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Giris *¥f dsai

Benim adim Gabriele Griindl. 30 yildir konjenital bagisiklik yetmezlikleri olan
kisiler igin gUglU bir savunma yapan bir hasta kurulusu olan dsai e.V.'nin
ulusal baskaniyim.

14 aylikken, oglum Mario'ya bir tesadtf sonucu agamaglobulinemi
bagisiklik yetmezligi teshis edildi. Mario’nun kaninda antikor bulunmuyor ve
yasami boyunca immunoglobulin ile tedavi edilmesi gerekiyor. Herhangi
bir irtibat kisisi bulunmadigindan, deneyimlerimi paylasmak Gzere 1991
yiinda durumdan etkilenen kisiler igin bir dernek kurmaya karar verdim.

“Bagisiklik sisteminiz mi kusurlu? Hasta kurulugsumuz ise gugla!” tutumuyla,
30 yildir erken tani ve daha iyi tedavi segenekleri igcin mticadele ediyoruz ve
gelecekte de mucadele edecegiz! Bu sirada, hasta kurulusumuz durumdan
etkilenen kisiler, uzmanlar, yetkililer ve arastirma ekiplerinden olugan bir
agdaki tum katilimcilar igin yetkin bir ortaktir.

Novartis, bu rehberle/kitapgikla, durumdan etkilenen kisilerin hastaliklarini
daha iyi anlamalarina yardimel olan baska bir degerli egitim ortami
olusturdu. Belirtiler ve tanilar hakkinda agik ve anlasiimasi kolay temel
bilgilerin hasta tarafindan siniflandiriimasi da daha kolay olabilir ve faydal
yardim saglayabilir.

Bu nedenle, herkes adinaq,
durumdan etkilenen herkese

“Tesekkurler” demek istiyoruz!

Saygilarimia,
Gabriele Grindl,

dsai Federal Baskani ve Alimanya Federal Liyakat
Nisanesi sahibi
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Ailevi Akdeniz
Atesi nedir?

Ailevi Akdeniz Atesi dinya gapinda nadir gérulen,
ancak glineydogu Akdeniz gevresindeki bélgelerde
daha sik gérulen otoinflamatuar bir hastaliktir. Tipik
belirtiler, tekrarlayan ates nébetleri, karin agrisi, eklem
agrisi ve hos olmayan cilt kizarikhgidir. Trk, Arap,
Ermeni ve Yahudi kékenli insanlar ézellikle durumdan
etkilenmektedir. Bu kékenden gelen plana sahip
200 kisiden yaklasgik biri FMF ile yagamaktadir. Bati Glkelerinde, FMF
o . . . . 100.000 kisi arasindan
Ailevi Akdeniz Atesi kalitsaldir, bagka bir deyigle
bulagici degildir. Cogu durumda, ilk belirtiler 20
yasindan énce ortaya ¢ikar; hastalarin yarisindan kigiyi etkilemektedir.
fazlasinda on yasina basmadan dahi énce baslar'.

yalnizca yaklasik 2,5

Daha fazlasini buradan égrenin:




Otoinflamatuar
hastaliklar nelerdir?

Otoinflamatuar hastaliklarin farkli tdrleri vardir. Hepsinin ortak bir noktasi
vardir: Vicut kendi kendine (“oto”) iltihapl ataklar tetikler (otoinflamatuar
hastalik) ve sebebi olmayan iltihabi durum olusur. Tim viicut
etkilendiginden, uzmanlar bunu sistemik hastalik olarak adlandirir.

Bu sUire¢ dogustan gelen bagisiklik sistemi tarafindan tetiklenir. VUcuttaki
bakteriler, mantarlar ve virtsler gibi patojenlere karsl ilk savunmadan
sorumlu olan bir stregtir. Otoinflamatuar bir hastalikta bagisiklik sistemi
aktive olur, ancak bu patojenlerin higbiri sagligimizi tehdit etmez. Bunun
yerine, viicudun kendi dokularina saldirir ve stireci yénlendirmeye devam
eden inflamatuar habercileri serbest birakir.

Durumdan etkilenen kisilerde, bu reaksiyon kendini ates, agri ve yorgunluk
gibi tipik belirtilerle alevlenme olarak gésterir'. Atesin ne kadar strdugu ve
cilt dékantusu, karin veya eklem agrisinin olusup olusmadigi, otoinflamatuar
hastaligin bigimine bagl olarak farklilik gosterir.

Daha fazlasini
buradan égrenin:



3 FMF nin Nedenleri

FMF'de, MEFV genindeki (*Akdeniz Atesi” geni) bir degisiklik (mutasyon)
dogustan gelen bagisiklik sisteminin etkinlestiriimesine neden olur. Bu gen
cocuklara aktarilabilir, baska bir deyisle kalitsaldir. Bu nedenle “ailevi” terimi
kullanilir. Ancak, FMF yalnizca durumdan etkilenen bir kisi bu mutasyona
ugramis genlerden ikisini tagidiginda gelisir. Tek basgina bir gen hastaliga
yol agmaz. Bu nedenle, bir ailedeki bazi gocuklarin saglikli olmasi, ancak
kardeslerden birinde FMF hastaliginin olmasi mamkundtr'2




SAYFA

sekil, anne ve babanin her birinde degisiklige ugramig (kirmizi)
ve saglikh (siyah) bir MEFV geni (soldan saga) varsa hangi
durumlarin mimkun oldugunu géstermektedir:
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« Gocugun iki saglkli MEFV geni vardir ve Ailevi Akdeniz Atesi yoktur.

+ Gocuk bir saglikl ve bir mutasyona ugramis MEFV geni almistir ve FMF
hastaligi yoktur.

+ Cocuk dogustan iki mutasyona ugramis gen almistir ve FMF hastasidir.

Genetik modifikasyon, vicuttaki yangilarin artik uygun sekilde
dizenlenmedigi anlamina gelir. Bu, ¢esitli belirtileri ve atesi tetikler. Ayrica,
durumdan etkilenen kisiler yorgunluk ve bitkinlik gibi tipik hastalik hisleri de
yasar'.



Belirtiler

FMF'de, tekrarlayan hastalik ntksleri genellikle bir ila dért gtin surer.
Aralarda, durumdan etkilenen kisilerin higbir belirtisi olmaz. Hastalik
ndbetlerinin siddeti ve sikhigi, ayni kiside bile buytk élgtide degisiklik
gosterebilir. Asagidaki belirtiler ortaya gikabilir®:

Ates (38 °C Uzerinde bir viicut sicaklig) her FMF epizodu igin ayni olmak
zorunda degildir. Bazen vucut sicakligi gok ytksek olur, ancak bir sonraki
alevlenmede 6nemli élgtide daha dusuk olabilir. Ates, 6zellikle gocuklarda
gorulen tek belirtidir.

Karin agrisi hastalarin yaklasik yuzde 90'inda gérultr. Cocuklar genellikle
hastalik agamasinda kabizlik yasar. Agri da degisken yogunlukta olur.
Apandisitten stphelenilecek kadar siddetli olabilir. Karin agrisinin nedeni
karin zari yangisidir.
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Eklem agrisi ve sisme hastalarin ylzde 50 ila 60''lnda meydana gelir.
Genellikle yalnizca bir eklem (monoartrit) durumdan etkilenir ve bu,
genellikle diz veya ayak bilegidir.

Ozellikle ayak veya alt bacak bolgesinde agrili, keskin bir gekilde belirgin ve
bazen siddetli cilt kizarikhgi da FMF'nin tipik bir belirtisidir.

Gogus agrisi hastalarin ylzde 20 ila 40’ inda goérulur ve genellikle
yalnizca bir tarafi etkiler. Durumdan etkilenen kisilerin artik diizgtin nefes
alamamasina yol agacak diizeyde yodun olabilir.

Kas agrisi, fiziksel efor ile de
tetiklenebilir.

Ll



FMF tanisi
nasil konur?

Karin agrisi ve ates eklem agnisi — Ailevi Akdeniz Atesinin (FMF) belirtileri,
enfeksiyona veya romatizma gibi diger inflamatuar hastaliklara benzer. Bu
nedenle, tedavi eden doktorun bu hastaligi FMF gibi bir otoinflamatuar bir
hastalikla iligkilendirmesi genellikle uzun surer.

Otoinflamatuar bir hastaliktan stpheleniyorsaniz, mimkinse romatoloji
konusunda uzmanlasmis bir i¢ hastaliklari doktoru gibi bir uzmanla
gorusmelisiniz. Akut alevlenme sirasinda da bunu yapmaniz énerilir.

Tani genellikle dislama prosedurine gére konulur; baska bir deyisle,
enfeksiyon veya diger romatizmal hastaliklar gibi diger hastaliklar diglanir.
Fizik muayeneye ek olarak, gesitli kan degerleri de hastalik hakkinda bilgi
saglayabilir.

idrar incelemesi ve rektum veya bébrek biyopsisi,
amiloidoz tanisi igin 6zellikle Snemlidir.

Ailevi Akdeniz Atesi tanisini dogrulamak igin
genetik bir analiz mevcuttur.
Amiloidoz FMF'nin

geg¢ bir sonucudur.
Genellikle bébrek

hasarina yol agar.
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Dogru tani neden bu kadar 6nemli

Doktorlar, uygun tani konana kadar uygun tedaviye baslayamaz. Tedavi,
hastalik ntkslerinin sikligini ve siddetini 5nemli dlgtide azaltabilir. Ozellikle
tedavi, Akdeniz Atesinin amiloidoz gibi ge¢ sonuglarina karsi koruma
saglayabilir. Bu durumda, ates nébetleri sirasinda vicutta artan belirli
proteinler, basta bébreklerde olmak Uzere hucreler arasi bosgluklarda
birikir. Bu, strecin ilerleyen asamalarinda kronik bébrek yetmezligine yol
acgabilir. Amiloidoz, tedavi edilmeyen FMF hastalarinin ytzde 60 ila 80'inde
meydana gelir'2




Bazen doktorlarin FMFyi fark etmeleri uzun bir
zaman alir. Bunun nedeni, alevlenmelerin farkl
sekilde ilerlemesi ve belirtilerin genellikle normall
bir enfeksiyona benzemesidir. Asagidaki kosullar
karsilanirsa bir uzmana danigiimalidir?

1. Ornegin karin ve eklem agrist ile birlikte FMF igin
tipik ates nébetleri meydana gelir.

2. Durumdan etkilenen kisiler bir FMF risk grubuna
aittir. Bu, gliney Akdeniz bélgesinden gelen
kisileri, baska bir deyisle, Turkiye, Orta Dogu veya
Ermenistan veya Yahudi kékenli kisileri igerir.

3. Aile Uyeleri benzer belirtiler gdsterir veya
halihazirda FMF tanisi almistir.

Uzun sureli sonuglari
en aza indirmek igin
hastaligin mimkuin

oldugunca erken

tanilanmasi ve seyrinin

gozlemlenmesi

onemlidir.

Belirtilerin takvimini
tutmak size ve
doktorunuza yardimci

olabilir.

www.autoinflammation.de/fmf3




Tedavi segcenekleri s 15

Etken madde kolsisinin kullanimi FMF i¢in en iyi bilinen tedavidir. Kolsisin, gtz
cigdemi bitkisinden elde edilen bir alkaloiddir (dogal bir kimyasal madde).
Bu etken madde vicuttaki inflamatuar reaksiyonlari engeller ve atesi
dusurar. Ayrica, ilag amiloidoz gibi daha sonraki sonuglara karsgi da koruma
saglayabilir.

FMF hastaligi olan kisiler, ilaci tim yasamlari boyunca ve hekimleri
tarafindan belirlenen dozajda dizenli olarak almalidir. Dogru
kullanildiginda, alevlenmeler tim hastalarin yaklasik ydzde 60 inda
tamamen kaybolur ve belirtiler hastalarin ytzde 30'unda duzelir. Ne yazik ki
durumdan etkilenen kisilerin ytzde 5 ila 10'u ilaca yanit vermez. Hastalarin
yaklasik yuzde 25'inde intolerans veya direng gelisir®®. Daha sonra tedavi
eden doktorlarin farkl bir tedavi basglatmasi gerekir'4.

Tani, Ailevi Akdeniz
Atesinin dogru
tedavisine dogru
giden ilk adimdir.
Hastalik optimum

sekilde tedavi edilirse,

yuksek bir yagam

kalitesi mUimkuin

olabilir.




Durumdan etkilenen kisiler
kendileriicin ne yapabilirler?

Tibbi tedaviye ek olarak, hastalar yagam kalitelerini artirmak igin gok sey
yapabilirler. Amag, hastaligin eski haline dénme sikigini azaltmaktir.

Beslenme, vucuttaki inflamatuar stregler Gzerinde kanitlanmig bir etkiye
sahip olabilir. Bu nedenle uzmanlar gesitli ve dengeli bir beslenme tavsiye
eder. Bu, bol miktarda taze sebze ve meyve, az miktarda et, ancak zaman
zaman balik ve yuksek kaliteli bitkisel yaglari igerir.

Rahat bir gunltk yagam ve saglikl yasam tarzi FMFyi hafifletebilir. DGzenli
egzersiz, dengeli beslenme ve yeterli uyku da hastaligin seyri Gzerinde
olumlu bir etkiye sahiptir. Egzersiz stresi azaltmanin iyi bir yoludur.
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Ancak yine de yinelemeler mimkdndur. Aralarindaki zamani mimkin
oldugunca rahatlatmig bir sekilde gegirmek dnemlidir. Sizin igin neyin iyi
oldugunu égrenin.

Hastaligin agik¢a ele alinmasi da guinltk yasamda daha fazla rahatlama
saglamaya yardimei olabilir. Ailenize ve arkadaslariniza FMFnin ne oldugunu
ve onunla yagsamanin ne anlama geldigini agiklayin. iletisim hatlarini agik
tutun ve FMF deneyimlerinizi paylasarak insanlarin sizi anlamasina ve
desteklemesine yardimci olun.

www.autoinflammation.de adresindeki Cocuk Késesinde, Tim
ve Paula otoinflamatuar hastaligin ne oldugunu ve bununla
yasamlarinin nasil yapilandirildigint agiklamigtir.

www.autoinflammation.de/fmf4
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Nereden destek
alabilirim?

FMF genellikle yasin ilerlemesi ile birlikte iyilesir ve uygun tedaviyi alan gogu
kisi normal bir yagam surdurebilir. Bununla birlikte, hastaligin halihazirda
bir sifasi bulunmamaktadir. Durumdan etkilenen herkes bu gercekle esit
derecede iyi basa gikamaz.

Hastalar ve yakinlari, psikososyal bakim kapsaminda yeterli destegi
bulacaklardir. Bu, hastaliklariyla basa gikma stratejilerini §grenmelerine
yardimci olabilir.

Yakininizdaki uygun danigsma merkezlerini, birgok bilgiyi bulabilir ve drnegin
dsai e.V. Patientenorganisation fir angeborene Immundefekte [dsai e.V.
Konjenital immain Yetmezlikler igin Hasta Kurulusu] gibi benzer dustincelere
sahip insanlarla iletisime gegebilirsiniz: www.dsai.de.

Novartis Urtnleri veya Novartis Grlnleri ile tedavi edilen rahatsizliginiz
hakkinda tibbi sorulariniz olursa asagidaki bilgileri kullanarak bizimle, yani
Novartis Tibbi Bilgi Hizmetleri ile iletisime gegebilirsiniz:

Telefon: 0911 - 273 12100*
Faks: 0911-27312160

E-posta: infoservice.novartis@novartis.com
internet: www.infoservice.novartis.de
Canli sohbet: www.chatnovartis.de

*Pzt-Cum 08.00-18.00 arasi
Sik¢a sorulan sorularin

yanitlari burada bulunabilir:

www.autoinflammation.de/fmf5
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