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1 Ekim Dunya Gaucher Hastaligi Farkindalik Gunu

Sanofi Grubu’nun nadir goriilen hastaliklar alanindaki lider sirketi Sanofi Genzyme, “1
Ekim Uluslararasi Gaucher Hastaligi Farkindalik Gini” kapsaminda yaptigi
calismalarla, nadir goriilen ve genetik gegisli bir hastalik olan Gaucher Hastalig’nin

erken teshisinin ve tedavisinin cok 6nemli olduguna dikkat ¢ekiyor.

28 Eyliil 2016 istanbul- Nadir gériilen hastaliklardan biri olan Gaucher, glukoserebrozidaz
isimli enzimin eksikligi veya godrevini yerine getirememesi sonucunda, genellikle dalak,
karaciger ve kemik iliginde yagsi bir madde birikimine neden olan kalitsal genetik bir hastalik
olarak tanimlanmaktadir. Goérilme sikligi 40-50 bin canli dogumda bir olan Gaucher, kalici ve
ilerleyen bir hastalik olup, erken tani konup tedavi edilmedigi takdirde zamanla

kétllesebilmekte ve hatta 6limle sonuglanabilmektedir.

Hastaligin belirtileri, herhangi bir yasta ortaya cikabilecedi gibi, genellikle ¢ocukluk ya da
yetigkinlik déneminde fark edilmektedir. Gaucher hicrelerinin birikimi; dalak ve karacigerde
blylme, kanamaya yatkinlik ve ciltte morarmalar, kansizlik, kemik ve eklem agrilari, cabuk
kirilan zayif kemikler (osteoporoz) ve kanin pihtilasma hucrelerinde azalma (trombositopeni)
gibi belirtiler ve bulgularla ortaya ¢ikabilmektedir. Daha nadir olarak beyin ve sinir sisteminin

etkilendigi de gorilmektedir.

Bebeklerden yetiskinlere farkli yas gruplarini etkileyen ug¢ farkl tipi bulunmaktadir

Gaucher Hastaligrnin Gg¢ tipi bulunmakta olup, erken yaslarda baslayan ve erigkin yaslara
kadar degisen bulgular gézlemlenebilmektedir. Tip1, Gaucher Hastalidr'nin en sik rastlanan
tipi olup sinir sistemini etkilemez. Bazen “Yetiskin Gaucher Hastalig1” olarak adlandiriimasina
ragmen tim yas gruplarindaki bireyleri etkileyebilmektedir. Dalak ve karaciger blyimesi ile
pihtilasma hicrelerinde azalma (trombositopeni) gibi belirtiler gostermektedir. Bazi
hastalarda iskelet bulgulari en énemli veya tek sikayet konusu olabilmektedir. Tip 2 Gaucher
Hastaligi, bebeklikte ortaya ¢ikar ve Tip 1’e gbre daha nadir gérllmektedir. Tip 2 Gaucher
hastaligi hizli ilerleyerek, merkezi sinir sistemini ve Tip 1’in etkiledigi organlari da

etkilemektedir. Bu hastaligi olan bebekler dogumda normal gériinmelerine ragmen beyine



zarar veren bir hastalik oldugu igin 6 ay icinde hastalik kendini belli eder. Beklenmeyen
sinirlilik, uyanikhdin yoklugu, basini dik tutmada zayiflik, géz sinirlerinde islev kaybi veya
sabitlesmis sasilik gibi belirtiler gostermektedir. Tip 3 Gaucher Hastali§i ise erken gocukluk
doéneminde ortaya ¢ikmakta olup, gozlerin yukari bakisinda yavaslama, hastalik ilerledikge

yuriime bozuklugu ve kaslarda katilik gibi belirtiler gésterebilmektedir.

Kesin tani igin basit bir kan testi yaptirmak yeterli oluyor

Gaucher Hastaligrnin belirtileri ¢ok daha sik rastlanan diger hastaliklarla benzerlik
gosterebildiginden kesin tani igin glukoserebrozidaz enzim aktivitesinin basit bir kan testi ile
olciilmesi gerekmektedir. Ozellikle bllyiimede gecikme, genel zayiflik, nedeni belirlenemeyen
dalak veya karaciger buyumesi, kansizlik, kemik agrisi veya ani gelisen kiriklar gibi belirtilere
sahip olanlarin mutlaka bu hastaligin tespitine yoénelik test yaptirmasi gerekmektedir.
Gaucher Hastaligrnin kaltsal olmasindan dolayi hastaligin ailedeki gecmisinin bilinmesi de

teshis konmasi agisindan blyik énem tagsimaktadir.

Genzyme Tiirkiye’nin “Uzmanliklar Arasi Koprii” projesi ile Gaucher Hastaligi’'nin

teshisi daha yaygin hale geldi

Nadir bir hastalik olan ve tedavi edilmedigi takdirde 6limle sonuglanan Gaucher Hastaligi
hakkinda “1 Ekim Uluslararasi Gaucher Hastali§i Farkindalik GUnd” dolayisiyla agiklamalar
yapan Sanofi Genzyme Tirkiye Genel Mudirt Dr. Cenk Sokmen; “Dinyada
karsilanmamig ihtiyaclara yénelik tedaviler gelistiren Sanofi Genzyme, Gaucher hastalarini
da yalniz birakmamakta, gelistirdigi tedavi yéntemleri ve erken teshis ve taninin énemi
konusunda diizenledigi farkindalik calismalariyla her zaman onlarin yaninda olmaktadir’
dedi. Sanofi Genzyme Turkiye olarak gecgen yil hayata gegirdikleri “Uzmanliklar Arasi Kopra”
projesiyle dnemli bir sorumluluk Ustlendiklerini dile getiren Dr. Cenk S6kmen; “Bu proje ile
hastaligin teshis edilmesinin hizlandirilmasi amaciyla farkli uzmanlik alanlarindan hekimleri
bir araya getirerek, bu hekimlerin hastaliga iliskin bilgi aligverisinde bulunmalarini sagladik.
Gaucher Hastaligi'na iliskin bu bulusmalar ve vaka paylagsimlari sonucunda Gaucher
hastalarinin teshisi daha yaygin hale geldi. Diger nadir hastaliklarda oldugu gibi Gaucher
Hastaligi’'nda da erken teghis ve tani bliylik bir 6nem arz ediyor. Uygulanacak tedavinin
mimkin olan en yliiksek faydayi saglamasi igcin de tedaviye erken yasta baglanmasi,
tedavinin aksatilmamasi ve sorumlu bir hekim tarafindan diizenli sekilde takip edilmesi

gerekiyor” dedi.



