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TALEP OZETI

BiZ Kimiz?

Dernegdimiz 2016 yilinda istanbul’da Duchenne
MuskuUler Distrofi (DMD) halk arasinda  kas
erimesi olarak bilinen hasta yakinlari tarafindan
kurulmus ve goénulltk esastyla yOrUtUimekte olan
bir dernektedir. Dernegimize kayitl 2.500 Uye
bulunmaktadir.

DMD

her yeni dogan 3500 erkek ¢cocugun birinde
(cok nadir olarak kizlarda da) goérilen genetik
bir kas hastaligidir. Nadir hastaliklar icerisinde
en sk gorulen AlumcUl cocukluk hastaligidir.
Ulkemizde Epidemiyolojik calismalar yetersiz
olsa da Turkiye'de 15.000 DMD hastasi oldugu
tfahmin edilmektedir.

Tibbi literatUrde cocuklarin yasam sureleri yirmili
yaslarin ortasi olarak belirfilse de, maalesef
Ulkemizde bakim standartlannin yetersizliginden
dolayi, 13-16 gibi cok genc yaslarda bircok
DMD’li cocugumuz solunum ve kalp yetmezligi
sebebiyle hayatlarnni kaybetmektedirler.
Halihazrda tedavisi olmayan bu hastalk ile
ilgili cok yakin gelecekte bircok tedavinin
piyasa cikmasi Umit edilmektedir. Bu sebep ile
tedavi beklenirken DMD’'li cocuklarin en Ust
seviyede rehabilifasyonun yapilmasi ve bakim
standartlannin  dinya capinda olmasi cok
dnemilidir. ”

AMACIMIZ

Dernegimiz TUrkiye'deki DMD’li hastalarin bakim
standartlarnnin en Ust seviyede tutulmasi icin
cabasarfetmektedir.Tanikonulmasisurecinden,
son evreye kadar dernegimiz ailelere destek
olmaktadir. Yurtdisindaki  gelismeleri  takip
ederek bu gelismeleri Turkiye'deki akademik
camiaya ve hasta ailelerine duyurmaktadir.
Yurtdisi diger DMD dernekleri ile baglantilarnmiz
sayesinde Turkiye'deki bilim adamlan ve
yurtdisindaki  bilim adamlan arasinda  kdprU
olmaya calismaktayiz.

TALEBIMiZ

Yasanan problemler TUrkiye'nin DMD ile ilgili
ayr  bir saglk politikasinin olmamasindan
kaynaklanmaktadir. DMD ile ilgili yapilmasi
gerekenler maalesef hastalann ve derneklerin
muUnferit cabalarina b|r0k|Im|§’r|f.

DMD’li bireylerin hayat ve bakim kalitesinin
yUkseltimesi icin saglk bakanigr nezdinde
hasta derneklerinin temsilcilerinin de oldugu

bir komisyon kurulmasini, yurtdisindaki bakim
standartlan ve en iyi uyguloma orneklerinin
bu komisyon tarafindan incelenmesini ve
TUrkiye'ye getirilmesini talep ediyoruz.
Komisyonun oOnerileri 1s5iginda, problemlerin
giderilmesi ve bakim standartlannin yukseltimesi
icin TUrkiye DMD Faaliyet Plani hazilanmasi
elzemdir. Hazrrlanacak bu plan  ddhilinde
bUtce aynimas ve Saglk Bakanligl nezdinde
takibi dernekler ve hasta yakinlannin en
onemli talebidir. Yasanan sikintilar ve ¢6ziOm
getirimesini talep ettigimiz alanlar asagida ana
basliklar halinde siralanmustir.

» Multi-disipliner DMD Merkezlerinin Olmamasi
e Yetismis Uzman Eksikligi
e Acil Bakim Uzmanlarinin DMD'yi bilmemesi
» Kamuoyu Bilinirliligi , DMD ‘nin kamu spotlan ile
belirtiimesi
» Tedaviye Yoénelik ilag Gelistirme Calismalarinin
Olmamasi
» Yeni Cikacak Pahali Tedavilere Erisim
» Engelli Raporu ve Rehabilitasyon
e Evde Bakim Rehabilitasyon cihazlarina ulasim
ve yetersiz SGK kapsami
» Ortopedik Operasyonlar (Skolyoz vs.)
» Egitim Esitligi
» Engelli Haklari ve Bakim , Bagimsiz yasam
» Onleyici Tedbirler
® Dogum O&ncesi tarama testleri kapsaminda
DMD’nin olmamasi Ailelerin ikinci cocuklariicin
TUp Bebek ve Aynstirmanin SGK kapsamina
alinmasi
Yukarnda ana basliklan ile verilen ve raporun ileriki
sayfalarda detaylan ile acikladigimiz sorunlar ve
c6zUm Snerilerimizin gerceklestiriimesi cocuklarimizi
ve aileleri hayata baglama konusunda bUyUk énem
arz etmektedir. Ulkemizde her gin bir cocugun bu
hastalikla dUnyaya geldigi dUsunUlecek oldugunda,
dogrum oncesi yapilacak testler ve dnleyici dnlemler
sayesinde DMD'nin dUnya Uzerinden yok olmasi en

bUyUk duamizdir.



DMD hastaligini sona erdirmek icin DUnya'nin her yerinde ugrasan doktorlar ve bilim adamlari ile Turk
doktorlarinin isbirligi icerisinde calistigini, Turkiye'nin de bu hastaligin tedavisi icin calismalara dahil
oldugunu goérmek istiyoruz. Hastaligin fedavisinin bulunacagdi gine kadar DMD’li cocuklarn en yUksek
standartlarda bakim hizmeti almasi, mutlu olmasi hem ailelerin hem de Devletimizin en kutsal gérevidir.
Bu amag ugrunda Devletimizin; Multidisipliner DMD Tedavi Merkezleri agmasi, DMD'nin tedavisini
bulmak icin Genetik Arastirma ve Gelistirme Merkezlerinin kuruimasi ve kendini DMD'nin tedavisini
bulmaya adamis bilim adamlarni yetistirmesi en bUyUk dilek ve talebimizdir.

Bu dogrultuda Saglik Bakanligr ile énceki yillarda yapilan gérusmelerde verilen sdzlerin de tutulmasini
talep etmekteyiz. :

Taleplerimiz konusunda gerek Sayin Cumhurbaskanimiz Recep Tayyip ERDOGAN’a, gerekse Sagdlik
Bakanhgi’'na cocuklarnmizin ¢cighgini, feryadini duymalar konusunda guvenmekteyiz. En kisa zamanda
daha fazla cocugun hayata tutunmasini saglayacak gerekli calismalarnn yapilimasi konusunda bizi
desteksiz birakmayacaginizi umut ediyoruz.




ICINDEKILER

1-DMD HASTLARININ YASADIéI SORUNLAR
_ 1.1. Multi disipliner DMD Merkezlerinin Olmamasi
1.1.1.Yetismis Uzman Eksikligi
1.1.2.Acil Bakim Sikinfilar
1.2.Tedaviye Yonelik lag Gelistirme Calismalarnin Olmamasi
1.3.Kamuoyu Bilinirliligi
1.4.Yeni Cikacak Tedavilere Erisim
1.5.Engelli Raporu ve Reh'obili’rosyon”
1.5.1.Evde Bakim
1.5.2.Rehabilitasyon Cihazlarna Ulasim ve SGK Kapsami
1.6.0rtopedik Operasyonlar
1.7 .EQitim Esitligi
1.8.Engelli Haklar ve Bakim Parasi
1.9.Onleyici Tedbirler
1.9.1.Dogum Oncesi Tarama Testleri Kapsaminda DMD’nin Olmamas|

1.9.2.DMD'li Allelerin ikinci Cocuklar icin TUp Bebek ve Ayristirmanin SGK Kapsamina Alinmasi

2-GELISMEKTE OLAN TEDAVILER e

2.1 Turkiye'den Uluslararasi Klinik Deneme Calismalarnna Katilim
3-DUCHENNE MUSKULER DiSTROFi (DMD) HASTALIGI ve EVRELERi
4-EKLER- _

EK- 1- 14500235-020 Soy|l| Saglik Bakanhgi Yazsi

SO END N0 N N0 00 00 SO YO T (O O O O (IO | O

AT RO BRI LN
a o N = O



DMD HASTLARININ YASADIGI SORUNLAR

1.1. Multi disipliner DMD Merkezlerinin Olmamasi

» Tek bir merkezde nodroloji, pedagoji, psikoloji, kardiyoloji, endokronoloji, ortopedi,
gastroenteroloji, pulmunoloji (gdgus hastaliklarn ve solum ) bolumlerinin bulundugu, kemik yogunlugu
(Dexa Scan) élcUmlerinin yapilabildigi, MR ile kalp kontrollerinin yapilabildigi, fizik tedavi, fizyoterapi
balumlerinin ve uzmanlarin bulundugu merkezlerin kurulmasi ve mevcut olan merkezlerin standartlarinin
yUkseltiimesi DMD’li hastalarin hayatta kalabilmesi icin en dnemli ihtiyaclann basinda gelmektedir.
Talep: Bu mikemmeliyet merkezlerinin kurulmasi halinde buradaki uvzmanlar DMD Uzerine
yogunlasacaklar ve yurtdisi ile ortak projelere katilabileceklerdir.

» 2010 yilinda, Saglik Bakanligi, NéromuUskUler hastalarin intiyaglarni géz dnunde bulundurarak, 11
ilde, kendisine bagl 12 hastanede NéromuUskUler Hastaliklar Merkezi acilmasi ile ilgili ydnerge hazirlamis
( bakiniz Ek 1) ancak maalesef bu planlar hayata gecirilememistir. Bu kapsamda planlanan sadece
2 merkez ginimuUzde isler sekilde hizmet vermektedir. izmir Tepecik EQitim ve Arastirma Hastanesi ve
Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi multi disipliner olarak faaliyet géstermekteyse de tek bir nérolog
ve eksik kadro ile faaliyetlerine devam etmektedir. Prof. kadrosunun bulunmadigi bu iki merkezdeki
uzmanlar polikinik haricinde kadrosuzluktan egifim ve arastirma konular ile ilgilenememekte yurtdis
ilac gelistirme klinik denemelerine katilim saglayamamaktadirlar.

Talep: Mevcut merkezlere ilave kadrolar agilmasi hizmet kalitesini arliracaktr.
1.1.1. Yetismis Uzman Eksikligi

» Genc vyasta hayatini kaybeden cocuklarin bUyUk cogunlugu goégis ve nefes alma
komplikasyonlar sebebiyle hayata veda etmektedirler. Ozellikle DMD hakkinda bilgili ve tecribeli
Pulmonoloji (G6gUs ve solunum) uzmanlarinin yetistiriimesi cok dnemlidir.

» Solunumu destekleyen kaslar ve diyafram zayifladigr icin DMD'li hastalar yeterince solunum
yapamayabilirler.Busebepile DMD'lihastalarin kan gazlarirutin araliklarile kontrol ettiriimeli, Pulmonolog
tarafindan degerlendiriimelidir. Zamaninda midahale ediimezise hasta erken yasta kaybedilmektedir.
Pulmonolog’'un &nerecgi Bipab cihazinin ve o6ksUrik destek makinesinin kullaniimasi(Cough Assist
Machine) DMD'li cocuklarin hayat kalitesini yUkseltecek, 24 saat solunum cihazina baglanma yasini
ve trakostami operasyona olan ihtiyaci geciktirebilecekfir.

» DMD'li hastalann bUyUk cogdunlugunda erken yaslardan itibaren kalp yetmezligi baslamis olsa
da, semptomlar hastalik iyice ilerleyinceye kadar belli oimamaktadir. DMD konusunda uzmanlasmis
kardiyologlar EKG'lerde belli olmayan kalp cidarinin kalinlasmasinin MR ile izlendiginde kUcuk
yaslardan itibaren tespit edilebildigini ve dolayisiyla MR konftrollerinin erken mUdahaleye imkén
verebildigini belirtmektedirler. Ancak DMD hakkinda bilgili olmayan kardiyologlar bu gibi muayeneleri
atlayabilmektedir. :

Talep: Pulmonoloji ve kardiyoloji uzmanlarinin gerekirse yurtdisinda egitime génderilmesi, TUrkiye'de de
bu egitimlerin devam ettirimesi, uzmanlik alt dal olarak Kas Hastaliklan odakl doktora programlarinin
gelistiriimesi yetismis uzman eksikligi problemini cézmede faydall olabilir. Yurt capinda Universitelere
uzman doktorlar tarafindan online video egitimi dizenlenerek katiim arttinlabilir. Ozellikle NérémUskUler
kongrelerinde bu konuda ilave Ucreftsiz ve katiimin serbest oldugu egitimler verilebilir.

Talep: Pulmonoloji ve kardiyoloji uzmanlarinin gerekirse yurtdisinda egitime gonderilmesi, Tirkiye'de
de bu egitimlerin devam ettiriimesi, vuzmanlk alt dal olarak Kas Hastaliklari odakh doktora
programlarnin gelistiriimesi yetismis uzman eksikligi problemini ¢6zmede faydali olabilir. Yurt gapinda
Universitelere uzman doktorlar tarafindan online video egitimi dizenlenerek katiim arthnlabilir.
Ozellikle Néromiskiler kongrelerinde bu konuda ilave iicretsiz ve katilimin serbest oldugu egitimler
verilebilir.

Talep: Acil durumlar ile ilgili Saghk Bakanligi egitim ve bilgilendirme ¢alismasi yapmalidir. DMD
konusunda ki mikemmeliyet merkezleri ve referans Uiniversite hastaneleri bu konuda Turkiye capina
telefon ile konsiltasyon vermelidir




1.1.2. Acil Bakim Sikintilan

» DMD hastalarininilerleyen yaslarda Acil servise gitme sikligi artmaktadir. Acil Bakim personelinin
DMD hakkinda bilingsiz olmasindan dolayr ve yapilan hatalardan dolayr cocuklarimiz hoyo’rlonm
kaybedebilmektedir.

» Ormegdin kan gazlanni ve hemoglobin saturasyonunu kontrol etmeden, DMD'li bir hastaya
oksijen veriimesi, hastalarnn hayatini kaybetmesine sebebiyet verebilir.

» DMD'li hastalann zayif yapili kemikler oldugundan dolayi, alinan bir darbe sonrasinda kirik
olmasa bile, kemigin icindeki sivilar kana sizabilir. Bu Yag Embolisi Sendromu olarak adlandinimaktadir.
Acil Bakim doktorlarinin bu konuda bilgisinin yetersiz olmasindan dolayi zamaninda midahale
edilememekte ve hayat kayiplan olabiimektedir.

» Oforiteler tarafindan DMD'li hastalann yasayacagdi kemik kiriklar ile ilgili ameliyat yapimasi
onerilmekteyken acil bakim personeli alci yapilmasinda israr etmekte ve uzun sure alcida kalan
cocuklar yurime kabiliyetlerini daha erken yasta kaybetmektedirler.

» Baz narkoz tUrlerinin (6zellikle nefes ile agizdan verilen ve Succinylcholine iceren maddeler)
DMD’li hastalarda komplikasyonlar yaratabildigi bilinmektedir. Ancak DMD hastalarinda kullanilabilen
bircok zararsiz anestezik madde de bulunmaktadir, &zellkle damar yolundan verilen anestezik
maddelerinin neredeyse tTUMUNUn glvenli oldugu belirtiimektedir. Bilgisiz sagdlik personeli ve doktorlar
narkoz ile ilgili olusabilecek komplikasyonlar 6éne surerek acil durumdaki DMD hastalanni ameliyat
etmeyi reddetmektedirler.

1.2. Tedaviye Yonelik ilag Gelistirme Calismalarinin Olmamasi

» Ozellikle Genetik dizenleme, CRISPR CAS9 gibi yeni gelisen teknolojiler sayesinde DMD Uzerine
arastirma yapilimasi kolaylasmistir.

Talep: Devletimizin bu konuda kaynak ayirmasi ve bilim adamlarini tesvik etmesi gerekmektedir.
1.3. Kamuoyu Bilinirliligi

» DMD ile ilgili yasanan sikintilarin bircogu DMD’'nin bilinmemesinden kaynaklanmaktadir.
Hem ailelerin, hem hekimlerin, hem de toplumun genelinin DMD hakkinda bilinclenmesi hastalarin
tfanisinin erken konmasi, standartlara uygun en iyi bakimin verilmesi, cevresinden gelecek hosgoru ve
yardimlasma acisindan cok énemlidir.

Talep: DMD ile ilgili kamu spotlar ¢ekilmeli ve ve yayinlanmalhdir. Kamu spot filminin ¢ekilmesi ile ilgili
iletisim Fakultelerinden destek alinmaldir.
1.4. Yeni Cikacak Tedavilere Erisim

» DMD ile ilgili yeni cikan ve cikmasi planlanan tedaviler pahali tedavilerdir. Ulkemizde DMD'li
hasatlarnin % 10'una yarayan Ataluren (diger ismi Translarna) ilaci 2006 yilinda SGK geri 6deme
kapsamina alinmistir. Ancak zorlu ve kaotik bir sGrecin ardindan bu basarimistir.

Talep: Cikacak diger ilaglar igcin ilag onay ve SGK geri 6deme kapsamina alma sureglerinin
iyilestirilmesi ve gerekli kaynaklarin ayrnimasi 6nem tasimaktadir. Saghk Harcamalan Bitgesinde DMD
ile ilgili ctkacak tedavilere kaynak ayirimalidir.

1.5. Engelli Raporu ve Rehabilitasyon

» Hastalarnmizin fizyoterapi alabilmeleri icin devlet hastanesi sagdlik kurulundan en az %20
engelli raporu almasi gerekmektedir. Raporu verecek heyetteki uzmanlarin hastaliklarn evrelerini
bilmemelerinden dolayi kUcUk yastaki hastalarimiz icin rapor g|kor’r|lkmosmdo sikintilar yasanmaktadir.
Raporun cikmasi halinde iki yilda bir yenilenmesi gerekmek’redir Rapor yenilerhede de sikintilar
yasanmaktadir. Bir dnceki raporda yUzdesi yiksek engelli derecesi yenilenen raporda daha sonra
dUsUk verilebilmektedir.

Talep: Bu gibi sorunlarn gideriimesi icin DMD hakkinda genelgeler yayinlanip, ilgili sagllk kurulu
heyetlerindeki ekibe egitim programi diizenlenmelidir.




» Milli Egitim Bakanligina bagl Rehabilitasyon Merkezleri fizyoterapi hizmetini saglamaktadir.
Gerek bu merkezdeki cok az sayidaki personel gerekse bu merkezlere ydnlendiren Rehberlik
Arastirma Merkezi (RAM) yefkilileri hastalik konusunda yeterli bilgiye sahip degildir. Bu sebep ile yanlis
uygulamalar yapilmaktadir. Verilen doktor raporundan sonra RAM’lar da eklenen bir takim mantiksiz
sartlar yUzinden ailelerimiz zorlanmaktadir. Ayrica Fizyoterapi merkezi secme hakkinin yilda iki kez
olmasi da sikintilar yaratmaktadir.

Talep: ilgili fizyoterapi merkezlerinin Saghk Bakanh@inda faaliyet géstermesi bilyik 6lciide sorunlan
cozecekdtir.

» YUzme ve hidroterapinin kaslara faydasi bulundugu bilinmektedir. Ancak sehirlerde bu hizmeti
saglayacak kapasitede yerlerin bulunmamasi, bulunan yerlerden ise Ucretsiz yararlanmanin zor olmasi
ve uzun sUreclerin bulunmasi sebebiyle aileler sikinti yasamaktadir.

Talep: Kamu ve ozel sekiore ait havuzlarda fizyoterapi, hidroterapi icin egitmenler esliginde
programilar gelistiriimelidir. Kamuya ait havuzlardan faydalaniimasi icin DMD ve kas hastaliklar igin
pozitif aynmcilik yapilmali ve yayinlanacak bir genelge ile ilgililere duyurulmahdir.

Trakostomi yaplilarak bogazina treka acilan ve kandl kullanan hastaya verilen rapor suresi de
iki yilliktir. Rapor bitiminde hasta yeniden rapor alimak zorunda kalmakta bagl bulundugu solunum
cihazina ragmen hastaneye giderek rapor cikarmak zorunda kalmaktadir.

Talep: Bu sureg¢ kolaylastnimaldir. Evde bakima muhta¢ DMD hastalan ile ilgili heyet raporu
saglhk personeli tarafindan eve yapilacak ziyaret sonrasinda, hastanin heyet 6niine gikmasini
gerektirmeyecek sekilde raporun cikariimasi gerekmekiedir.

1.5.1. Evde Bakim

» AQrr seyreden ndéromuUskuler hastaliklarda oldugu gibi DMD'li hastalarn ileri evrelerinde de
evde saglik ve sosyal bakim hizmetleri veriimelidir.

Talep: Sosyal bakim hizmetlileri DMD konusunda 6zel egitime tabi tutulmali ve uzmanlasmis ekipler
olusturuimalidir.

Son yasal dUzenlemeler ile (biyometrik konftroller) evinden cikmayan rehabilitasyon merkezlerine kayit
yaptinp evde fizik tedaviden faydalanan hastalar bu hizmetten yoksun kalacaklardir.

Talep: Bu uygulamada, eve bagimli DMD hastalara iliskin ayn dizenleme yapilmasi gerekmektedir.

» Solunum cihazi (Bipap, Cipap) ve oksijen konsantratérinin yilda en az bir kere teknik servis
tarafindan eve gelinerek bakiminin yapiimasi gerekmektedir. Bakim Ucretinin hastalardan alinmamasi
gereklidir.

Talep: SGK'nin bu cihazlarin servis saglayicilan ile bakim anlagsmalan imzalamasi ve bakim
Ucretleri qilelere yansitmamasi gerekmektedir. Bakim igin uzman ekiplerin evlere yonlendirilmesi
gerekmektedir.

» Hastalarnn ev icinde tasinmasina iliskin elekirikli hasta tasima liftlerinin SGK kapsaminda hasta
yakinlarina temin edilmesi gerekmektedir.

» SuUrekli olarak evde kalmak zorunda kalan hastalara ve onlarla birlikte ayni evde yasayan aile
bireylerine de uzman psikolojik destek gerekmektedir. Hastallk maalesef ailelerin sosyal, psikolojik ve
ekonomik olarak tUm hayatini etkilemektedir. Seyahat, tafil, disanda yemek, piknik ve sinema gibi dis
mekdanlarda olan sosyal faaliyetleri sona ermektedir. >

» Bunlara ek olarak DMD'li hastalarnn hastaneye gitmeleri gerektigi durumlarda (rutin konftroller
ya da acil bakim ziyaretleri ) gidis gelislerinde, agrr engelli tfasimasinda uzman sofdrler ve gerekl
ekipmanlar ile donatilmis araclar ile ulasim destegi saglanmalidir




1.5.2. Rehabilitasyon Cihazlarina Ulasim ve SGK Kapsami

» SGK kapsaminda ki tUm cihazlar icin 6deme 6nce hasta yakinlar tarafindan yapilimakta sonra
SGK'dan talep ediimektedir. :
Talep: ilag alimlannda oldugu gibi, medikal cihazlara ulasimda da Medula Sistemi yada benzer
bir elekironik sisteme tanimlanmal ve hasta yakinlari sadece katiim payini 6deyerek cihazlara /
medikallere sahip olabilmeleri gerekmekitedir.

» Piyasada safilan medikal cihazlar ile SGK ‘nin karsiladigi futarlar arasinda yUksek -farklar
bulunmaktadir.

Talep: SGK kapsaminin piyasa fiyatlarina es dizeye getiriimesi gerekmektedir. Ayrica SGK geri 6deme
kapsaminda kargilanan tutarlar degisen kur sebebiyle aylik olarak gincellenmelidir

» Yasam kalitesini yUkselten rehabilitasyon arac-gereclerine erisim hakki sinirlidir. Ayakta dik

pbzisyonlcndrrmo yapan ve ayaga kaldiran sandalyeler intiyac sahiplerine verimemekte ve sosyal
guvenlik kapsami disinda tutulmaktadir. DMD hastalanna énce manuel tekerlekli sandalye veriimeye
calisimaktadir. Halbuki DMD hastalarinin yeterli kas gucU olmamasindan dolayr 9 yasinda bile olsa
Elektrikli tekerlekli sandalye ihtiyaci bulunmaktadir. Elekirikli sandalye icin ise genellikle uygunluk
verimemektedir. Ayrica SGK bu tekerlekli sandalyelerin tamamini karslamadigr icin cogu dar gelirli -
aileler bu sandalyeleri de alamamaktadir.
Talep: Mevcut karsilanan elekirikli sandalyeler ise DMD hastalanna uvygun degildir. Oturmaya
baslayan DMD hastalarinin ayaklarinda kisa sirede kontriktirler gelismektedir. Bu sebep ile dik
pozisyona getirebilen hareketli, elekirikli tekerlekli sandalyelerin SGK kapsaminda DMD hastalarina
tahsis edilmesi gerekmektedir.

» Hastaligin ileri evresinde DMD'li hastalar solunum cihazina baglandiktan sonra, duzenli olarak

kullaniimasi gereken medikal malzemelere (solunum cihazi, aspiratdr, oksijen konsantrator, saturasyon
cihazi vb.) ve bunlarin sarf malzemelerine intiyac duyulmaktadir. Bunlar genellikle, aspirasyon sondasi
(QUnlUk en az on adet), bakteri filtresi (gUnlUk bir adet ) yetiskin alt bezi (gUnde dért adet), frakeastomi
kanulU (G¢ ayda bir adet), oksijen tUpU ve hastane yatagi vb.
Talep: Sarf malzemelerinin SGK kapsaminda karsilanmasinda problemler vardir. Ayrica bunlarin
temini givence altina alinmamigtir. Bu malzemelerin temini Medikal firmalarin inisiyatifine birakilmistir.
Zaman zaman piyasadan temin edilememektedir. Yasamsal éneme sahip bu sarf malzemelerin
temini ve DMD'’li hastalarin evlerine uvlastinimasi SGK kapsaminda organize edilmelidir.

» Yurtdisinda hastalara temin edilen &ksUrUk destek makinesi (Cough Assist Machine) DMD'li
hastalarnn yasam sUresini uzathigr kanitianmistir,

Talep:Turkiye'de yasayan DMD’li hastalar icinde temin edilmeli ve SGK kapsamina alinmalidir.
1.6. Ortopedik Operasyonlar

» - Deformeleri 6nlemek icin ve DMD'li hastalarinin yasam kalitelerini yUkseltmek icin baz orfopedi
ameliyatlarinin belli zamanlarda yapilmasi gerekmektedir. Oysa basta.Universite hastaneleri olmak
Uzere kamu hastanelerinde (Ornegin skolyoz) iki yil sonraya randevu verimektedir. Bu durum hastanin
operasyondan yararlanmasinin éninde 6nemli bir engeldir. Aynca kas hastaliklan alaninda skolyoz
ameliyati yapacak deneyimli ekiplerde yok denecek kadar azdrr.

Talep: Bu konuda ozellikle skolyoz ameliyatinda uzman 6zel hastaneler ile DMD'li ¢cocuklarin bu
operasyonlari olabilmeleri icin anlasiimali kamu hastaneleri ve SGK kapsamina alinmalidir.




1.7. Egitim Esitligi

» DMD’li cocuklann zihinsel engelleri olmadigindan dolayl engelsiz akranlaryla ayni egitim
ortaminda egitim alabilme hakki bulunmaktadir. Ancak okullarin fiziksel durumlarnndan dolayi,
rampa, asansor, engelli fuvaleti gibi bolumlerin eksik olmasi nedeniyle sorunlar yasanmaktadir. Fiziksel
engellerin yaninda cocuklar sosyal engellerle de karsilasimaktadir, dalga gecilme, velilerin istememesi,
ogretmende bikkinlik gibi tutumlarin 6ntne gecilmesi gerekmektedir.
Talep: Kaynastrma 6grencisi bulunan okullar il Milli  Egitim Midurlikleri tarafindan daha sik
denetlenmeli, DMD’ligocuklarin durumu ve sikintilaritakip edilerek gerekliolan yerlerde okulyonetimine
miidahale edilmeli ve yaptinmlar getirilmelidir. il egitim midurlikleri 6gretmenlere bu konuda egitim
vermelidir. Herkesin engelli 6grencilerin haklan konusunda bilgilenmesi icin okullara belli araliklarla
genelgeler gonderilmelidir. Kas hastasi ¢ocuklara olan ényarginin kirlimasi ve DMD’li ¢cocuklarin
icinde bulunduklari durumunun anlagiimasi icin, DMD konusunda uzman norolog ve pedagoglardan
olusan bir ekip okullan dolagsmali, okul miduiri, 6gretmenler ve diger velileri bilgilendirici toplantilar
dizenlenmelidir. Ayrica bir sikayet ve bilgilendirme telefon hath olusturuimalidir.
1.8. Engelli Haklarn ve Bakim Parasi

» Ozellikle ilerleyen yaslarda DMD'li hastalar kendi éz bakimlarnni yapamamakta, yatakta
sag sola donememekte ve tamamen ailesine bagiml hale gelmektedir. Otonomisini kaybeden
ve bagml hale gelen DMD’li cocuklar psikolojik acidan depresyona girmekte hayat sevinclerini
kaybetmektedirler. Yurtdisinda DMD'li bireyler devlet tarafindan verilen bakm parasi ile 24 saat
kendileri ile, 8 saat mesailerle ilgilenecek yardimcilar tutabilmekte ve hayatlarnni ailelerinden bagimsiz
olarak idame ettirebilmektedirler.
1.9. Onleyici Tedbirler
1.9.1. Dogum Oncesi Tarama Testleri Kapsaminda DMD’nin Olmamasi

» Eviilik dncesi ve dogum &ncesi kontrollere DMD’'nin eklenmesi hastaligin gérilme sikhigini
azaltacaktir.
1.9.2. DMD'li Ailelerin ikinci Cocuklan igin Tip Bebek ve Aynistirmanin SGK Kapsamina Alinmasi

» Saglk Bakanligl; Talasemi, Hemofili ve SMA gibi kalitsal hastaligi bulunan veya bu hastaliklar
tasiyan ciftlere, saglkll bebek sahibi olabiimeleri icin tUp bebek destedi saglayacagini 2018 vyili
icerisinde duyurdu.
Talep: Bu kapsama DMD’nin de katilmasi gerekmektedir.




GELISMEKTE OLAN TEDAVILER

Su anda Avrupa ve Amerika’da DMD hastalig ile ilgili devam etmekte olan 24 adet klinik deneme
asamasinda (insanlar Uzerinde denenen) calisma bulunmaktadir.  Yurtdisindaki hastalar génuollo
denek olarak bu deneme calismalarina katilabilmekte ve belki de ileride cikacak basaril bir tedaviye
erken erisim saglamis olabileceklerdir. - .

Cikacak olan tedaviler icin hasta cocuklarin fiziksel ve psikolojik olarak hazir halde futulmasi cok
onemlidir. Hasta cocuklarin hazir halde tutulmasi standart bakim hizmetlerine baglidir.

DMD'li bireylerin gittikleri her klinikte ayni kalitede bakim alabilmesi icin yurt disinda, standardizasyon
calismalar yapilmis ve klinikler incelenerek mUkemmeliyet sertifikalar verilmistir.

Devam eden ilagc deneme calismalarinin ézellikle Faz Il asamalarinda tek bir Ulkedeki-hasta sayisinin
yeterli olmamasindan dolayi bircok Ulkeden ve merkezden hasta katiimi olmaktadir. Farkli Glkelerde
hastalann bakim standartlanndaki farkliliklar hastaligin ilerleyisini dolayisiyla klinik calismalardaki -
6lcimlenen sonucglan da etkileyebilmektedir. Bu acidan dasertifikall mkemmeliyet DMD merkezlerinin
Ukemizde de olmasi, klinikk denemelere Turkiye'den de kafiim olabilmesi icin bUyuk &dnem arz
etmektedir.

Ozellikle biyUk umut vadeden Gen Transferi calismalanna erken evrede katilabilen cocuklarin
hayatlarinin kurtulma umudu olusmustur.

Digerdevam edenilac calismalar, calismayi gerceklestiren Ulke ve ilaclarnn bazilar asagida belirtiimistir.
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Yukarida Tablo1'de bilgisi verilen Umit vaden ila¢c calismalarnin bircogu uluslararasi duzeyde devam
etmektedir. Aimanya, Fransa, ingiltere, italya, Belcika, Isvec, lIsvicre, israil,  Kanada, Japonya,
GUney Kore gibi Ulkelerdeki Universite ve klinik merkezlerin isbirligi ile ilac gelistirme calismalan devam
etmektedir. DMD cok zor ve kompleks bir hastalik oldugundan dolayi tek bir ilac ile tedavisi mUmkUn
gozUkmemektedir. DMD’'nin sebep oldugu vucuttaki sikintilar tek tek ele alinip, ilgili fonksiyonlarda
ilac calismalan planlanmistir. llac calismalarinin sonuclanarak, ruhsatlandinlip piyasaya ulasmasinin
ardindan, ruhsatlandinlan ilag firmalan bir araya gelerek kokteyl ilag olusturma imkdanlarn olabilecektir.
Bu sayede DMD'nin de kanser gibi,” AIDS gibi kontrol edilebilir ve ilerlemeyen kronik bir hastaliga
donuUstiriimesi hedeflenmektedir.

Asagida bulunan tablo 2 ‘de ise devam eden tum klinik ve klinik dncesi calismalar gosterimektedir. 24
adet insanlar Uzerinde devam eden klinik deneme calismasi, 5 adette klinik dncesi asamada calisma
bulunmaktadir. '
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2.1 Turkiye'den Uluslararasi Klinik Deneme Calismalarina Katilm

Gecmis yilllarda Exon 51 (Prosensa), Tadalafil ve PTC-124 calismalar Ulkemizde, Hacettepe Tip Fakultesi
(diger Ulkelerle ayni zamanda ve ortak) doktorlar ile ortak yapilmis olmakla beraber, ginimuUzde
Ulkemiz bazi ilac deneme calismalarina aktif olarak katilmaktadir.

Bu sayede klinikte calisan doktorlar ve saglik géreviileri Good Clinical Practice (GCP) gibi uluslararasi
standartlan 6grenecek ve hem hastalar Tdrkiye'de uluslarasi klinik calismalara kafilabilecek, hem de
hastane genelindeki verilen hizmetler uleslararasi standartlara ulasmis olacaktr.

Bilgileri verilen ilac denemeleri 2019-2020 yillan arasinda sonlanip, onay alip yurt disinda piyasaya
sUr0lecek potansiyele sahiptir. Ancak orfaya cikacak olan maliyetler, acikgca aileler tarafindan
karsilanamayacak bUyUklUkte olacaktir.

Bu nedenle Ulkemizdeki cocuklann bu tedavilere gec olmadan ve kicUk yasta ulasabimeleri
adina, Ulkemizde bu tedavileri yapmaya yeterli ve de tedavi denemelerinin uygulanmasina olanak
saglayacak tedavi merkezlerinin acilmasi, var olan merkezleriniyilestirmesiivedilikle gerceklestirimelidir.




DUCHENNE MUSKULER DiSTROFi (D'M‘D)
HASTALIGI ve EVRELERI

Distrofin isimli gendeki mutasyondan_ dolayi, distrofin proteini Uretilememekte ve bdylece kaslar
- bUtinlOgUNU koruyamamaktadir. Kaslarin yikimasi ve parcalanmasi ile beraber yerlerini yag dokusu
alir. Cocukluk caginda gunluk aktiviteler (6zellikle kosma, merdiven cikma ve yerden kalkma) yapilirken
cok zorlanilrr.

ilerleyici bir hastalik olan DMD’ de, erken cocukluk caginda hicre yenilemesi cok hizli oldugu icin,.

yikimin étesinde yenileme ile cocuklar 5-6 veya en fazla 7 yaslanna kadar rutin hayatlanni yasitlarnndan
geri kalarak sUrdurUrler. Fakat bu yaslardan sonra cok hizli bir gerilemeyle kaslar artik geri dé’ngU
olmayan bir sekilde erirler ve islevlerini gbremezler. v

Duchenne s Muscular Dystrophy [continued])
Gowers’ mansuver

Cocukluk cadinda diger cocuklardan cok daha fazla caba sarf ederek basit hareketleri yapmaya
calisirlar. DMD hastasi cocuklar en guzel caglarnnda yasitlan gibi kosamaz, oyunlar oynayamaz ve
gerek okul ortaminda gerek sosyal ortamlarda aktivitelere katilamaziar. Aileler tarafindan cocugun
yasininilerlemesiile karsilasilacak problemTerin bilinmesi, hem aileyihem de hastaliginin farkina varmaya
baslayan cocugu daha da psikolojik problemlere iter. Bedensel problemleri olan bu cocuklarin
bircogunda psikolojik problemlerde gérulmektedir. KicUk yastan itibaren alinan fizik tedavi, rutin doktor
konftrolleri ve laboratuvar tetkikteri hem hasta cocuklarn hem de aileleri olabildigince yipratmaktadir.
Cocugun yasi ilerledikce hasta cocuk zorla 6grendigi, yapmaya calistigi, tUm hareketlerini artik
yapamaz hale gelir. 7-8 yaslannda yurimek artik cok daha zordur ve en gec 9-10 yaslarinda tekerlekli
sandalyeye mahkGm olurlar.




Tekerlekli sandalyeye mahkUm olan ¢cocuk hastanin durumu hizli bir sekilde daha da k&étUye gider ve
oturmaktan ve sirt kaslarinin zayiflamasindan skolyoz olusur, nefes almak arfik daha da zordur. Baz
hastalara solunumunun kelaylastinimasi icin bogazi delinip frakeostomi ile hava yolu acilir.

Yutak kaslartile ilgili problemler basladigiicin bazen mideden beslenme zorunlu hale gelir. Yutak kaslar
dUzgUn calismadigindan, soluk borusuna kacan yiyecekler cok agir enfeksiyonlara sebep olur. Bu gibi
durumlarda mideye bir operasyonla PEG takilip ve enjektérle beslenme saglanir.




Daha da ilerleyen hastalikla beraber vicuttaki bUtin-iskelet kaslar incelir ve artik hasta cocuk ellerini
ve ayaklarni hareket eftiremez hale gelip hicbir gunlUk isini yapamaz. Her ne kadar yirmili yaslara,
-hatta iyi bakimla daha da ileri yaslara kadar yasayabilir denilse de literatlrde bu cocuklar icin
ortalama yasama stresi 20-22 senedir. Aynca virls ve bakterilerin neden oldugu enfeksiyonlarsebebi
ile zaten akciger ve kalp problemi yasayan ¢ocuklar solunum sikintilarinin artmasi ile yogun bakim
- Unitelerine siklikla yatinimaktadir. Buda hasta cocuklarin hayata ¢ok daha erken veda etmelerine
 neden olmaktadir. Standart bakim hizmeti alamayan ve bu kosullarin saglanamadidr cocuklarda bu

13-16 gibi cok genc yaslara kadar dismektedir. TUm bunlarla mUcadele edip yirmili yaslara uI0§on
cocuklarda ise ana 3lum nedenl kalp yetmezligidir. ‘
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