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ENZiM REPLASMAN TEDAVIiSi HAKKINDA

Pompe hastaligi tanisi konmusg bir kisi olarak, alabilecegdiniz tedavi
hakkinda olabildigince fazla bilgi edinmek istersiniz. Enzim
Replasman Tedavisi (ERT), yillarca sdrddrilen bilimsel arastirma
ve gelistirmenin sonucunu temsil etmektedir. Diinyanin her yerinde
¢cok sayida saglik meslek mensubu, bilimsel uzman ve hasta (klinik
arastirmalara katilarak) bu ilaglarin gelistirimesine katkida
bulunmustur. Bu brosiir, Enzim Replasman Tedavisinin ne
olduguna ve insan viicudunda nasil islev gérdiigiine iliskin ayrintili
bilgiler sunmaktadir.

S: Enzim replasman tedavisi nedir?
C: Enzim replasman Tedavisi, yetersiz olan ya da eksik bir enzimin yerini alan tibbi bir tedavidir.

Pompe hastaligi s6z konusu oldugunda, lizozom enzimlerinden biri olan asit alfa glukosidaz ya da
GAA enzimi yetersiz veya eksiktir. Bunun sonucu olarak da hiicredeki lizozom iginde glikojen birikir.
Bu durum gogunlukla viicutta kalp, solunum, iskelet ve diiz kaslar (kan damarlari, mesane veya mide-
bagirsak yolunda bulunan kaslar) gibi kas dokusunda goérulur.

Enzim Replasman Tedavisiyle, Pompe hastaligi olan bir hasta genetik olarak tasarimlanmis bir enzim
formunu kullanarak yetersiz GAA enzimini diizenli miktarlarda alir. Bu enzim tedavisi damar igine (kan
akimi yoluyla) uygulanir. Enzim kaslara ulasir ve hticre iginde biriktiginde hasara yol agan glikojeni
parcalar.

Enzim Replasman Tedavisi, diizenli araliklara (6rnegin, ayda iki kez) uygulanan ve yagam boyu devam
eden bir tedavidir. Toplam doz, hastanin kilosuna bagli olarak degigir.

Enzim Replasman tedavisi Gaucher hastaligi, Fabry hastaligi ve MPS hastaliklari (I, Il & VI) gibi diger
bazi lizozomal depo hastaliklari i¢in de kullaniimaktadir.

S: Enzim Replasman Tedavisi nasil iglev gérmektedir?

C: Enzim Replasman Tedavisi sizde eksik olan enzimi size saglar. Hastanin damar igine
uygulandiginda, kan akimiyla yol alip kan damari bariyerinden gecer ve vicudun interstisyel bosluk
adi verilen bir alanina girer.

ERT’nin son varis yeri, lizozom adi verilen bir kas hiicresinin mikroskobik bdlgesidir (veya alt organeli).

Lizozom glikojenin biriktigi yerdir. ERT lizozoma vardiginda, eksik olan dogal enzim alfa-glukosidazin
gOrevini Ustlenir. Yani, glikojen birikimini pargalayarak glukoza donusturuar.
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S: Enzim Replasman Tedavisi ne igin kullanilir?

C: Pompe hastaliginiz varsa viicudunuzda alfa-glukosidaz adi verilen bir enzimin eksikligi s6z konusu
demektir. Bu enzim normalde glikojeni (bir karbonhidrat) glukoza parcalar. Enzim mevcut degilse,
belirli dokularda, 6zellikle de kalbinizde (bebeklerde daha sik olmak Uzere) ve kas dokunuzda
(akcigerlerin altindaki ana solunum kasi olan diyafram ve iskelet kaslari dahil) glikojen birikir.
Glikojenin ilerleyici sekilde birikmesi kalp bluylimesi, nefes alma gugclikleri ve kas zayifligi gibi ¢cok
cesitli bulgu ve semptomlara neden olur. Bu da agir engellilie ve hatta erken 6lime neden olabilir.
Enzim Replasman Tedavisi eksik veya yetersiz enzimin yerine geger.

S: Pompe hastalarina Enzim Replasman Tedavisi nasil uygulanir?

C: Enzim Replasman Tedavisi, kan dolagimi yoluyla, IV (intravendz hat) yoluyla veya port kateter adi
verilen Ozel bir erisim yoluyla uygulanir. ERT, Pompe hastaligi veya ayni turden diger kalitsal
hastaliklar olan hastalarin tedavisinde deneyime sahip bir doktor tarafindan regete edilir ve onun
g6zetiminde yapilir. Bu genellikle bir Genetik uzmani, gocuk doktoru veya Kas-Sinir Hastaliklari
uzmani olur.

S: Yeni tedaviler gelistirme siireci nedir?

C: Hastaliklara yonelik yeni tedavilerin gelistiriime sureci, arastirmacilarin teorilerini test etmeye
basladiklari laboratuvarda baslar. Bunu hayvan c¢alismalari izler ve egder bunlar yolunda giderse
insanlar tzerinde klinik arastirmalar adi verilen arastirma galismalarina gegilir. Bu ¢calismalarin amaci
tedavinin guvenliligi ve ne kadar etkili oldugu hakkinda bilgi toplamaktir. Deneysel bir tedavinin
insanlarda kullanim i¢in onaylanmasi uzun yillar stren siki ve dikkatli testler gerektirir. Daha fazla bilgi
edinmek icin 'Pompe Hastaligindaki Tibbi ilerlemeler' basliki Pompe Connections brosurinii
okuyunuz.

Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmistir. Uluslararasi Pompe
Birligi tarafindan bir kamu hizmeti olarak dagitiilmaktadir ve Uluslararasi Pompe Birligi, tibbi veya
diger mesleki hizmetler sunma amacini tasimamaktadir. Tip slirekli degismekte olan bir bilimdir.
Insan hatasi ve uygulamadaki dedisiklikler, bbylesi karmasik materyallerin kesin dogrulugunu garanti
etmeyi olanaksiz kilmaktadir. Bu bilgilerin baska kaynaklar, 6zellikle de hastanin kendi hekimi
tarafindan dogrulanmasi gerekmektedir.
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