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Giris

Elinizdeki  kitapgikta verilen bilgiler, sistinozisli hastalarin, ailelerinin ve saghk
calisanlarinin bu hastaligi ve tedavisini daha iyi anlomalari icin tasarlanmistir.

Kitapgidi bos bir zamaninizda okuyunuz ve bir uzman hekim veya bir diyetisyene sor-
mak istediginiz énemli sorular not aliniz.

m Sistinozis ile ilgili Yararl Bilgiler

Sistinozis Nedir?

Sistinozis, sistin adl amino asidin cesitli organlarda (bobrek, gdz, kas, pankreas ve
beyin) anormal birikimi ile karakterize olan metabolik bir hastaliktir. Farkl organlor bu
hastaliktan farkli yaslarda etkilenir.

Sistin Nedir?

Sistin bir amino asittir. Amino asitler birbirlerine baglandiklarinda yasam igin gerekli
olan proteinleri olusturan organik maddelerdir. Proteinlerin, hiicrelerimizdeki lizozom
adi verilen  &zel yapilar icinde metabolize olmalari veya pargalanmalar gerekir.
Proteinlerin parcalanmastyla ortaya ¢ikan farkli amino asitler, viicut tarafindan tekrar
kullanilabilmeleri icin lizozomlarin disina tasinmalidir.

Sistinozisin Nedeni Nedir?

Sistinozis, sistin isimli amino asidin tasinmasindan sorumly  sistemin sistini tasyama-
masindan ve buna bagl olarak sistinin lizozomlar igerisinde birikmesinden kaynaklanr.
Biriken sistin kristaller olusturur ve bu kristaller hicrelerin normal sekilde calismalarini
engeller. Sistinozisli hastalarin hiicrelerinin sistin icerigi normal bireylerin hiicrelerindeki
sistin dizeyinin ortaloma 50-100 katidir. Asagidaki sekil, saghkli bireylerde ve sistea-
min ile tedavi edilen ve edilmeyen sistinozisli hastalarda sistinin lizozomlardan nasil
tasindigini géstermektedir (Ozgin tedavi bdlimine bakiniz).

—p—

A) Normal bir bireyin lizozomu—Sistin (sekilde sar boyall oval parcaciklar)- Lizin
(sekilde mor boyali dikdértgen parcaciklar)

B) Tedavi almayan sistinozisli bir hastanin sistin icerigi artmis lizozomu

C) Sisteamin (sekilde yesil boyali icgenler) ile tedavi edilen sistinotik lizozom, sis-
tin-lizin-sistein (sekilde sarn boyall ortadan ikiye bélinmis oval parcaciklar) ve
sisteaminin olusturdugu karisim disdlfid

Normal lizozomlarda (Seklin A bolimi) sistin ve lizin (iki farkh amino asit) lizozo-
mal membranin bir ucundan dider ucuna serbestce gecebilir. Sistinozisli hastalarin
lizozomlarinda (Seklin B bélimd) lizin, lizozomu cevreleyen zardan serbestce
gegebilir, ancak sistin gegemez ve lizozomun iginde birikir. Sisteamin ile tedavi
edilen lizozomlarda (Seklin C bdlmi) sisteamin sistinin yarisi (sistein) ile birleserek
bir distlfid olan sistein-sisteamini olusturur; bu disilfid lizozomdan disari cikmak
icin lizin tasima sistemini kullanir.

B Cocugum Neden Sistinozisli Dogdu?

Sistinozis genetik bir hastaliktir. Bu, sistinozisin gebelikte olusan herhangi bir nedenle
ortaya ¢ikmadigi ve bulasici olmadigr anlamina gelir. Genetik hastaliklar kalitsaldir;
asagida ¢ocugunuzun neden sistinozisli olarak dogdugunun bir agiklamasi verilmistir.

Sistinozis, hastalik bilgisini tasiyan kusurlu genin hem anneden hem de babadan
kalitildign otozomal resesif olarak gecis gésteren bir hastaliktir.

Siz ve esiniz ayni genetik hatayi tasiyorsaniz, her gebeliginizde bebeginizin sistinozisli
dogma olasiligr dortte birdir. Kiz ve erkek bebeklerde hastaliga yakalanma riski
aynidir.
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m Sistinozis Nasil Olusur?

Sekil hastaligin nasil gerceklestigini gdstermektedir.

Déllenme sirasinda anneden bir yumurta ve babadan bir sperm hiicresi biraraya gele-
rek fetlsU olusturur. Bir gebelikte hangi spermin hangi yumurta ile birlesip bebegi
olusturacagdini dnceden bilmek olasi degildir.

Her bir sperm ve yumurta hiicresinin cekirdeginde bulunan genetik bilgi (DNA) kro-
mozomlar adi verilen zincirler Uzerinde saklanir. Bu bilgi, cocugun géz ve sag rengini
belirledigi gibi genetik bir hastalikla ilgili bilgiyi de igerir.
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Bu semada hem anne hem de baba ayni genetik hatay tasimak-
tadrr (turuncu Uggen). Annenin her gebeliginde bebegin genetik
hatayr hem anneden hem de babadan almasi ve sistinozisli dogma
olasiligi dortte bir'dir.

B W - Saglkh cocuk (Tasiyic degil)

B & = Saglkh cocuk (Genetik hatayr tastyor)
4o 4w = Sistinozisli cocuk

& B = Saglkl cocuk (Genetik hatay! tasiyor)

Belirtileri Nelerdir?

Sistinozisin ¢ klinik sekli bulunmaktadir: infantil (veya nefropatik) sistinozis; gec yasta
baslayan sistinozis ve benign (iyi huylu) sistinozis. Benign sekli bobrek yetersizligine
neden olmaz. Infantil ve gec yasta baslayan sistinozis ilk belirtilerin gérilmeye basladig
yas ve klinik seyrinin hizl olmastyla biribirinden ayrilr. infantil sistinozis genelikle altinci
ve on sekizinci aylar arasinda asin susama ve idrar yapma, gelisme geriligi, rasitizm ve
dehidratasyon (viicuttan asir su kaybi) ataklari ile ortaya cikar. Bu bulgular bébrek
tubulus islevlerinin iyi olmamasi (renal tibilopati) veya Fonconi sendromu adi verilen bir
bozukluktan kaynaklanir. Sonug olarak viicut icin dnemli bazi besin maddeleri ve mine-
raller idrar ile atilir. Sistinozisli cocuklarin gézlerinde 1siga duyarlliga (fotosensitivite) yol
acan kristaller bulunur (bir yosindan sonra). Ayrica beyoz kan hiicrelerindeki sistin
dizeyi yUkselir, herhangi bir yan etki yapmaz ancak taninin dogrulanmasina
yardimaidir. Ozgiin tedavi verilmediginde sistinozisli cocuklarda alti ve on iki yaslar
arasinda son evre bdbrek yetmezligi (bdbrek islevierinin kaybi) gelisr.

Sistinozisli hastaya bébrek transplantasyonu (nakli) uygulanmis ve hasta eriskin déne-
me gelmis ise, yeni bdbrek hastaliktan etkilenmez. Bununla beraber sisteamin tedavi-
si almazlar ise (6zgin tedavi bélimine bakiniz), bu hastalarda sistinin tim viicutta
devamli birikmesinden dolayi diger organlara iliskin komplikasyonlar gelisebilir. Bu
komplikasyonlarin baslicalar yutma gucligy, diyabet ve hipotiroididir. Ancak ileri
yastaki hastalarin timinde bu komplikasyonlar gelismeyebilir.

Sistinozis Nasil Tedavi Edilir?

Genelde tedavinin baslangicinda, farkli ilaglar dogru sekilde dizenleyebilmek igin
¢ocudun bir siire hastanede yatmasi gerekebilir. Bu stireden sonra, hastanede yatis
nadiren gerekir ve izlem 6nce bir veya iki ayda bir ve daha sonra yilda U¢-dort kez
olmak Uzere poliklinik dizeyinde gerceklestirilir.

B Semptomatik Tedavi

Sistinozisli cocuklarin bobrekleri idrar konsantre edemez ve buna bagh olarak énemli
miktarlarda sodyum, potasyum, fosfor, bikarbonat ve karnitin gibi maddeler idrar ile

atilir. Semptomatik tedavide idrarla kaybedilen bu maddeler yerine konur.

Tum sistinozisli cocuklarda belirtiler ayni degildir ve bazi belirtiler gorilebilir veya
gorilmeyebilir. Doktorunuz semptomatik tedaviyi buna gére ayarlamalidir.
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o Giinde 2-3 litre dolayinda su idrar yoluyla atildigindan, cocuklarin cok miktarda su
icmeleri gerekir. Bu, cocuklarin gece-giindiz neden susadiklarini agiklar. Cocuk suyu-
nu kendisi icemeyecek kadar kiclk ise, gindizleri saat baslarinda ve geceleri 2-
3 saatte bir su verilmelidir. Cocuk 8-10 aylik oldugunda kendi basina, hatta gece-
leri bile su igmeye alisir. Yapmaniz gereken tek sey, her zaman bir sise su veya okul-
da bir eriskinin dizenli olarak doldurabilecegdi bir matarayr hazir bulundurmaktir.
Cocuklarin istedikleri kadar su icmelerine izin verilmelidir.

idrarla kaybedilen elektrolitler (sodyum, potasyum, bikarbonat, fosfor) yerine kon-
malidrr. idrar ile tuz kaybr oldugundan, yemekler normalden tuzlu hazirlanmalidir.
Geneliikle sodyum klorir seklinde tuz destegi verilmesi gerekmektedir. Cocuklar
idrar ile bikarbonat ve potasyum da kaybederler ve bu kayip sodyum bikarbonat
ve potasyum bikarbonat verilerek karsilanabilir. Cocuk oz miktarda bikarbonat
ancak fazla miktarda sodyum ve potasyum kaybeder ise, sodyum klorir veya
potasyum klorir seklinde destek verilmelidir. Dért-bes yasin altindaki ¢ocuklarda
kapsiller agiimali ve kopsil icerigi su veya baska icecek ile karistirimalidir. Daha
biyik cocuklar kapsUlleri yutabilirler. Bu destek giinde 3-4 kerede verilir. Ancak
cocuklarin cogunun giinde en az 10-15 kapsiil (bazen daha fazla) almalar gere-
kir. Cocukta bobrek yetmezIligi varsa, idrarla elektrolit kaybi daha azdir ve destek
maddelerin dozlari hekim tarafindan ayarlanmalidir.

Sistinozisli cocuklar dogru sekilde beslenmelidir. Sistinozisli cocuklar ézellikle kiicUk
yastakiler genelde istahsizdrr. Ayrica dizenli olarak kusarlar. Bu dénemde biyimek
icin yeterli kalori almalar gerekir. Bu, bazen ve 6zellikle de 1-2 yastan énce nazo-
gastrik tip veya gastrostomi ile besin ve ilac verimesinin baslica nedenidir. Cogu
zaman bu tir beslenme gegici bir sire icin uygulanr.

indometazin, romatoid artrit ve lumbagonun tedavisi icin kullanilan bir anti-enfla-
matuvar ilog olup idrar ile su ve elektrolit kaybini azaltmak icin de kullanilabilir.
Sistinozisli cocuklarda indometazin idrar hacmini azaltr ve buna bagdl olarak sivi
tiketimini yaklasik %30 dolayinda bazen yari yariya azaltabilin. Cogu hastada bu
durum gastrostomi tipU ile beslenmeye gerek kalmayacak sekilde, istahin dizelme-
sini saglar. Ayrica, cocuk geceleri su icmek veya idrar yapmak icin daha az uyanrr.
indometazin tedavisi genellikle birkac yil sirer.

+ Rasitizm énlenmeli veya diizeltimelidir. idrarda fosfor kaybi rasitizme yol agar.
Rasitizim fosfor ve D vitamini destedi ile tedavi edilr.

o Karnitinin idrarla kaybi sonucu kan karnitin diizeyi diser. Karnitin enerji saglamak igin
yagin kaslar tarafindan kullaniimasini sadladigindan hastalara verilmelidir.

« Hormon destegi gerekebilir. Bazen tiroid bezi yeterli miktarda tiroid hormonu Uret-
mez. Bunun icin tiroksin (damla veya tablet) verilir. Diyabet ortaya cikarsa insulin
tedavisi verimesi gerekir. Bu durum, bobrek naklinden sonraki ilk aylarda, pankreas
yeterince insUlin Uretemediginde ortaya cikabilir. Sisteamin tedavisi pankreas ve
tiroidi korudugundan hormon tedavileri sistinozisli  cocuklarda artik nadiren gerek-
mektedir. Addlesan dénemindeki bazi erkeklerde piberte gecikirse testosteron
tedavisi gerekebilir. lyi bir sivi-elektrolit dengesi saglanmasina karsin biyime yeterli
dizeyde degil ise, blyime hormonu kullanilabilir. Tedavi, blyime hormonunun her
gun (haftanin 7 gind) veya haftada 6 kez deri altina enjeksiyonuyla gerceklestirilir.

Ozgiin Tedavi

Ozgin tedavinin amaci hiicrelerde sistin birikimini azaltmaktr (icinci sayfadaki
semaya bakiniz). Bu amacla, bobrek yetmeziigini geciktirmede veya dnlemede etkili
oldugu kanitlanmis sisteamin tedavisi uygulanir. Sisteamin sistinozisli cocuklarin biyi-
melerine de yardimcr olur. Doktorunuz sizi bu tedaviyi almaniz icin gerekenler konu-
sunda bilgilendirecektir.

Sisteamin cok kisa sireli (en fozla 5-6 saat) aktif oldugundan sisteamin kapsilleri 6
saatte bir (ginde 4 kez) verilmelidir. Bu tedavi her giin uygulandiginda etkilidir ve has-
taligr kontrol etmek icin strekli olarak alinmalidir. Dozu ayarlamak ve tedavi uyumunu
izleyebilmek icin dizenli araliklarla I6kosit sistin diizeyi dlgilmelidir.

Bobrek naklinin sistinozisli hastalarda gok yararl oldudu kanitlanmistir ve sisteamin
tedavisi, bobrek nakli sonrasi bu hastaligin ge¢ komplikasyonlarini dnlemek amaciyla
sUrddrilmelidir.

Korneadaki sistin kristallerini uzaklastirmak igin sisteamin géz damlasini hem sistinozisli
kUcUk cocuklarin hem de bobrek nakli yapilmis daha ileri yastaki hastalarin kullonmasi
saglanmalidir. Sisteamin géz damlasi gozlerdeki zedelenmeyi geri cevirmek ve gele-
cekte karsilasilabilecek sorunlar énlemek icin her gin ve strekli olarak uygulanmalidir.
Sisteamin g6z damlasi heniiz pazarlama izni almamistir. Doktorunuz size bu Urinin
kullanim sekli ve uygulanmasiyla ilgili &nerilerde bulunacaktrr.
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Sistinozis Tedavisine Uyum

Ayni anda pek ¢ok ilag almalari ve sisteamini 6 saatte bir uygulamalari gerektiginden,
sistinozisli cocuklarin tedaviye uyumunda sorunlar vardir. Ancak dogru ve dizenli bir
tedavi ile ¢cocugun belirtilerinin kontrol altina alinabilecegini ve bdbrek yetmezligi
gelismesinin  geciktirilebilecedini bilmekteyiz. Yetersiz tedavi ¢ocuklukta ve eriskin
donemde komplikasyonlarla karsilasilabilecedi anlamina gelir. Ayrica ¢ocuga  bobrek
nakli uygulanirsa organ reddini dnleme tedavisi uygulanmali ve diger organlari koru-
mak amaciyla sisteamine devam edilmelidir.

Cocuk veya addlesan hasta bazen sisteamini almak istemeyehbilir. “lyi tedavi uyumu”
terimi, tibbi receteye bagh kalinmasi durumunu anlatir; by, ilag tedavisi olabilir ve
dogru dozlarin dizenli olarak alinmasini gerektirir veya diyet gibi baska uygulamala-
ra ya da doktor randevusuna uyum gdsterilimesi anlamina gelir.

Buna karsilik “tedaviye uyumsuziuk” tibbi recetelere bagl kalinmamasi ve iloglarin
duzenli olarak kullaniimamasi anlamina gelir.

Sistinozisli cocuklarda diger kronik hastaliklarda oldugu gibi, tedavi uyumunun kot
oldugu donemler olabilir. Tom ilaglart sasirtici sekilde kolay kabul eden kicuk ¢ocuklar
bir istisnadir. Tedaviye uyumsuziuk sorunuyla adélesan dénemde daha sik karsilagilir.

Tedavi uyumuyla ilgili sorunlar nasil énlenebilir ve ilaglarin diizenli olarak alinmadig bir
ddnemden sonra durum nasil normale dénistirilebilir?

o Cocuk kiiclkken ana-babalara bilgi verilmesi zorunludur:
Hastallk ve sonuglari, her ilacin roli ve ilag ainmadidi zaman ortaya ¢ikan kompli-
kasyonlar hakkinda bilgi verilmelidir. Cocugun tim ilaclarini almasini saglamaktan
ana-babalar sorumludur. Bu ise, cesaret, her zaman ¢ocugun yaninda olmak ve
irade glic gerektirir. llaclar almak icin kiigik cocuk ana-babanin otoritesini hisset-
melidir. Ana-babalara bazen otoriteyi yumusatmak cazip gelebilir ama bu yapilma-
malidr.

+ Ozellikle son yillarda sistinozis tedavisinde gelismeler oldugu ve bundan sonra da
daha fazla olacadi géz énine alinarak, mimkin oldugunca ¢ok bilgi saglanmalidir,
Dogru tedavinin bu hastaldin sonuglarini geciktirdigi bilinmektedir. Yirmi yil énce
gozlenen komplikasyonlar (tiroid bezi, pankreas, karaciger islevinde kotilesme) sis-
teamin tedavisi sayesinde artik gorilmemektedir. Kaslara iliskin ve nérolojik geg
komplikasyonlarin da tedavi ile geciktirilebilecedi disiniimektedir.

¢ Hala ana-babalar ve ¢ocuklara gore dnemsiz sayilabilecek fakat sisitinozisli hasta-
lor icin dnemli olan ve kendilerine yardimei olunabilecek bazi konular vardr.
Ornegin, bir dizine ilaci sabah, 6dlen ve aksam almak kolay degildir.

Asadidakiler tedaviye uyumda yardimer olabilir:

- Haftalk tablet kutusu kullanimi; pazar ginleri
hazirlanir.

- Alarmli tablet kutulari; yakin bir tarihte
Orphan Europe ilag firmasi tarafindan ¢ocu-
klara sunuldu (Yararl adresler bélimine
bakiniz).

- flac kullanimina bagh hos olmayan nefes koku- -
sunu iyilestirmeye yardimer olan Urinler




5684/ brochure turc A5 BAT3 13/05/03 10:53 Page 10

m Adélesan Déneminde Karsilasilan Ozel Sorunlar

o Addlesan déneminde ana-babalar ve gocuk hekimleri koruyucu kimliklerini giderek
birakmali ve cocuklarin kendi sorumluluklarini Ustlenmelerine yardimer olmalidir.
Asagida belirtilen konular yararh olabilir :

a. Addlesan tedavi ekibinin aktif bir Uyesi olarak disinilmeli ve kendisine tartisma,
gorUsini agiklama, uzlasma ve ayni zamanda hata yapma hakki taninmalidir.

b. Hastalk, farkli ilaclarin rolleri, beklenen sonuclar ve olasi yan etkiler hakkinda bilgi
verilmelidir.

c. Gozdagi verilmemeli veya korku yaratimamalidir; bu davranislar endiseyi arttirir.

d. Lokosit sistin dizeyinin dizenli olarak izlenmesi tedaviye uyulup uyulmadigini gos-
termesi agisindan énemli bir kanittir. Ancak addlesan ile dikkatle konustuktan sonra
bu veriler kullaniimalidir.

e. Tedaviye uyum gostermeyen bir addlesani suglamak yerine dinleyin: tedavisini
almayan bir adélesan mimkin olan her yoldan yardim edilmesi gereken biridir.

o Ana-babalarin, doktorlarin ve saglk calisanlarinin tim istekliligine ragmen, halen
bazi gicliklerle karsilasilabilir: Adélesan déneminde bireyler bazi zamanlarda ana-
babalarina veya doktorlara tamamen karsi cikabilifler ve dolayisiyla iletisim
zorlasabilir. Bu olay yUzinden herkes kendisini suclu hisseder. Bu uyum problemleri,
sadece hastalik veya tedavi konusunda egitim eksikligine bagh degildir; daha cok,
isyankarlk doénemlerinin tedaviye uyumsuzluk seklinde yansididi, addlesan déneme
0zgl bir ifade seklidir. Sistinozisli diger addlesanlar kendilerini ifade etmek icin
bazen tehlikeli olabilen baska yollara basvurabilirler.

Bu zor donemler keder ile karisik derin bir glivensizlik, haksizliga ugramislik hissi, isyan,
inkar, sucluluk, yalnizlik hissi, cinsellik ve beden imajiyla ilgili  kayg ve depresyon
seklinde yansiyabilir. Tedavi uyumsuzlugunun gercek anlamini aydinlatmak ve ¢ocugun
ve ailenin durumu atlatmasini saglomak icin bir psikiyatrist veya psikologun yardimi
gerekebilir. Bu sorunlarin ortaya cikisinda asla cocugun veya ebeveynlerinin “kusuru”
yoktur ve kendilerini suclu hissetmemeleri Gnemlidir. Cocuk ve ailesi yardimi kabul etti-
kleri sGrece, bu gibi sorunlar hichir zaman umutsuzluk yaratmamalidir.

Uygulamada, ¢ocuk, aile, okul personeli ve tedavi ekibi hepbirlikie ¢alisirlar. Herkes
digeriyle isbirligi icerisinde davranir. Tabii ki inis-¢ikislar vardir, ama ¢ogu zaman gocuk
hastaliga ragmen, baska cocuklar gibi, gelecege umutla bakan bir geng kiz veya genc
bir erkek yani kendi hayatini idare eden birer birey haline gelir.

10

m Sistinozisin Dogum Oncesi (Anne Karninda, Prenatal) Tanisi Mémkin Mi?

Genetik hatayi tastyan bir erkek ve ayni hatali geni tasiyan bir kadin her cocuk sahi-
bi olmak istediklerinde, cocuklarinin bu genetik hatayi kalitma ve sistinozis hastaligi ile
dogma olasilign %25'dir (“Cocugum Neden Sistinozisli Dogdu?” bélimine bakiniz).
Sistinozisli bir gocuga sahip olma riski tasidiklar bilinen aileler igin prenatal tani olasidir.
Bu amagla koryon villus érnedi alma islemi gebeligin sekizinci-dokuzuncu haftasinda,
amniyosentez ise gebeligin on dérdinci-on altinc haftasinda yapilir. Bu konunun
deneyimli uzman bir doktorla gorUsGimesi Gnemlidir.

Gelecekten Beklentiler Nelerdir?

Sistinozis hakkinda hald dgrenilecek ¢ok sey vardr. Arastrmacilar bu hastaliga yol
acan anormal geni tanimlomislar ve hastaliga 6zgi bir fare modeli yaratmislardir.
Baska arastirmacilar hiicrelerin islevsel bozuklugunun mekanizmasini anlamaya ve her
komplikasyon icin en iyi tedaviyi belirlemeye calismaktadirlar. Ancak bazi sorular
yanitsiz kalmistir:

o Bebeklik déneminden itibaren sisteamin tedavisi alan ¢ocuklarda ge¢ komplikas-
yonlarin tim{ onlenebilir mi?

« Bu cocuklar bobrek nakli gereksiniminden tamamen kurtulabilecekler mi?

« Bobrek naklinden sonra, sisteamin tedavisi ne derecede yararl olacaktir?

11
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Terimler So6zliigii

Amniyosentez

Koryon Villus Orneklemi

L-Karnitin

Elektrolit

Enzim

Gastrostomi TobU

Hormon

Lizozom

Fosfat (Fosfor)

Rasitizm

Transplantasyon

Amniyotik sivi drneginin alinmas (rahim icindeki cenini cevreleyen
sivi). Bu sivi fetis (cenin) hiicrelerini icerir ve bu hiicreler genetik
bozukluklar agisindan bilgi verir.

Gebeligin 8. ile 12. haftalan arasinda koryon villustan [(anne
karnindaki bebegin es'inden (plasenta)] érmek almakta kullanian
bir teknik. Bu ornekteki hiicreler genetik bozukluklar agisindan
incelenebilir.

L-Karnitin viicutta uzun zincirli yag asitlerinin enerji Uretimi icin
yakilmak Uzere mitokondrilere tasinmalari icin kullanilir. Kaslardaki
enerjinin ana kaynag bu yaglarin yakilmasi oldugundan, karnitin
eksiklikleri dUsUk enerji dizeylerine ve kaslarda gicsizlige yol
agar.

lyonlari (elektrik iletebilen atom veya atom grubu) Greten bir
madde; 6., sodyum, potasyum, klor, bikarbonat.

Kimyasal bir reaksiyonu kendisi bu reaksiyondan etkilenmeksizin
aktive eden bir protein. Enzimler goreceli olarak belirli kimyasal
reaksiyonlara 6zgindir; o nedenle vicuttaki farkl pek cok reak-
siyonda rol oynayan ¢ok sayida enzim vardir.

Cerrahi bir operasyon sirasinda dogrudan karin duvarindan gegi-
rilerek mideye yerlestirilen esnek bir tip. Bu tip yerinde uzun sire
kalabilir ve sivi, ilag ve gidalarin uygulanmasinda kullanilabilir.

Viicudun bir boliminde Uretilen ve kan dolasimiyla viicudun diger
bolgelerine tasinarak bu bélgelerin yapr veya fonksiyonlari Uzerin-
de etki gdsteren bir madde.

Hicrelerin sitoplazmasi icinde, tek bir zar ile cevrelenmis sekilde
bulunan bir yapi (jSleye benzeyen bir madde). Hicre icinde mad-
delerin pargalanmasindan sorumlu olan enzimleri igerir.

Insan dokularinin zellikle kemigin ana bilesenlerinden biri; metal
olmayan bir elementtir.

D vitamini eksikligi nedeniyle olusan ve normal kemiklesme icin
gerekli minerallerin kemiklerde ¢okememesi (mineralizasyon bozu-
klugu) ile karakterize bir hastalik. Bu hastalikta kemikler yumusak
oldugundan egrilir ve bu durum Ozellikle uzun kemiklerde veya
gogUs kafesinin éniinde daha belirgin olarak gorGlir.

Bir bireyden baska bir bireye organ nakli.
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Yararh Adresler

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

Sistinozis Vakfi tamamen géniilliilik ilkesine dayanan, kar amaci gitmeyen ve sistino-
Zisli hastalara hizmet vermeyi amaglayan bir 6rgittdr.

Med Supplies

Sabiha Gokgen Uluslararasi Havaalani, Teknik Blok Z-09

34912, Kurtkdy, ISTANBUL. Telefon 0 216 5880099 Faks O 216 5880100.
www.medsupplies-uk.com

Sistinozis tedavisinde kullanilacak olan ilag “Orphan llag” kategorisinde oldugundan,
siparisler tarafimiza doktorlar veya sigorta kuruluslarinin saglik Uniteleri tarafindan
verilmeliclir

Orphan Europe

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

Orphan Europe, ézellikle nadir hastaliklar alaninda calisan bir ila¢ firmasidir. Orphan
Europe yaklasik 30 Ulkede sisteamin tedavisinin gelistirilmesi, pazarlanmasi ve
dagitimindan sorumludur.

Tedaviniz veya sistinozis hakkinda herhangi bir sorunuz varsa litfen doktorunuza
basvurunuz.
Orphan Europe ve Med Supplies, Prof.Dr. Chantal Loirat, Prof.Dr. Turgay Coskun, Prof.

Dr. Salim Caliskan, Prof. Dr. Mibeccel Demirkol ve Dog. Dr. Serap Kalkanoglu'na, bu
kitapgigin hazirlanmasi sirasindaki - yardimlarindan dolay tesekkir eder.

Bu kitapgikta kullanilmis olan hasta fotograflari igin kisilerden izin alinmistir

—b—

| H B 14




