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TEDAVIiYi YURUTECEK BiR HEKIM BULMAK

Pompe hastaliginin Enzim Replasman Tedavisi (ERT)
ile tedavisi artik diinya c¢apinda pek ¢ok hastaya
sunulabilmektedir ve bu ¢ok bliylik bir basaridir.
Ancak, bazi llkelerde geri 6deme hala bir sorun
olmaktadir. Bir Pompe hastas! olarak kugkusuz bu
firsat hakkinda ve Enzim Replasman Tedavisinin
faydalari hakkinda daha fazla bilgi edinmek
isteyeceksiniz. Bunun gergeklesebilmesi igcin 6nce
Enzim Replasman Tedavisinin llkenizde geri 6denip
6denmeyecegini 6grenmeniz 6nemlidir. Daha sonra,
Pompe hastaligini tedavi etmek isteyen ve tedavi
edebilecek yetkin bir hekim bulmaniz gerekecektir. Bu
biraz zaman ve g¢aba harcanmasini gerektirebilir.
Ancak, bu arayiginizi kolaylastirabilecek kaynaklar
bulunmaktadir. Bir hekim bulduktan sonra, bu tedaviyi
almak igin bir aday olup olmadiginizi kesinlestirmek
lizere bir degerlendirme yapilacaktir. Bu broglirde, Enzim Replasman Tedavisine erigiminizi
saglayabilecek bir hekimin bulabilecegi yerler ve gerekli olabilecek tibbi testlerin listesi
aciklanmaktadir.

P

S: Beni degerlendirecek ve Enzim Replasman Tedavisi ile tedavi edecek bir hekimi nasil
bulabilirim?

C: Enzim Replasman Tedavisi ile tedavi gérmeden 6nce Pompe hastaligini tedavi etmek isteyen bir
hekim bulmaniz énemlidir. Bu, yasadiginiz Ulkeye goére farklilik gosterir. Bazi Ulkelerde, Pompe
hastalarinin tedavisini izleyip, denetleyen uzmanlik merkezleri bulunmaktadir. Diger ulkelerde,
hastalarin yerel bir hastanede istekli bir hekim bulmalari gerekmektedir.

Ulkenizde Pompe hastaliginda uzman birisini bulmak igin, Uluslararasi Pompe Derneginin (IPA)
ulkenizdeki irtibat kigisi veya kuruluguyla temasa gecmeniz iyi bir baslangic noktasi olabilir.
www.worldpompe.org/ web sitesini ziyaret ediniz.

S: Beni Enzim Replasman Tedavisi ile tedavi edecek bir hekim bulduktan sonra, sormak
isteyebilecegim bazi sorular neler olabilir?

C: Sizi Enzim Replasman Tedavisi ile tedavi edecek bir hekim bulunduktan sonra, tedaviye
baglamadan énce karsilikli bir konusma yapmaniz énemlidir. Bu konugma igin iyice hazirlikli olun. On
muayene, geri 6deme, alerjik reaksiyonlar, tibbi testler ve rehabilitasyon gibi seyleri iceren tim
sorularinizin bir listesini hazirlayin.

Sormak isteyebileceginiz soru tiplerine iliskin bazi érnekler asagida verilmistir. Yasadiginiz tlkeye
bagl olarak, bazi sorular digerlerinden daha anlaml olabilir:

= Baska Pompe hastalarini da tedavi ediyor musunuz?

= Pompe hastaligi veya EYT’de deneyimli olan bagka uzmanlarla temasiniz var mi?

= Inflizyon tedavileriyle deneyiminiz nedir?
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= Sigortayla ilgili formalitelerde beni destekleyecek misiniz?

= inflizyon tedavileri baglamadan dnce herhangi bir tibbi muayene veya test yaptirmam gerekiyor
mu?

= Hangi glinlerde ve hangi saatlerde tedavi almam mumkuin olacak?

= Inflizyon ne kadar siirecek?

= inflizyon nerede yapilacak — en yakin hastanede mi, infiizyon merkezinde mi, yoksa evde mi?

= Birinflizyon giniinde ne beklemeliyim?

= Bir kateter portuna ihtiyacim olacak mi yoksa her defasinda yeni bir inflzyon ignesi mi alacagim?

= Alerjik reaksiyon gosterirsem ne olacak?

= Siz tatile ¢iktiginizda ne olacak? Yerinize bakacak biri var mi?

= Tedaviye basladiktan sonra, rehabilitasyon uzmani, fizyoterapist veya konusma terapisti gibi
bagska hekimlere sevk edilmem gerekebilir. Bu sevk islemlerinde bana yardimci olabilecek
misiniz?

= Durumumu dizenli olarak izleyecek misiniz?

S: Enzim Replasman Tedavisi almadan 6nce neler yapmaliyim?

C: Enzim Replasman Tedavisine baglamadan 6nce, dogrulanmigs bir Pompe hastaligi taninizin olmasi
gerekir. Bu da, enzim aktivitenize iligkin tibbi bir rapor ve/veya bir DNA mutasyon analizi anlamina
gelir. Doktorunuz da tedavinize baslamadan énce bazi ilave testler yapmak isteyebilir. Bu testler, kalp
muayenesini (kalp hizi ve ritminizi 6lgmek ve kalp kas dokusunun elektriksel aktivitesini gorintilemek
icin), norolojik testleri (kas gruplarinin gug ve iglevini dlgmek igin), akciger fonksiyon testlerini (belli bir
zaman diliminde nefes alip verdiginiz havanin miktar ve hizini kaydetmek igin), kan testlerini
(kaninizdaki elektrolitler, yaglar, proteinler ve enzimlerin dizeyini élgmek icin), gebelik testini veya
isitme testini icerebilir. Bu testlerin sonuglari doktorunuza bir taban veya baslangic noktasi
saglayacaktir. Tedaviniz ilerledikge, ilerleme duzeyini belirlemek icin bu testler tekrarlanabilir.

Enzim Replasman Tedavisi damar ig¢i (kan akisiniz yoluyla) uygulandigindan, doktorunuz
damarlariniza girisin ne kadar kolay oldugunu belirlemek Gzere muhtemelen sizi muayene edecektir.
Eger damarlariniza girig zorsa veya igne yaptirmaktan korkuyorsaniz, doktorunuz bir kateter portu
(veya benzer bir cihaz) takilmasini 6nerebilir. Kateter portu, lokal veya genel anesteziyle gogis
bdlgesinde deri ylizeyinin altina yerlestirilen bir cihazdir. Bu cihazin avantaji, damarlara kolay giris
saglamasidir. Dezavantaji ise, bir damar ici girisime kiyasla daha yulksek enfeksiyon riskinin
bulunmasidir. Herhangi bir isleme baglamadan énce doktorunuz bu segenegi sizinle gértsecektir.

S: Tedavimi yiuriiten doktorum diginda bakim siirecime baska kim dahil olabilir?

C: Pompe hastaligi tanisi konduktan sonra ¢oklu disiplinli bakim, yani uzmanlardan olusan bir ekipten
tibbi bakim almak onemlidir: 6rnegin; bir genetik uzmani, bir gocuk doktoru veya bir kas-sinir
hastaliklari uzmani ilerlemenizi izler ve sizi fizyoterapist, konusma terapisti, diyetisyen ve goégus
hastaliklari uzmani gibi spesifik semptomlari yénetecek olan cgesitli tibbi uzmanlara sevk eder.
Klinisyenler ve yardimci saglik uzmanlari da destekleyici bakim saglayabilir. Bu ¢oklu disiplinli ekibin
Uyeleri tedavi boyunca birbirleriyle strekli iletisim halinde olur. Coklu disiplinli bakim hakkinda daha
fazla bilgi igin, Pompe Connections ‘Pompe hastalidi igin dogru bakimi alma’ konusuna bakiniz.
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Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmistir. Uluslararasi Pompe
Birligi tarafindan bir kamu hizmeti olarak dagitiimaktadir ve Uluslararasi Pompe Birligi, tibbi veya
baska mesleki hizmetler sunma amacini tasimamaktadir. Tip siirekli 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. Enzim Replasman Tedavisi etkililiginin kisiden kigiye farklilik
gésterdigini lttfen unutmayiniz.
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