.

IPA/Erasmus MC Pompe Sorusturmasi
(IPA/Erasmus MC Pompe Survey) hasta
guiddmlidiir. Hastalar bu ankette anahtar rol
oynamakta ve bifim insanlarina veri
saglamaktadir. Pompe Kayit Programi (Pompe
Registry), hastalarin hekimleri yoluyla elde edilen
veriler igin elektronik bir hastalik kayit
programidir. Hastaligin tedavisinde hekimlere
yardimci olmak lzere verilere ve araglara ivedi
erisim sadlamaktadir. Pompe hastalari ve
hekimleri internet lzerinden Pompe Registry
bilgilendirme web sitesine erisebilmektedir.

Hem IPA/Erasmus MC Pompe Sorusturmasi hem Pompe Kayit Programi, Pompe hastaligi hakkinda daha fazla bilgi
edinmeye yardimci olan ve birbirini tamamlayan son derece énemi; girisimlerdir. Bu kitapgik, her iki veri tabaninin
hedeflerini, nasil islediklerini ve nereden daha fazla bilgi edinebilecedinizi size aciklamaktadir.
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IPA/Erasmus MC Pompe dagitilmasini igeren ‘Pompe Sorusturmasi’

Sorusturmasi Nedir? projesini baglatmistir. Bu aragtirmanin amaci,

Pompe hastaliginin eriskin formunu

2002 yilinda, Uluslararast Pompe tanimlamaktir: hasta niifusunda hastaligin dogal

Dernegi ve Rotterdam, Hollanda’daki seyri, siddeti ve (tibbi) bakim kullanimu. Ikinci
Erasmus Universitesi Tip Merkezi (MC) hedef, hastalik siddetinin dl¢lilmesi ve zaman
ortak bir ¢alisma yaparak, Pompe hastaligi icindeki degisikliklerin degerlendirilmesi igin
olan daha yasl hastalar i¢in bir anketler Olctim 6lgeklerinin gelistirilmesi ve test
derlemesinin gelistirilmesini ve edilmesidir. Enzim yerine koyma tedavisinin

-
lPA www.worldpompe.org Tedavi Baskisi W destigi ile

Pompe hastaliginin diger adlari

Asit alfa-glukozidaz yetersizligi, asit maltaz yetersizligi (AMY), tip II glikojen depo hastaligi (GDH), glikojenoz
II ve lizozomal alfa-glukozidaz yetersizligi.




Pompe hastalan icin bilgi derlemesi (devam)

etkilerinin hasta perspektifinden
izlenebilmesi i¢in, enzim yerine koyma
tedavisine basladiginizda katilima devam
etmeniz (veya baglamaniz) énemlidir.

Tani, hastalik 6ykiisii, cocukluk ¢caginda
gelisim, hareket yetenegi, solunum
problemleri, spesifik semptomlar, giinliik
etkinlikler ve bakim kullanim1 gibi konulari
kapsayan bir anket gelistirilmistir. Halsizlik
(halsizlik siddeti olgegi), engellilik diizeyi
(Rotterdam 9 maddelik engellilik 6l¢egi) ve
yasam kalitesinin (SF-36 saglik anketi)
Ol¢iilmesi i¢in mevcut anketler eklenmistir.

IPA/Erasmus MC Pompe

Sorusturmasi nasil isliyor?

C Bu hasta giidiimlii sorusturmaya
katilmak i¢in, hasta orgiitiiniizle, [IPA

sekretaryasi ya da www.pompecenter.nl
araciliiyla Rotterdam, Erasmus MC’deki
Pompe Merkezi ile temasa gegebilirsiniz.
Katilma talebiniz alindiginda, bir
‘bilgilendirilmis olur’ imzalamaniz
istenecektir. Bu, arastirmanin niteligi,
amaclar1 ve hasta gizliligi ile ilgili bilgileri
aciklayan bir formdur. Dogrudan Erasmus
MC’ye gonderilebilir ya da hasta orgiitiiniiz
aracilifiyla iletilebilir. Rotterdam’daki
Pompe Merkezi bu bilgilendirilmis olur
belgesini aldiktan sonra, anket evinize
gonderilecektir. Anketi doldurduktan sonra,
Pompe Merkezi’'ne ya da hasta orgiitliniize
geri gonderebilirsiniz. Sagladiginiz veriler
bilgisayara girilecek ve Erasmus MC’de
analiz edilecektir. Eger kabul ederseniz,
ayni1 anketi her y1l doldurmaniz istenecektir.

irdA

Bu siirekli veri girisi, hastaligin dogal
seyri ve Myozyme tedavisinin
etkisine iligkin degerli takip bilgileri
saglamaktadir.

S IPA/Erasmus MC Pompe
Sorusturmasi bilgileri ne dl¢iide
gizli tutulmaktadir?

C Pompe Merkezi’ne sagladiginiz
bilgiler gizlidir. Kimliginizi

aciklayabilecek bilgiler anketteki yanitlardan
ayr1 tutularak, 6zel bir veri tabaninda
saklanacaktir. Bu veri tabanina yalnizca
Erasmus MC Pompe Merkezi’nden bir
arastirmact ya da hekim girebilecektir.
Sorusturmadaki her bir katilimeinin 6zgiin
bir aragtirma numarasi olacaktir. Veri
analizi amaciyla yalniz bu numara
kullanilacak (ve admiz kullanilmayacaktir).

IPA/Erasmus MC Pompe

Sorusturmasi verileriyle ne
yapilacak?

C Iyi bir grup genel bakisi elde etmek

iizere, her bir yanit diger Pompe
hastalarinin yanitlariyla iligkilendirilecektir.
Bu yaklasim bilim insanlarina iyi bireysel ve
grup takibi saglamaktadir. IPA/Erasmus MC
Pompe Sorusturmasi sonuglar1 bilimsel
dergilerde yayimlanarak, Pompe hastalig1
tizerinde ¢alisan diger hekimler ve
arastirmacilarin derlenmis verilerden
yararlanmalarina olanak saglanacaktir.
Pompe Merkezi www.pompecenter.nl web
sitesinde ‘yayinlar’ basligi altinda bu
yayinlar1 genel olarak gézden
gecirebilirsiniz.




Pompe hastalan icin bilgi derlemesi (devam)

IPA/Erasmus MC Pompe

Sorusturmasi’na nasil
katilabilirim?

C Pompe hastalar1 Hollanda, Almanya,
Ingiltere, Fransa, ABD, Avustralya

ve Kanada’daki I[PA baglantili hasta
orgtitleri araciligryla bu projeye katilmistir.
Digerleri dogrudan Erasmus MC araciligiyla
bireysel olarak katilmistir. Fransa’da, bu
arastirma hasta orgiitii ve Paris’teki Institut
de Myologie’nin isbirligi ile
yiiriitiilmektedir.

IPA/Erasmus MC Pompe Sorusturmasi’na
hala katilmak miimkiindiir. Anket
Flamanca, ingilizce, Fransizca ve Almanca
olarak mevcuttur. Daha fazla bilgi i¢in
Pompe Merkezi www.pompecenter.nl web
sitesini ziyaret ediniz ya da IPA
sekretaryasiyla temasa geg¢iniz.

Hastahk kayit programi nedir?

C Hastalik kayit programu, spesifik bir
tibbi durumu olan hastalara iliskin

tibbi bilgileri iceren bir veri tabanidir.
Hekimler bu veri tabaninda toplanan
bilgileri, hastaligin daha 1yi anlagilmasini
saglamak ve herhangi bir hastalik destek
onleminin etkililigini izlemek amaciyla
kullanmaktadir. Nihai hedef, sizin gibi
hastalarin klinik sonuglarin1 iyilestirmektir;
iste bu nedenle, hekimlerin ve hastalarin
katilimi1 bu kayit programinin basarisi i¢in
kritik 6nem tagimaktadir. Kayit

programlariin Pompe gibi nadir
hastaliklarda 6zellikle degerli oldugu
kanitlanmustir.

Pompe Kayit Programi nedir?

C Eyliil 2004 tarihinde baglatilan ve
Genzyme tarafindan desteklenen

Pompe Kayit Programi, Pompe hastaliginin
dogal seyrinin daha iyi anlagilmasini
saglamak ve hasta sonuglarini izlemek
amaciyla olusturulmus kiiresel, gizli,
gdzlemsel, Internet tabanl bir hastalik kayit
programidir. Pompe Kayit Programi, tedavi
ne olursa olsun tiim Pompe hastalarina agik
bir goniillii programidir.

Pompe Kayit Programi’nin

amaclar nedir?

C Pompe Kayit Programi’nin bir¢ok
amaci vardir. Birincil olarak,

hastalarin ve hekimlerinin Pompe
hastaliginin degiskenligi, ilerlemesi ve dogal
Oykiislinii daha iyi anlamalarina olanak
saglamaktadir. Pompe Kayit Programa,
kiiresel Pompe hastas1 niifusunu karakterize
etmeye ve tanimlamaya ve herhangi bir ve
tiim hasta destek onlemlerinin zaman
icindeki etkinligini izlemeye yardimci olan
bir aragtir. Pompe Kayit Programi
araciligiyla, hekimler hastaya 6zgiil online
raporlara erigerek hastaligin ilerlemesini
izleyebilir ve klinik karar verme siirecinin
niteligini arttirabilir. Pompe Kayit
Programina erisen hekimler ayrica en son
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hastalik kilavuzlari, yayinlar ve uygulama
yaklasimlarini da elde edebilir. Dahasz,
Pompe Kayit Programi1 Pompe hastaliginin
tedavisinde yeni alanlar1 ele alacak ortak
arastirmalar ve yayinlar igin de bir temel
saglamaktadir.

Pompe Kayit Programi nasil
isliyor?

C Siz ve hekiminizin Pompe Kayit

Programi’na katilmay1 kabul
ettiginizi varsayalim. Diizenli check-up’lar
yaptirdigimizda, hekiminiz tarafindan
toplanan klinik bilgilerden bazilar1 Pompe
Kayit Programi’nda belgelenir. Bu verilere
ornekler arasinda kalp, kas, solunum ve
yasam kalitesi bilgileri sayilabilir.

Yalnizca hekiminiz bu bireysel bilgilere
erigebilir. Ancak, Kayit Programi’ndaki tiim
hastalara ait veriler katilan tiim hekimler
tarafindan toplu olarak ve anonim bi¢imde
gbzden gecirilebilir.

Pompe hastaligini tedavi eden tiim tip ve
saglik meslegi mensuplarinin Pompe
hastalarin1 Pompe Kayit Programina
kaydettirmeleri ve izlemeleri tesvik
edilmektedir.

S Pompe Kayit Program bilgileri ne
olciide gizli tutulmaktadir?

C Ulusal gizlilik yonetmelikleri ve tibbi
bilgilerle ilgili diger yasalar uyarinca,
veriler Pompe Kayit Programi’na
sunulmadan 6nce hekiminiz uygun bigimde

izninizi almak zorundadir. Hasta gizliligini
korumak i¢in, tiim hastalar bagka 6zgiin
tanimlayicilarla degil, yalnizca Kayit
Programi kimlik (ID) numarasiyla
tanimlanmaktadir.

Tiim hekim bilgileri de gizlidir. Hekime
Ozgiil hasta verileri gizli kalmakta ve
onceden yazili onay alinmaksizin diger
hekimlere agiklanmamaktadir. Hekimler
aras1 veri karsilastirmalar1 yapilmamaktadir.
Pompe Kayit Programi ayrica katilan
hekimlere, kendi Pompe hastalarindan elde
ettikleri klinik bilgileri Kayit Programindaki
toplu verilerle karsilastirma olanagi da
saglamaktadir.

Pompe Kayit Programi verileri periyodik
olarak ve tip toplumundan kayit verileri i¢in
spesifik talepler geldiginde 6zel amagh
olarak analiz edilmekte ve bildirilmektedir.
Hekimler isbirligi yapma, gézlemlerini
paylasma ve degerlendirme i¢in hipotezler
iiretmenin yani sira, gelecekteki tedavi
girisimlerine yon verme ve degerlendirme
cabastyla klinik verilerin toplanmasina
yardimci olmaya tesvik edilmektedir. Sonug
olarak, Pompe Kayit Programi uzun déonemli
bir programdir ve siiresiz olarak devam
edecektir.

Pompe Kayit Programi hakkinda daha fazla
bilgi almak i¢in www.pomperegistry.com
web sitesini ziyaret edebilirsiniz.
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Pompe Kayit Programi’na nasil

kaydolabilirim?

C Pompe Kayit Program stirekli olarak
yeni hekimleri ve hastalarini

kaydetmektedir. Tlgilenen hastalar daha fazla
bilgi almak tizere hekimleriyle konusmaya
tesvik edilmektedir. Hastalar da daha fazla
bilgi almak i¢in www.pomperegistry.com
web sitesini ziyaret edebilir ve Pompe
Hastalig1 Degerlendirme Cizelgesi'ni
indirebilirler. Hastalarin ayrica, tedaviyi
yiiriiten hekim araciligiyla edinebilecekleri
Pompe Kayit Programi Hasta Izin formunu
doldurmalar1 da gerekecektir.

Pompe Kayit Programi ve/veya
IPA/Erasmus MC Pompe

Sorusturmasi’ndaki kisisel verilerime
erisebilecek miyim?

C Pompe Kayit Programindaki
verilerinize yalnizca hekiminiz
araciligiyla erisebilirsiniz. Istisnai
durumlarda, eger hasta spesifik olarak talep
ederse, Pompe Sorusturmasi’ndan elde
edilen verilere erisilebilir.

Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmistir. Uluslararasi Pompe Dernegi tarafindan bir kamu
hizmeti olarak dagitilmaktadir ve Uluslararasi Pompe Dernegi, tibbi veya diger mesleki hizmetler sunma amacini tasimamaktadir.
Tip siirekli degismekte olan bir bilimdir. Insan hatasi ve uygulamadaki degisiklikler, bdylesi karmagik materyallerin kesin
dogrulugunu garanti etmeyi olanaksiz kilmaktadir. Bu bilgilerin diger kaynaklar, 6zellikle de hastanin kendi hekimi tarafindan
dogrulanmasi gerekmektedir. Myozyme’in etkililiginin kisiden kisiye farklilik gosterdigini liitfen unutmayiniz.

iPA






