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A) Normal bir bireyin lizozomu—Sistin (şekilde sar� boyal� oval  parçac�klar)- Lizin
(şekilde mor boyal� dikdörtgen parçac�klar)

B) Tedavi almayan sistinozisli bir hastan�n sistin içeriği  artm�ş lizozomu 
C) Sisteamin (şekilde yeşil boyal� üçgenler) ile tedavi edilen sistinotik lizozom, sis-

tin-lizin-sistein (şekilde sar� boyal� ortadan ikiye bölünmüş oval parçac�klar) ve
sisteaminin oluşturduğu kar�ş�m disülfid

Normal lizozomlarda (Şeklin A bölümü) sistin ve lizin (iki farkl� amino asit) lizozo-
mal membran�n bir ucundan diğer ucuna serbestçe geçebilir. Sistinozisli hastalar�n
lizozomlar�nda (Şeklin B bölümü) lizin, lizozomu çevreleyen zardan serbestçe
geçebilir, ancak sistin geçemez ve lizozomun içinde birikir. Sisteamin ile tedavi
edilen lizozomlarda (Şeklin C bölümü) sisteamin sistinin yar�s� (sistein) ile birleşerek
bir disülfid olan sistein-sisteamini oluşturur; bu disülfid lizozomdan d�şar� ç�kmak
için lizin taş�ma sistemini kullan�r.

Çocuğum Neden Sistinozisli Doğdu?

Sistinozis genetik bir hastal�kt�r. Bu, sistinozisin gebelikte oluşan herhangi bir nedenle
ortaya ç�kmad�ğ� ve bulaş�c� olmad�ğ� anlam�na gelir. Genetik hastal�klar kal�tsald�r;
aşağ�da çocuğunuzun neden sistinozisli olarak doğduğunun bir aç�klamas� verilmiştir.

Sistinozis, hastal�k bilgisini taş�yan kusurlu genin hem anneden hem de babadan
kal�t�ld�ğ� otozomal resesif olarak geçiş gösteren bir hastal�kt�r.

Siz ve eşiniz ayn� genetik hatay� taş�yorsan�z, her gebeliğinizde bebeğinizin sistinozisli
doğma olas�l�ğ� dörtte birdir. K�z ve erkek bebeklerde hastal�ğa yakalanma riski
ayn�d�r.
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Giriş

Elinizdeki kitapç�kta verilen bilgiler, sistinozisli hastalar�n, ailelerinin ve sağl�k
çal�şanlar�n�n bu hastal�ğ� ve tedavisini daha iyi anlamalar� için tasarlanm�şt�r.

Kitapç�ğ� boş bir zaman�n�zda okuyunuz ve bir uzman hekim veya bir diyetisyene  sor-
mak istediğiniz önemli sorular� not al�n�z.

Sistinozis ile ilgili Yararl� Bilgiler

Sistinozis Nedir?

Sistinozis, sistin adl� amino asidin çeşitli organlarda (böbrek, göz, kas, pankreas ve
beyin) anormal birikimi ile karakterize olan metabolik bir hastal�kt�r. Farkl� organlar bu
hastal�ktan farkl� yaşlarda etkilenir.

Sistin Nedir?  

Sistin bir amino asittir. Amino asitler birbirlerine bağland�klar�nda yaşam için gerekli
olan proteinleri oluşturan organik maddelerdir. Proteinlerin, hücrelerimizdeki lizozom
ad� verilen  özel yap�lar içinde metabolize olmalar� veya parçalanmalar� gerekir.
Proteinlerin parçalanmas�yla ortaya ç�kan farkl� amino asitler, vücut taraf�ndan tekrar
kullan�labilmeleri için lizozomlar�n d�ş�na taş�nmal�d�r. 

Sistinozisin Nedeni Nedir?

Sistinozis, sistin isimli amino asidin taş�nmas�ndan sorumlu  sistemin sistini taş�yama-
mas�ndan ve buna bağl� olarak sistinin lizozomlar içerisinde birikmesinden kaynaklan�r.
Biriken sistin kristaller oluşturur ve bu kristaller hücrelerin normal şekilde çal�şmalar�n�
engeller. Sistinozisli hastalar�n hücrelerinin sistin içeriği normal bireylerin hücrelerindeki
sistin düzeyinin ortalama 50-100 kat�d�r. Aşağ�daki şekil, sağl�kl� bireylerde ve sistea-
min ile tedavi edilen ve edilmeyen sistinozisli hastalarda sistinin lizozomlardan nas�l
taş�nd�ğ�n� göstermektedir (Özgün tedavi bölümüne bak�n�z).
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Belirtileri Nelerdir?

Sistinozisin üç klinik şekli bulunmaktad�r: infantil (veya nefropatik) sistinozis; geç yaşta
başlayan sistinozis ve benign (iyi huylu) sistinozis. Benign şekli böbrek yetersizliğine
neden olmaz. İnfantil ve geç yaşta başlayan sistinozis ilk belirtilerin görülmeye başlad�ğ�
yaş ve klinik seyrinin h�zl� olmas�yla biribirinden ayr�l�r. İnfantil sistinozis genellikle alt�nc�
ve on sekizinci aylar aras�nda aş�r� susama ve idrar yapma, gelişme geriliği, raşitizm ve
dehidratasyon (vücuttan aş�r� su kayb�) ataklar� ile ortaya ç�kar. Bu bulgular böbrek
tubulus işlevlerinin iyi olmamas� (renal tübülopati) veya Fanconi sendromu ad� verilen bir
bozukluktan kaynaklan�r. Sonuç olarak vücut için önemli baz� besin maddeleri ve mine-
raller idrar ile at�l�r. Sistinozisli çocuklar�n gözlerinde �ş�ğa duyarl�l�ğa (fotosensitivite) yol
açan kristaller bulunur (bir yaş�ndan sonra). Ayr�ca beyaz kan hücrelerindeki sistin
düzeyi yükselir, herhangi bir yan etki yapmaz ancak tan�n�n doğrulanmas�na
yard�mc�d�r. Özgün tedavi verilmediğinde sistinozisli çocuklarda alt� ve on iki yaşlar
aras�nda son evre böbrek yetmezliği (böbrek işlevlerinin kayb�) gelişir.

Sistinozisli hastaya böbrek transplantasyonu (nakli) uygulanm�ş ve hasta erişkin döne-
me gelmiş ise, yeni böbrek hastal�ktan etkilenmez. Bununla beraber sisteamin tedavi-
si almazlar ise (özgün tedavi bölümüne bak�n�z), bu hastalarda sistinin tüm vücutta
devaml� birikmesinden dolay� diğer organlara ilişkin komplikasyonlar gelişebilir. Bu
komplikasyonlar�n başl�calar� yutma güçlüğü, diyabet ve hipotiroididir. Ancak ileri
yaştaki hastalar�n tümünde bu komplikasyonlar gelişmeyebilir.

Sistinozis Nas�l Tedavi Edilir?

Genelde tedavinin başlang�c�nda, farkl� ilaçlar� doğru şekilde düzenleyebilmek için
çocuğun bir süre hastanede yatmas� gerekebilir. Bu süreden sonra, hastanede yat�ş
nadiren gerekir ve izlem önce bir veya iki ayda bir ve daha sonra y�lda üç-dört kez
olmak üzere poliklinik düzeyinde gerçekleştirilir. 

Semptomatik Tedavi

Sistinozisli çocuklar�n böbrekleri idrar� konsantre edemez ve buna bağl� olarak önemli
miktarlarda sodyum, potasyum, fosfor, bikarbonat ve karnitin gibi maddeler idrar ile
at�l�r. Semptomatik  tedavide idrarla kaybedilen bu maddeler yerine konur.

Tüm sistinozisli çocuklarda belirtiler ayn� değildir ve baz� belirtiler görülebilir veya
görülmeyebilir. Doktorunuz semptomatik tedaviyi buna göre ayarlamal�d�r.
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■ Sistinozis Nas�l Oluşur?

Şekil hastal�ğ�n nas�l gerçekleştiğini göstermektedir.
Döllenme s�ras�nda anneden bir yumurta ve babadan bir sperm hücresi biraraya gele-
rek fetüsü oluşturur. Bir gebelikte hangi spermin hangi yumurta ile birleşip bebeği
oluşturacağ�n� önceden bilmek olas� değildir.

Her bir sperm ve yumurta hücresinin çekirdeğinde bulunan genetik bilgi (DNA) kro-
mozomlar ad� verilen zincirler üzerinde saklan�r. Bu bilgi, çocuğun göz ve saç rengini
belirlediği gibi genetik bir hastal�kla ilgili bilgiyi de içerir.

Bu şemada hem anne hem de baba ayn� genetik hatay� taş�mak-
tad�r (turuncu üçgen). Annenin her gebeliğinde bebeğin genetik
hatay� hem anneden hem de babadan almas� ve sistinozisli doğma
olas�l�ğ� dörtte bir’dir.

= ANNE = BABA

= Sağl�kl� çocuk (Taş�y�c� değil)

= Sağl�kl� çocuk (Genetik hatay� taş�yor)

= Sistinozisli çocuk

= Sağl�kl� çocuk (Genetik hatay� taş�yor)
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• Karnitinin idrarla kayb� sonucu kan karnitin düzeyi düşer. Karnitin enerji sağlamak için
yağ�n kaslar taraf�ndan kullan�lmas�n� sağlad�ğ�ndan hastalara verilmelidir.

• Hormon desteği gerekebilir. Bazen tiroid bezi yeterli miktarda tiroid hormonu üret-
mez. Bunun için tiroksin (damla veya tablet) verilir. Diyabet ortaya ç�karsa insulin
tedavisi verilmesi gerekir. Bu durum, böbrek naklinden sonraki ilk aylarda, pankreas
yeterince insülin üretemediğinde ortaya ç�kabilir. Sisteamin tedavisi pankreas ve
tiroidi koruduğundan hormon tedavileri sistinozisli  çocuklarda art�k nadiren gerek-
mektedir. Adölesan dönemindeki  baz� erkeklerde püberte gecikirse testosteron
tedavisi gerekebilir. İyi bir s�v�-elektrolit dengesi sağlanmas�na karş�n büyüme yeterli
düzeyde değil ise, büyüme hormonu kullan�labilir. Tedavi, büyüme hormonunun her
gün (haftan�n 7 günü) veya haftada 6 kez deri alt�na enjeksiyonuyla gerçekleştirilir.

Özgün Tedavi

Özgün tedavinin amac� hücrelerde sistin birikimini azaltmakt�r (ücüncü sayfadaki
şemaya bak�n�z). Bu amaçla, böbrek yetmezliğini geciktirmede veya önlemede etkili
olduğu kan�tlanm�ş sisteamin tedavisi uygulan�r. Sisteamin sistinozisli çocuklar�n büyü-
melerine de yard�mc� olur. Doktorunuz sizi bu tedaviyi alman�z için gerekenler konu-
sunda bilgilendirecektir. 

Sisteamin çok k�sa süreli (en fazla 5-6 saat) aktif olduğundan sisteamin kapsülleri 6
saatte bir (günde 4 kez) verilmelidir. Bu tedavi her gün uyguland�ğ�nda etkilidir ve has-
tal�ğ� kontrol etmek için sürekli olarak al�nmal�d�r. Dozu ayarlamak ve tedavi uyumunu
izleyebilmek için düzenli aral�klarla lökosit sistin düzeyi ölçülmelidir.

Böbrek naklinin sistinozisli hastalarda çok yararl� olduğu kan�tlanm�şt�r ve sisteamin
tedavisi, böbrek nakli sonras� bu hastal�ğ�n geç komplikasyonlar�n� önlemek amac�yla
sürdürülmelidir. 

Korneadaki sistin kristallerini uzaklaşt�rmak için sisteamin göz damlas�n� hem sistinozisli
küçük çocuklar�n hem de böbrek nakli yap�lm�ş daha ileri yaştaki hastalar�n kullanmas�
sağlanmal�d�r. Sisteamin göz damlas� gözlerdeki zedelenmeyi geri çevirmek ve gele-
cekte karş�laş�labilecek sorunlar� önlemek için her gün ve sürekli olarak uygulanmal�d�r.
Sisteamin göz damlas� henüz pazarlama izni almam�şt�r. Doktorunuz size bu ürünün
kullan�m şekli ve uygulanmas�yla ilgili önerilerde bulunacakt�r.
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• Günde 2-3 litre dolay�nda su idrar yoluyla at�ld�ğ�ndan, çocuklar�n çok miktarda su
içmeleri gerekir. Bu, çocuklar�n gece-gündüz neden susad�klar�n� aç�klar. Çocuk suyu-
nu kendisi içemeyecek kadar küçük ise,  gündüzleri saat başlar�nda ve geceleri 2-
3 saatte bir su verilmelidir. Çocuk 8-10 ayl�k olduğunda kendi baş�na, hatta gece-
leri bile su içmeye al�ş�r. Yapman�z gereken tek şey, her zaman bir şişe su veya okul-
da bir erişkinin düzenli olarak doldurabileceği bir mataray� haz�r bulundurmakt�r.
Çocuklar�n istedikleri kadar su içmelerine izin verilmelidir.

• İdrarla kaybedilen elektrolitler (sodyum, potasyum, bikarbonat, fosfor) yerine kon-
mal�d�r. İdrar ile tuz kayb� olduğundan, yemekler normalden tuzlu haz�rlanmal�d�r.
Genellikle sodyum klorür şeklinde tuz desteği verilmesi gerekmektedir. Çocuklar
idrar ile bikarbonat ve potasyum da kaybederler ve bu kay�p sodyum bikarbonat
ve potasyum bikarbonat verilerek karş�lanabilir. Çocuk az miktarda bikarbonat
ancak fazla miktarda sodyum ve potasyum kaybeder ise, sodyum klorür veya
potasyum klorür şeklinde destek verilmelidir. Dört-beş yaş�n alt�ndaki çocuklarda
kapsüller aç�lmal� ve kapsül içeriği  su veya başka içecek ile kar�şt�r�lmal�d�r. Daha
büyük çocuklar kapsülleri yutabilirler. Bu destek günde 3-4 kerede verilir. Ancak
çocuklar�n çoğunun günde en az 10-15 kapsül (bazen daha fazla) almalar� gere-
kir. Çocukta böbrek yetmezliği varsa, idrarla elektrolit kayb� daha azd�r ve destek
maddelerin dozlar� hekim taraf�ndan ayarlanmal�d�r.

• Sistinozisli çocuklar doğru şekilde beslenmelidir. Sistinozisli çocuklar özellikle küçük
yaştakiler genelde iştahs�zd�r. Ayr�ca düzenli olarak kusarlar. Bu dönemde büyümek
için yeterli kalori almalar� gerekir. Bu, bazen ve özellikle de 1-2 yaştan önce nazo-
gastrik tüp veya gastrostomi ile besin ve ilaç verilmesinin başl�ca nedenidir. Çoğu
zaman bu tür beslenme geçici bir süre için uygulan�r.

• İndometazin, romatoid artrit ve lumbagonun tedavisi için kullan�lan bir anti-enfla-
matuvar ilaç olup idrar ile su ve elektrolit kayb�n� azaltmak için de kullan�labilir.
Sistinozisli çocuklarda indometazin idrar hacmini azalt�r ve buna bağl� olarak s�v�
tüketimini yaklaş�k %30 dolay�nda bazen yar� yar�ya azaltabilir. Çoğu hastada bu
durum gastrostomi tüpü ile beslenmeye gerek kalmayacak şekilde, iştah�n düzelme-
sini sağlar. Ayr�ca, çocuk geceleri su içmek veya idrar yapmak için daha az uyan�r.
İndometazin tedavisi genellikle birkaç y�l sürer.

• Raşitizm önlenmeli veya düzeltilmelidir. İdrarda fosfor kayb� raşitizme yol açar.
Raşitizim fosfor ve D vitamini desteği ile tedavi edilir.
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• Özellikle son y�llarda sistinozis tedavisinde gelişmeler olduğu ve bundan sonra da
daha fazla olacağ� göz önüne al�narak, mümkün olduğunca çok bilgi sağlanmal�d�r.
Doğru tedavinin bu hastal�ğ�n sonuçlar�n� geciktirdiği bilinmektedir. Yirmi y�l önce
gözlenen komplikasyonlar (tiroid bezi, pankreas, karaciğer işlevinde kötüleşme) sis-
teamin tedavisi sayesinde art�k görülmemektedir. Kaslara ilişkin ve nörolojik geç
komplikasyonlar�n da tedavi ile geciktirilebileceği düşünülmektedir.

• Hâlâ ana-babalar ve çocuklara göre önemsiz say�labilecek fakat sisitinozisli hasta-
lar için önemli olan ve kendilerine yard�mc� olunabilecek baz� konular vard�r.
Örneğin, bir düzine ilac� sabah, öğlen ve akşam almak kolay değildir. 

Aşağ�dakiler tedaviye uyumda yard�mc� olabilir:

- Haftal�k tablet kutusu kullan�m�; pazar günleri
haz�rlan�r.

- Alarml� tablet kutular�; yak�n bir tarihte
Orphan Europe ilaç firmas� taraf�ndan çocu-
klara sunuldu (Yararl� adresler bölümüne
bak�n�z).

- İlaç kullan�m�na bağl� hoş olmayan nefes koku-
sunu iyileştirmeye yard�mc� olan ürünler     
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■ Sistinozis Tedavisine Uyum

Ayn� anda pek çok ilaç almalar� ve sisteamini 6 saatte bir uygulamalar� gerektiğinden,
sistinozisli çocuklar�n tedaviye uyumunda sorunlar vard�r. Ancak doğru ve düzenli bir
tedavi ile çocuğun belirtilerinin kontrol alt�na al�nabileceğini ve böbrek yetmezliği
gelişmesinin  geciktirilebileceğini bilmekteyiz. Yetersiz tedavi çocuklukta ve erişkin
dönemde komplikasyonlarla karş�laş�labileceği anlam�na gelir. Ayr�ca çocuğa  böbrek
nakli uygulan�rsa organ reddini önleme tedavisi uygulanmal� ve diğer organlar� koru-
mak amac�yla sisteamine devam edilmelidir.

Çocuk veya adölesan hasta bazen sisteamini almak istemeyebilir. ‘’İyi tedavi uyumu’’
terimi, t�bbi reçeteye bağl� kal�nmas� durumunu anlat�r; bu, ilaç tedavisi olabilir ve
doğru dozlar�n düzenli olarak al�nmas�n� gerektirir veya diyet gibi başka uygulamala-
ra ya da doktor randevusuna uyum gösterilmesi anlam�na gelir. 

Buna karş�l�k “tedaviye uyumsuzluk” t�bbi reçetelere bağl� kal�nmamas� ve ilaçlar�n
düzenli olarak kullan�lmamas� anlam�na gelir.

Sistinozisli çocuklarda diğer kronik hastal�klarda olduğu gibi, tedavi uyumunun kötü
olduğu dönemler olabilir. Tüm ilaçlar� şaş�rt�c� şekilde kolay kabul eden küçük çocuklar
bir istisnad�r. Tedaviye uyumsuzluk sorunuyla adölesan dönemde daha s�k karş�laş�l�r.

Tedavi uyumuyla ilgili sorunlar nas�l önlenebilir ve ilaçlar�n düzenli olarak al�nmad�ğ� bir
dönemden sonra durum nas�l normale dönüştürülebilir?

• Çocuk küçükken ana-babalara bilgi verilmesi zorunludur: 
Hastal�k ve sonuçlar�, her ilac�n rolü ve ilaç al�nmad�ğ� zaman ortaya ç�kan kompli-
kasyonlar hakk�nda bilgi verilmelidir. Çocuğun tüm ilaçlar�n� almas�n� sağlamaktan
ana-babalar sorumludur. Bu ise, cesaret, her zaman çocuğun yan�nda olmak ve
irade gücü gerektirir. İlaçlar� almak için küçük çocuk ana-baban�n otoritesini hisset-
melidir. Ana-babalara bazen otoriteyi yumuşatmak cazip gelebilir ama bu yap�lma-
mal�d�r.
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Sistinozisin Doğum Öncesi (Anne Karn�nda, Prenatal) Tan�s� Mümkün Mü?

Genetik hatay� taş�yan bir erkek ve ayn� hatal� geni taş�yan bir kad�n her çocuk sahi-
bi olmak istediklerinde, çocuklar�n�n bu genetik hatay� kal�tma ve sistinozis hastal�ğ� ile
doğma olas�l�ğ� %25’dir (“Çocuğum Neden Sistinozisli Doğdu?” bölümüne bak�n�z).
Sistinozisli bir çocuğa sahip olma riski taş�d�klar� bilinen aileler için prenatal tan� olas�d�r.
Bu amaçla koryon villus örneği alma işlemi gebeliğin sekizinci-dokuzuncu haftas�nda,
amniyosentez ise gebeliğin on dördüncü-on alt�nc� haftas�nda yap�l�r. Bu konunun
deneyimli uzman bir doktorla görüşülmesi önemlidir. 

Gelecekten Beklentiler Nelerdir?

Sistinozis hakk�nda hâlâ öğrenilecek çok şey vard�r. Araşt�rmac�lar bu hastal�ğa yol
açan anormal geni tan�mlam�şlar ve hastal�ğa özgü bir fare modeli yaratm�şlard�r.
Başka araşt�rmac�lar hücrelerin işlevsel bozukluğunun mekanizmas�n� anlamaya ve her
komplikasyon için en iyi tedaviyi belirlemeye çal�şmaktad�rlar. Ancak baz� sorular
yan�ts�z kalm�şt�r:

• Bebeklik döneminden itibaren sisteamin tedavisi alan çocuklarda geç komplikas-
yonlar�n tümü önlenebilir mi?

• Bu çocuklar böbrek nakli gereksiniminden tamamen kurtulabilecekler mi?
• Böbrek naklinden  sonra, sisteamin tedavisi ne derecede yararl� olacakt�r?
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■ Adölesan Döneminde Karş�laş�lan Özel Sorunlar

• Adölesan döneminde ana-babalar ve çocuk hekimleri koruyucu kimliklerini giderek
b�rakmal� ve çocuklar�n kendi sorumluluklar�n� üstlenmelerine yard�mc� olmal�d�r.
Aşağ�da belirtilen konular yararl� olabilir :

a. Adölesan tedavi ekibinin aktif bir üyesi olarak düşünülmeli ve kendisine tart�şma,
görüşünü aç�klama, uzlaşma ve ayn� zamanda hata yapma hakk� tan�nmal�d�r.

b. Hastal�k, farkl� ilaçlar�n rolleri, beklenen sonuçlar ve olas� yan etkiler hakk�nda bilgi
verilmelidir.

c. Gözdağ� verilmemeli veya korku yarat�lmamal�d�r; bu davran�şlar endişeyi  artt�r�r.
d. Lökosit sistin düzeyinin düzenli olarak izlenmesi tedaviye uyulup uyulmad�ğ�n� gös-

termesi aç�s�ndan önemli bir kan�tt�r. Ancak adölesan ile dikkatle konuştuktan sonra
bu veriler kullan�lmal�d�r.

e. Tedaviye uyum göstermeyen bir adölesan� suçlamak yerine dinleyin: tedavisini
almayan bir adölesan mümkün olan her yoldan yard�m edilmesi gereken biridir. 

• Ana-babalar�n, doktorlar�n ve sağl�k çal�şanlar�n�n tüm istekliliğine rağmen, halen
baz� güçlüklerle karş�laş�labilir: Adölesan döneminde bireyler baz� zamanlarda ana-
babalar�na veya doktorlara tamamen karş� ç�kabilirler ve dolay�s�yla iletişim
zorlaşabilir. Bu olay yüzünden herkes kendisini suçlu hisseder. Bu uyum problemleri,
sadece hastal�k veya tedavi konusunda eğitim eksikliğine bağl� değildir; daha çok,
isyankarl�k dönemlerinin tedaviye uyumsuzluk şeklinde yans�d�ğ�, adölesan döneme
özgü bir ifade şeklidir. Sistinozisli diğer adölesanlar kendilerini ifade etmek için
bazen tehlikeli olabilen başka yollara başvurabilirler.

Bu zor dönemler keder ile kar�ş�k derin bir güvensizlik, haks�zl�ğa uğram�şl�k hissi, isyan,
inkar, suçluluk, yaln�zl�k hissi, cinsellik ve beden imaj�yla ilgili  kayg� ve depresyon
şeklinde yans�yabilir. Tedavi uyumsuzluğunun gerçek anlam�n� ayd�nlatmak ve çocuğun
ve ailenin durumu atlatmas�n� sağlamak için bir psikiyatrist veya psikoloğun yard�m�
gerekebilir. Bu sorunlar�n ortaya ç�k�ş�nda asla çocuğun veya ebeveynlerinin “kusuru”
yoktur ve kendilerini suçlu hissetmemeleri önemlidir. Çocuk ve ailesi yard�m� kabul etti-
kleri sürece, bu gibi sorunlar hiçbir zaman umutsuzluk yaratmamal�d�r. 

Uygulamada, çocuk, aile, okul personeli ve tedavi ekibi hepbirlikie çal�ş�rlar. Herkes
diğeriyle işbirliği içerisinde davran�r. Tabii ki iniş-ç�k�şlar vard�r, ama çoğu zaman çocuk
hastal�ğa rağmen, başka çocuklar gibi, geleceğe umutla bakan bir genç k�z veya genç
bir erkek yani kendi hayat�n� idare eden birer birey haline gelir.
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■ Terimler Sözlüğü

Amniyosentez Amniyotik s�v� örneğinin al�nmas� (rahim içindeki cenini çevreleyen
s�v�). Bu s�v� fetüs (cenin) hücrelerini içerir ve bu hücreler genetik
bozukluklar aç�s�ndan bilgi verir. 

Koryon Villus Örneklemi Gebeliğin 8. ile 12. haftalar� aras�nda koryon villustan [(anne
karn�ndaki bebeğin eş’inden (plasenta)] örnek almakta kullan�lan
bir teknik. Bu örnekteki hücreler genetik bozukluklar aç�s�ndan
incelenebilir.

L-Karnitin L-Karnitin vücutta uzun zincirli yağ asitlerinin enerji üretimi için
yak�lmak üzere mitokondrilere taş�nmalar� için kullan�l�r. Kaslardaki
enerjinin ana kaynağ� bu yağlar�n yak�lmas� olduğundan, karnitin
eksiklikleri düşük enerji düzeylerine ve kaslarda güçsüzlüğe yol
açar. 

Elektrolit İyonlar� (elektrik iletebilen atom veya atom grubu) üreten bir
madde; örn., sodyum, potasyum, klor, bikarbonat.

Enzim Kimyasal bir reaksiyonu kendisi bu reaksiyondan etkilenmeksizin
aktive eden bir protein. Enzimler göreceli olarak belirli kimyasal
reaksiyonlara özgündür; o nedenle vücuttaki farkl� pek çok reak-
siyonda rol oynayan çok say�da enzim vard�r.

Gastrostomi Tübü Cerrahi bir operasyon s�ras�nda doğrudan kar�n duvar�ndan geçi-
rilerek mideye yerleştirilen esnek bir tüp. Bu tüp yerinde uzun süre
kalabilir ve s�v�, ilaç ve g�dalar�n uygulanmas�nda kullan�labilir.

Hormon Vücudun bir bölümünde üretilen  ve kan dolaş�m�yla vücudun diğer
bölgelerine taş�narak bu bölgelerin yap� veya fonksiyonlar� üzerin-
de etki gösteren bir madde.

Lizozom Hücrelerin sitoplazmas� içinde, tek bir zar ile çevrelenmiş şekilde
bulunan bir yap� (jöleye benzeyen bir madde). Hücre içinde mad-
delerin parçalanmas�ndan sorumlu olan enzimleri içerir.

Fosfat (Fosfor) İnsan dokular�n�n özellikle kemiğin ana bileşenlerinden biri; metal
olmayan bir elementtir.

Raşitizm D vitamini eksikliği nedeniyle oluşan ve normal kemikleşme için
gerekli minerallerin kemiklerde çökememesi (mineralizasyon bozu-
kluğu) ile karakterize bir hastal�k. Bu hastal�kta kemikler yumuşak
olduğundan eğrilir ve bu durum özellikle uzun kemiklerde veya
göğüs kafesinin önünde daha belirgin olarak görülür.

Transplantasyon Bir bireyden başka bir bireye organ nakli.
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Yararl� Adresler

Cystinosis Foundation (Sistinozis Vakf�)
604 Vernon Street
Oakland, CA 94610 - USA
www.cystinosisfoundation.org

Sistinozis Vakf
 tamamen gönüllülük ilkesine dayanan, kâr amac
 gütmeyen ve sistino-
zisli hastalara hizmet vermeyi amaçlayan bir örgüttür.

Med Supplies
Sabiha Gökçen Uluslararas� Havaalan�, Teknik Blok Z-09
34912,  Kurtköy, İSTANBUL. Telefon 0 216 5880099 Faks 0 216 5880100.
www.medsupplies-uk.com

Sistinozis tedavisinde kullan
lacak olan ilaç “Orphan İlaç” kategorisinde olduğundan,
siparişler taraf
m
za doktorlar veya sigorta kuruluşlar
n
n sağl
k üniteleri taraf
ndan
verilmelidir.

Orphan Europe
70, avenue du Général de Gaulle
92046  Paris La Défense – France
www.orphan-europe.com

Orphan Europe, özellikle nadir hastal
klar alan
nda çal
şan bir ilaç firmas
d
r. Orphan
Europe yaklaş
k 30 ülkede sisteamin tedavisinin geliştirilmesi, pazarlanmas
 ve
dağ
t
m
ndan sorumludur.

Tedaviniz veya sistinozis hakk�nda herhangi bir sorunuz varsa lütfen doktorunuza
başvurunuz.

Orphan Europe ve Med Supplies, Prof.Dr. Chantal Loirat, Prof.Dr. Turgay Coşkun, Prof.
Dr. Salim Çal
şkan, Prof. Dr. Mübeccel Demirkol ve Doç. Dr. Serap Kalkanoğlu’na, bu
kitapç
ğ
n haz
rlanmas
 s
ras
ndaki  yard
mlar
ndan dolay
 teşekkür eder.

Bu kitapç�kta kullan�lm�ş olan hasta fotoğraflar� için kişilerden izin al�nm�şt�r
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