¥ B POMPE

POMPE HASTALIGI iGIN DOGRU TEDAVIiYi ALMAK

Pompe hastalidi ile ortaya gikabilecek
ihtiyaglari karsilamak icin bir saglk
uzmani ekibine ihtiyag vardir. Saglk
ekibinizin her Uyesi, size sunabilecegi
kendine  6zgu becerilere sahip
olacaktir. Bir hekim ekip lideri gorevi
gorap, butin hekimler tarafindan
verilen tedaviyi koordine edebilir.
Pompe hastaliginin  ¢ok ender -
gorulmesi nedeniyle, daha 6nce bu
noromuskuler hastaliga sahip hig
kimseyi tedavi etmemis hekimler ile
karsilasmak yaygin bir durumdur.
Medikal ekip ile yakin bigimde
calismak, sizin ya da ¢ocugunuzun
ihtiyaci olan hizmetleri almaniza yardimci olacaktir. Pompe hastaligi hakkinda her seyi
ogrenmek, kendi tedavinizi kontrol edebilmenizi saglar. Bu brosiur sizin baslangic
noktaniz olacaktir.

S: Pompe hastaligi hakkinda bilgi sahibi olmanin 6nemli oldugunu biliyorum, ancak
nereden basglayabilirim?

C: internet'te iyi bilgi kaynaklari bulabilirsiniz. Bu bilgilerin biiyiik kismi, hastalar ya da
hastaliga sahip ¢ocuklarin ebeveynleri tarafindan baglatilan gruplardan gelmektedir.
Bunun yani sira, diger noromuskuler hastaliklar ile ilgili arastirmalari destekleyen
gruplardan, devlet kurumlarindan ve tim dunyadaki onde gelen tip merkezlerinden de
bilgi alabilirsiniz (Son sayfada bulunan ‘Nereden Daha Fazla Bilgi Alabilirim?’ kismindaki
kaynak listesi baglamaniza yardimci olabilir).

S: Pompe hastaligi nasil tedavi edilir?

C: Dunya capinda gok sayida etkili Enzim Replasman tedavisi (ERT) mevcuttur ve ayrica
Gen Terapisi tedavileri ile ilgili planlanmis ve devam eden galismalar da bulunmaktadir.
Bu dogrudan tedaviler hakkinda daha fazla bilgi igin, lutfen Pompe Connections: Tedavi
Surumu’nu inceleyin.

ERT gibi dogrudan girisimsel tedavilerin yani sira destekleyici terapiler, Pompe
hastaligina sahip kigilerin guglerini muhafaza etmelerine ve kas zayifigindan
kaynaklanan saglik problemlerini nlemelerine yardimci olur. Destekleyici terapiler her bir
hastanin spesifik ihtiyaglarina gore belirlenmektedir. Solunum terapisi, nefes almak igin
gerekli deste@i saglayabilir. Fizik tedavi hareketliligi arttirmaya, tutulmalar azaltmaya,
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kaslari guglendirmeye ve agrilari azaltmaya yardimci olabilir. Diyet terapisi, kalorileri
muhafaza etmeye ve kilo kaybini 6nlemeye yarar. Pompe hastaligina sahip her Kisi,
vucudunun mekanigi degistikgce yeni zorluklarla kargilagir. Bilgi sahibi bir medikal ekipten
dogru terapiyi almak ve bununla beraber ¢evrenizdekilerin ilgisi ve destegi, her gununuzu
dolu dolu yagsamaniza yardimci olur.

S: Saglik ekibimdeki kilit insanlar kimlerdir?

C: Pompe hastaligi olan birinin ihtiyaglarini kargilamak igin ¢cok ¢esitli beceriler gerekir.
Asagidaki tabloda aile hekiminize veya birinci basamak saglik hizmeti saglayiciniza ek
olarak tibbi ekibinizde yer alacak olasi Uyeler listelenmektedir. Ekibin saglikta meydana
gelen tum degisiklikler veya ortaya c¢ikan yeni semptomlar hakkinda bilgilendiriimesi
gerekecektir. Her ekip Uyesinin, diger ekip tyelerinden aldiginiz bakimi mutlaka bilmesini
saglayin. Pompe hastaligi olan bir gocugunuz varsa, ¢ocugunuzun semptomlarini ve
tedaviye tepkisini takip etmeniz ve destekleyici tedavilerle yardimci olmaniz 6nemlidir.

Birinci Basamak
Hekimi:

Teshis edilmemis bir saglik sorunu olan bir kisiyle ilk temasi
kuran ve ayni zamanda sebep, organ sistemi veya teshisle
ilgili bir sinirh olmaksizin gesitli tibbi durumlarin surekli
bakimini saglayan hekimdir. Ortaya ¢ikabilecek Pompe disi
tibbi sorunlari da yonetecektir.

Cocuklarin tibbi bakimi konusunda uzmanlagmis doktor.

Cocuk Doktoru:

Tibbi Genetik | En az kismen genetik kokenli hastalik ve bozukluklarin

Uzmani: | incelenmesinde uzmanlagmis Kisi.

Norolog: | Sinir sistemindeki bozukluklari teghis ve tedavi eden 6zel
egitimli bir doktor. Buna beyin, omurilik, sinir ve kas
hastaliklari da dahildir.

Kardiyolog: | Kalbin yapisi, iglevi ve bozukluklari konusunda uzman Kisi.

Go6gus Hastaliklari
veya Solunum
Uzmani:

Solunum sistemi iglev bozukluklari ile ilgilenen tip dalinda
uzman hekim. Kas zayifligindan kaynaklanan solunum
problemlerini tedavi eder.

Gastroenterolog:

Sindirim sistemi bozukluklarinin tani ve tedavisinde
uzmanlagsmis hekim. Sindirim ve beslenme gugclukleriyle ilgili
sorunlari tedavi eder.

Ortopedist:

iskelet sistemindeki sekil bozukluklarini tedavi eden ve
duzelten uzman. Bir ortopedist skolyozu (omurga egriligi),
kontrakturleri (kas gerginligi) ve kas zayifligina bagli diger
eklem veya kemik problemlerini tedavi eder.

Solunum Terapisti:

Nefes alma zorlugu ¢eken hastalari tedavi etmek igin gogus
hastaliklari uzmaniyla birlikte ¢aligir. Solunum cihazlari ve
ventilatorler gibi ekipmanlarla g¢alisirlar.
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Diyetisyen:

Dogru beslenme yoluyla saghgin iyilestiriimesi ve
hastaliklarin tedavisinde diyetin tedavi edici kullanimiyla
ilgilenir.

Genetik Danigsman:

Genetik hastaligi olan veya bu tur bir hastalik agisindan risk
altinda olan bireyler ve ailelerle ilgilenir. Genetik danigsmanlik,
hastalara ve ailelerine bilingli kararlar vermelerine yardimci
olmak uzere rahatsizliklari, gelecekteki gebeliklere yonelik
riskler ve tedaviler hakkinda bilgi saglamak Uzere
tasarlanmistir.

Psikolog:

Psikolojik terapi, test ve arastirma yapmak Uzere egitilmis ve
egitim almis kisi. insanlarin korkulari ve endiseleriyle bas
etmelerine ve gergek durumlarin Ustesinden gelmelerine
yardimci olur.

Sosyal Hizmet
Uzmani:

Finansman, aile ve kaynaklar dahil musgterilerin ihtiyaglarini
kargilamak igin sosyal ve davranig bilimlerinden yararlanan
uzman.

Fizyoterapist:

islevleri geri kazandiran, hareket kabiliyetini artiran, agriy
hafifleten ve kalici fiziksel engelleri onleyen veya sinirlayan
hizmetler sunarak, engellilik yaratabilecek kosullara sahip
bireylere yardimci olur. Genel zindelik ve saglik durumunu
geri kazandirir, korur ve destekler.

is ve Ugras Terapisti:

insanlarin giinliik yasam aktivitelerine katilmalarina yardimci
olur. Bu sonuca, insanlarin katilim kabiliyetlerini gelistirecek
seyler yapmalarini saglayarak veya katilimi daha fazla
destekleyecek sekilde gcevreyi degdistirerek ulasirlar.

Hemsire:

Hasta veya saglikli kigilere, gerekli glce, iradeye veya bilgiye
sahip olmalari durumunda yardimsiz gergeklestirebilecekleri,
saghga veya iyilesmeye katkida bulunan faaliyetleri yerine
getirmeleri konusunda destek olmak suretiyle, kisinin
mumkun oldugu kadar hizli bagimsizhgini kazanmasini
saglar.

S: Pompe hastaligi ile ilgili deneyime sahip bir tip merkezi nasil bulabilirim?

C: Tum dunyada, Pompe hastaligini tedavi konusunda uzmanlagsmis ¢ok sayida tip
merkezi olmakla birlikte, Pompe hastaligina iligkin anlayis giderek artmaktadir. Benzer
noromuskuler hastaliklari ya da ender gorulen genetik bozukluklari tedavi etmekte olan
klinik ve rehabilitasyon merkezleri de Pompe hastaligina sahip kisiler igin tedavi

sunabilirler.
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Amerika Birlesik Devletlerinde, Avrupa ve diger kitalarda da, Pompe ve néromuskuler
hastaliga sahip kigiler icin pek gok uzmanlasmig merkez vardir.

S: Aile surece nasil dahil olabilir?

C: “Ailenin” hastanin hayatindaki degismez rolu g6z 6nune alinarak, aile ve tedaviyi
yuruten doktor veya saglayici tarafindan, ekip seklinde c¢alisacak aile ve saglik hizmeti
saglayicilarinin belirledigi intiyacglara odaklanan bir bakim plani geligtiriimelidir. Aileler ve
hastalar, bakimin hedeflerini belirlemede esit katiimi mumkdn kilmak igin bakimin her
duzeyinde profesyonel ekiple bir ortaklik kurmalidir. Hastaneye yatma veya tedavi
nedeniyle c¢ekirdek aile Uyelerinden ayrilma, ulagsim, konaklama masraflari, ise
gidememe, uyarlanmig bir arag dahil 6zel ekipman, ev yardimi, dizenli tibbi prosedurler,
mesleki egitim tekrari ve egitim programlamasini icerebilecek coklu ihtiyaclar ele
alinmalidir. Terapiler, tedaviler ve kaynaklar hakkindaki bilgiler, aile iligkilerinize duyarl,
uygun ve destekleyici bir sekilde aile ve/veya hasta ile surekli olarak paylasilabilir. Bir
sosyal hizmet uzmani veya diger sosyal ¢alisma gorevlileri da dahil olmak Gzere uygun
sosyal kurumlara zamaninda sevk ve ihtiya¢g duyulan sosyal hizmetlerin desteklenmesi,
hastanin bakimini koordine eden Kkisi tarafindan talep edilebilecek temel destek
unsurlaridir. Aile ve tum saglayicilar bakim planini ve hastanin ilerlemesini duzenli
araliklarla guncellemelidir. Bu, bakim konusunda ortaklik olusturarak aileyi merkez alan
kapsamli ve koordineli bir bakim saglayacaktir.

S: Tibbi onerilerin 6tesinde, pratikte karsilagsacagim tim zorluklar i¢in nereden
yardim alabilirim?

C: Pompe hasta destek kuruluslari siz ve aileniz i¢in paha bigilmez bir kaynaktir. Pek ¢ok
ulkede ulusal destek kurulusglari bulunmaktadir (Ulkelere gore bir liste IPA'nin Bagli
Kuruluslar sayfasinda bulunabilir). Bu kuruluglar, duygusal destekten egitim kaynaklarina
kadar ¢ok gesitli konularda destek saglayabilirler.

Yasadiginiz yere bagli olarak, size, tedaviye yonelik finansal kaynaklarinizi
degerlendirmenizde, devlet yardimlarina bagvurmanizda, medikal ve sosyal hizmetler
bulmanizda, gocugunuz igin bir egitim plani olusturmanizda, evde bakim ayarlamanizda,
hukuki haklarinizi 6grenmenizde, ¢alisma konularinda ve sigorta ile ilgili problemlerde
yardimci olabilecek gruplar gibi kaynaklara erisim konusunda yardimci olacak hizmetler
mevcut olabilir. Yerel Pompe hasta destek kuruluglariniz, tibbi ekibiniz ve diger kaynaklar
bu gruplarla iletisime gegcmenize yardimci olabilir.

Bircok kisi tarafindan, ebeveynler arasi ve hastalar arasi destegin de saglanan en degerli
kaynaklardan biri oldugu bildirilmigtir. G6z 6nunde bulundurulmasi gereken bir diger
husus da kardegler, buyukanne ve buyukbabalar ve diger aile Uyeleri igin destegin
belirlenmesidir. Hasta destek kuruluslar bu konuda destek olabilir ve Pompe'ye 6zel
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Facebook gruplari gibi sosyal medya araciliiyla diger Pompe hastalariyla baglanti
kurulmasi da faydali olacaktir.

S: Pompe hastaligi hakkinda c¢ocugumu tedavi eden saglik uzmanlarinin
bazilarindan daha fazla bilgi sahibi oldugumu dusglinliyorum. Bununla ilgili ne
yapabilirim?

C: Pompe hastaligi gibi ender gorulen hastaliklara sahip pek ¢ok kisi ve onlarin bakim
uzmanlari, dogru tedaviyi almanin tek yolunun hastalik hakkinda her seyi bilmek
oldugunu dugunurler. Cok sayida saglik uzmani ile muhatap olmaniz gerektiginde bilgi
sahibi olmak gergekten bir avantaj olabilir. Herkesin ne yaptigini takip etmelisiniz. Bu,
hatalarin meydana gelmesini onleyecektir. Kimi zaman, Pompe hastaligi konusunda fazla
tecribesi olmayan bir pediyatri uzmanini ya da aile hekimini, veya bir acil doktorunu
egitmek gerekli olabilir. Sahip oldugunuz bilgiyi, saglik ekibiniz ile paylasmaniz gereken
bir yetenek olarak gorun. Ve ne zaman endiseleriniz olursa, fikrinizi sdylemekten ya da
bir seyin neden yapildigini sormaktan ¢gekinmeyin. Unutmayin, sizin ya da ¢gocugunuzun
saghginda sizden fazla kimsenin gikari olamaz.

Nereden Daha Fazla Bilgi Alabilirim?: “Diger Bilgiler” bolimune bakiniz.

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