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On s6z ®

Oglum bir yasina bastigindan beri tekrarlayan ates nobetlerinden ve
baska bircok belirtiden muzdaripti. Gecen yillarla birlikte gosterdigi
belirtiler, “bUyUme agrilari”, “su siralar ortalarda dolasan bir virUs ...",
"ateslenmeyen cocuk yoktur ..." veya "bunun nedeni psikolojik ..." gibi
ifadelerle aciklanmaya calisildi.

Yillar ilerledik¢e saglik durumu giderek kdtuye gitti. Sadece kendi
cevremizde degil baska Ulkelerde ve internette de caresizce yardim
aradim, maalesef bir sonug elde edemedim. Bir anne icin cocugunun
dayanilmaz acilar ¢ektigini gorup ona yardim edememek istirap verici
bir seydir. Oglumu korumaya ve ona yardimci olmaya calisirken tum
dunyaya karsi tek basima savasiyormusum gibi hissediyordum.

On bir yil sonra nihayet hastaliginin adini koyabildik: Ailevi Akdeniz
Atesi (FMF). Bununla birlikte yalnizca ogluma tani ve boylece tedavi
alma imkani sunulmus olmadi. Bu sayede ben de yillardir muzdarip
oldugum tum o belirtilerin sebebini anlayabildim.

Ogluma gercgekten yardim edebilmem ve iyi kararlar verebilmem
icin, FMF hakkinda her seyi 6grenmem gerektigini anlamam uzun
surmedi. Bu sekilde, internette -cogu daha yolun basinda- baska
anne-babalarla, hastalarla ve hasta yakinlariyla tanistim.

Birkag yil sonra hasta ve hasta yakinlan tarafindan, FMF ve otoinfla-
matuvar hastaliklar konusunda baskalarinin da bilgi sahibi olmasini
saglamak icin bir hasta érgutu kurmam istendi.

Bunun Uzerine Ucret aldigim tam zamanli isimi biraktim, tam zamanli génullu
oldum. Béylece FMF & AID Global Association hayata gecirildi. ilk basta hedef,
Almanca konusulan bolgelerdeki hastalara destek sunmakti. Ancak, kurulusumu-
za dunyanin her yerinden talepler gelmeye basladi. Bu yuzden FMF & AID Global
Association, tum seslere kulak vermeye, ortak calismalar yurttmeye ve bilgi ve
kaynaklari bir araya toplamaya karar verdi. Cok kisa bir sure i¢cinde de kuresel

bir cati 6rgut haline geldik. Hasta ve hasta yakinlarina destek sunuyoruz, onlarin
yaninda yer aliyoruz ve yalnizca FMF degil tim otoenflamatuvar hastaliklar (AID)
konusunda hassasiyet kazanmalarini sagliyoruz. Ustelik yardim ve desteklerimizi
yalnizca Almanca ve ingilizce olarak degil bircok farkli dilde daha sunuyoruz.

Bu hastaliklardan etkilenenlere olabildigince etkin sekilde destek ve mumkun
oldugunca iyi danismanlik hizmeti saglamak icin, FMF & AID Association'de aktif
olan bircok gonullu ve ben ¢esit cesit ek egitimler aldik ve ilgili kurslara katildik.

Bu brosuru hazirladiklar, hastalari gercekten dinledikleri ve hasta érgutlerini de
calismalarina aktif bir sekilde dahil ettikleri icin, Sobi sirketine tesekkur etmek
istiyorum.

Malena Vetterli

FMF & AID Global Association'in Kurucusu ve Baskani

Nadir Gorilen immun Yetersizlikleri, Otoenflamatuvar ve Otoimmuin Hastaliklar

icin Avrupa Referans Aglari (ERN) Otoenflamatuvar Hastaliklar Komitesi Uyesi

(RITA; Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune Disease Network)
ERN-RITA Hasta Temsilcileri Calisma Grubu Baskani



Onemli
bazi bilgilere
genel bakis

FMF tam olarak nedir?

Ailevi Akdeniz Atesi bir bagisiklik sistemi hastaligidir. Genetik bir
hata nedeniyle vicut dokularinda kontrolstz, enflamatuvar surec
ataklari gorultr. Bu sureclerle aslinda patojenlere karsi vucudun
verdigi savunma yanitidir. Ancak bazi hastaliklarda vucutta virus,
bakteri veya baska patojenler gorulmeksizin de vicut boyle bir
tepki verebiliyor. Bu noktada tip otoimmun ve otoenflamatuvar
hastaliklar arasinda ayrim yapilrr. ilkinde bazi bagisiklik hicreleri
asiri tepki verirken, digerinde belirli haberci maddeler asiri calisir.
Burada interlokin-1 6zel bir rol oynar. Ailevi Akdeniz Atesi de
boyle bir otoenflamatuvar hastaliktir.




Hastalik hangi siklikla gorulur?

FMF bazi Ulkelerde daha sik gorultr. Ornegin Israil, Turkiye veya
Ermenistan’da nufusun yaklasik yUzde 0,1-0,3'Unde gorulur. Ama glneydogu
Akdeniz bolgesinin disinda bu hastalia ¢ok daha az rastlanilir. Avrupa'da FMF
her 10.000 kiside 5 kisiden daha az kiside goruldugunden nadir hastaliklar
sinifina girer.! Fakat artan gogle birlikte Ulkemizdeki vaka sayisinda da artis
gorulmektedir. Ancak her hasta gdb¢cmen kokenli degildir.

AB'de

5 vaka
10 000 kisi

FMF kalittmi nasil gerceklesir?

Neredeyse ceyrek asir once, bilim insanlari tarafindan bircok hastada spesifik
bir gende, MEFV geninde (Ingilizce "MEditerranean FeVer'in kisaltilmasi) degi-
sikler (mutasyonlar) oldugu kesfedildi. Bu mutasyonlar kalitsaldir ve hastalikla
yakin iliski gosterir. Cogunlukla yalnizca, her iki ebeveyninden de bu tur degisi-
me ugramis bir gen almis olan kisiler hasta olur. Tip literaturunde buna resesif
(cekinik) gecisli kalitsal hastalik denir. Gunumuzde, degisiklige ugramis gen
sayisi tek olanlarin da hastalanabilecegini biliyoruz. Hatta bu tur mutasyonlarin
saptanamadigi vakalar da var (yakl. %10-20'si).?

FMF kac yasinda ortaya cikar?

Hastalarin %90 1nda ilk ataklar 20 yasindan énce gorulir’
Ancak hastalik daha gec yaslarda da ilk kez ortaya cikabilir.

|
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FMF nin farkh
farkh yuzleri

FMF kapsamindaki asirt enflamatuvar sUrecler esas itibariyla
vucudun farkli yerlerinde gorulebilir. Bu yuzden olasi belirti
yelpazesi de oldukca genistir. Bunlar normalde ataklar halinde
ortaya ¢ikar. Baskin olan belirtiye bagli olarak ataklarin stresi
de -bir ile U¢ gunden, yedi gune kadar- degisebilir. Belirtiler
genelde birden bire baslar. Ancak bazi insanlarda atak dnce-
sinde 6ncu belirtiler dedigimiz -orn. kisinin kendini iyi hisset-
memesi gibi- belirtiler de gorulur. Ataklarin sikligr son derece
degiskendir. Bazilarinda birka¢ gunde bir ortaya ¢ikarken,
bazilarindaysa ataklarin arasinda haftalar veya aylar, hatta yillar
olabilir. Fakat asil ataklar arasinda da belirtiler gorulebilir.

Hastaliktan etkilenenler icin bilmekte fayda var

FMF her hastada farkli seyreder. Ayni sekilde,
zamanla birlikte gorulen kisisel hastalik tablosunda
da farkliliklar olusabilir. Yani: Belirtiler herkeste ayni
olmaz ve belirtilerin siddeti de kisiden kisiye buyuk
farkliliklar gosterebilir.




Ataklar sirasinda sik¢a gérulen
tipik belirtiler:

FMF belirtileri ve
seyri kisiden kisiye
buyuk farkhliklar
gosterebilir!

YUksek ates; cogu zaman 40 °C'ye kadar
¢lkar ve bir ila U¢ gun arasinda surer

Siddetli karin agrisi; kabizlik, ishal veya
kusma da eslik edebilir

Yogdun agrili eklem sismesi (birden fazla
eklemi kapsamasi nadirdir); genellikle
bacagin buyuk bir ekleminde gorulur

Genellikle alt bacaklarda/bileklerde
olusan cilt dokuntuleri

Nefes almayi zorlastiran, siddetli gégus
agrilar

Kas agrilan

Erkeklerde: Testis torbasinda agrili sisme

Uzun dénem ciddi komplikasyonlardan biri

amiloidoz ach verilen risktir. Yillardir var olan Cocuklarda genelde -nadiren Bulug caginda llerleyen yasla birlikte ates
kronik bir enfeksiyon, i¢ organlarda -om. agnnin eslik ettigi- yuksek buna cogu zaman agnlar ataklari cogu zaman azalr,
bobreklerde- amiloid adi verilen bir prote- t O d Hen; b : il id K
in molekulunun birikmesine yol agar ve s6z FUS (Ol E sl e
konusu organlarin hasar gérmesine, islevlerinin on planda yer almaya baslar.

azalmasina neden olur.
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Taniya
giden yol

Hastaliktan etkilenenler icin bilmekte fayda var

FMF'nin tanisi ne kadar erken konulur ve tedaviye ne kadar
erken baslanilirsa, komplikasyon gelisimi riski de o denli
dusuk olur.

Hangi doktora gidilir?

FMF gibi otoenflamatuvar hastaliklarla ilgilenen uzmanlar,
orn. romatoloji veya immunoloji uzmanlandir. Cocuklarda
ise cocuk doktoru basvuracak ilk dnemli adreslerden biridir.
Uzmanlik alani, romatoloji, otoenflamatuvar hastaliklar olan
cocuk doktorlar da var. Enflamasyonun lokasyonuna bagli
olarak diger uzman doktorlara da basvurulabilir.

|
Ipucu Kendinizde veya cocugunuzda FMF hastaligi oldugundan

supheleniyorsaniz, bir nevi gunluk tutarak, doktorunuza
anamnez aliminda yardimci olabilirsiniz. Bunun icin bu gunlugunuze belirti-
lerinizin tUm sekillerini, surelerini ve sikliklarini not edin. Gozle gorulur tim
belirtileri, fotograflarini cekerek, belgelemeniz de yardimci olabilir. Boylece
doktor sikayetlerinizi en iyi sekilde siniflandirabilir.

Hazir belirti gunlukleri de var. Bununla ilgili tedavinizi yuruten doktorunuza
veya hasta drgutune basvurabilirsiniz.

15



Doktor randevunuza yaninizda neler
getirmelisiniz?

Doktorunuza danismak istediginiz konulari ve sorularinizi
iceren bir listeyi beraberinizde getirmeniz faydali olabilir.
Halihazirda elinizde bulunan sonuclari ve epikriz raporlarinizi
da yaninizda getirmeniz tavsiye olunur. Bu brosurun sonunda
cikarilabilir bir sayfa bulacaksiniz. O sayfada, doktorunuz ile
gorusurken size yardimci olabilecek sorulari sizin icin derleyip
topladik.

Doktorlar nasil tanu koyar?

Klinik tani

Doktorlar oncelikle (ailesel hasta oykusu de dahil olmak Uzere) hasta oyku-
sunden ve gorulen belirtilerden yola cikarak ve de enfeksiyon veya kotu huylu
hastaliklarin dislanmasi yoluyla taniyr koyar. FMF stphesi icin, tipik belirtilerin
goruldugu en az Ug¢ atak yasanmis olmasi gerekir.

Genel laboratuvar tetkikleri

Ataklar neticesinde kandaki bazi enflamasyon degerlerinde yukselme gorule-
bilir, bu degerler genellikle belirtilerin ortadan kalkmasiyla birlikte tekrar normal
seviyeye doner. Ayrica, hastaligin seyri dahilinde bobreklerin durumunun
degerlendirebilmesi icin duzenli araliklarla idrar tahlilleri de yapitmalidir.

Kolsisine iyi yanit

Kolsisin ile deneme tedavisi uygulanarak ataklar baskilanabiliyor veya hafifletile-
biliyorsa bu da FMF belirtisi olarak degerlendirilebilir

(bkz. s. 20).

Ek teyit olarak gen testi

Gunumuzde, kan tahlili yaptirarak FMF'ye neden olan gen mutasyonunun
saptanmasi mumkundur. Fakat genetik testin FMF bulgularina isaret etmemesi,
hastanin bu hastaliga sahip olmadigini kesin olarak gostermez. Burada belirle-
yici rolu klinik tani oynar.
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Hangi ilaclar
fayda saghyor?

Esasen FMF tedauvisi iki kisma ayrilabilir:

e Surekli uygulanan enflamasyon engelleyici ana tedavi

¢ Ana tedaviye ragmen halen goérulebilecek ataklarda
uygulanan akut tedavi

FMF kronik bir hastaliktir. Fakat: Surekli ve duzenli tedavi alan
hastalarda prognoz ¢ok iyidir. Tedavi gorulmemesi durumunda
amiloidoza yakalanma riski, literaturde yer alan bilgilere gore 40
yas icerisinde yaklasik %60'a kadardir. Bu ylUzden lutfen doktorla-
rnizin tedavi tavsiyelerine uyun; cunku siz buna degersiniz!

19



Enflamasyon engelleyici
ana tedawvi

FMF, hastalik aktifken, yani ataklar meydana
geldiginde ve/veya kanda yUksekenflamasyon
dederleri tespit edilebildiginde ve/veya 6rne-
gin amiloidozda oldugu gibi bobrek islevinde
bozulma gibi komplikasyonlar halihazirda soz
konusu oldugunda tedavi edilmelidir. FMF'de
uygqulanan standart tedavi, hastaya duzenli
kolsisin tedavisi uygulanmasidir. Tedavinin
yetersiz kalmasl ya da hasta tarafindan tolere
edilmemesi durumunda ayrica "biyolojik ilac-
lar” olarak adlandirilan (6zellikle de interlokin-1
inhibitorleri olmak Uzere) ajanlardan da fayda-
lanabilir.

Ipuc

Kolsisin

GuUz Cigdemi ciceginden elde edilen alkaloid,
tavsiye edilen dozlarda kullanildiginda an-
tienflamatuvar etki gosterir. Bu sayede ataklar
durdurulabilir. Kolsisin her gun tablet seklinde
alinir. Kolsisin ¢ogu hasta tarafindan iyi tolere
edilir, fakat terapotik spektrumu dusuktur.
Yani, belirli durumlarda yan etkiler esliginde
asir doz alimi s6z konusu olabilir.

FMF her hastada farkli bir seyir
go6sterebileceginden, size uygun

doz ve tedavi doktorunuz tarafindan belirlenecektir.

20

interldkin-1 inhibitorleri

Kolsisin tedavisi tek basina ataklari ve/veya
enflamasyon reaksiyonlarini baskilamaya
yetersiz kaldiginda veya kolsisin hasta tarafin-
dan tolere edilmediginde biyolojik interlokin-1
inhibitorleri olarak adlandinlan maddeler
kullanilabilir; ¢cunku interldkin-1'in enflamas-
yonu tetiklemede buyuk bir rol oynadigi bilin-
mektedir. Interlokin-1 inhibitorleri deri altina
(subkutan olarak) enjekte edilir ve kolsisin ile
kombine sekilde de kullanilabilir. Bunun sizin
icin uygun olup olmayacagina doktorunuz
karar verir.

Ipucu Doktorunuz veya egitimli

muayenehane/ poliklinik
ekibiniz, enjeksiyon teknigini 6grenmenizde
size memnuniyetle yardimci olur. Ayriyeten

Duzenli tedaviye ragmen
gorulebilecek ataklarda
agr terapisi

Duzenli tedavinin uygulanmasina ragmen
bazi hastalarda agnli ataklar devam edebilir.
Boyle durumlarda diclofenac veya ibuprofen
gibi agri kesici etkisi olan etken maddeler
kullanilabilir.

bilgilenme ve hizmet gereclerine ihtiyaciniz
olmasi durumunda da bunlara cekinmeden

basvurabilirsiniz.
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Yasam kalitesi
BUYUK onem tasiyor

Kronik hasta olan herkes, sagligin yasam
kalitesini ne denli cok etkiledigini sahsen tec-
rube eder. Fiziksel sikayetler insani psikolojik
olarak da yorar. Ote yandan ruh halimiz de
fiziksel performansimizi, gucumuzu etkiler.
Yani tam bir kisir dongu.

FMF ile yasamak

Kismen aniden de olusabilen agr ve ates ndbetlerini tekrar tekrar yasayan bir
kisi, fiziksel ve zihinsel aktivitelerinde ve de sosyal hayatinda, yani hayatinin
neredeyse tum alanlarinda kisitlanir.
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Bu kisir dénguden kurtulabilmek icin éncelikle dort esikten gecmek gerekir:
Hastaligi kabullenmek ve anlamak

FMF tanisi alan ¢cogu kisi i¢in bu ilk basta kisisel bir kriz nedenidir. Aslinda dogru
tani, uygun tedavi ve boylece daha iyi bir yasam kalitesi icin gerekli olan ilk
adimdir. Ataklarin kaynaginin ve belli bir stre sonra hafiflediklerinin anlanmasi,
korkularin giderilmesinde yardimci olur. Ustelik boylece hastaligin olumlu
seyretmesinde aktif katki da saglayabilirsiniz. Belirli faktorlerin bazi hastalarda
ataklara yol actigi bilinmektedir. "Trigger” olarak da adlandirilan bu tetikleyiciler
kisiden kisiye buyuk farklilik gosterir.

stres
soguk veya nem
hormonal sicak hava
degisimler enfeksiyonlar
besin alerjileri

menstruasyon
ve birgok etken daha

L
Ipucu Aktiviteleriniz, yaptiklariniz hakkinda gunluk tutun.

Boylece kisisel tetikleyicilerinizi bulmaya ve ardindan
bunlardan olabildigince kacinmaya calisin. Yine de bir atak yasamaniz
durumunda, atak gecene kadar kendinize yuklenmeyin.

FMF hakkinda konusmaktan cekinmemek

Ansizin da olusabilen "ara vermelerinizi” gerekli anlayisla karsilayabilmeleri
icin ¢evrenizi durumunuz hakkinda bilgilendirin. Ataklar disinda okul, egitim
ve calisma hayatinizin olabildigince az sekteye ugramasini saglayan yollar
bulmaya calisin.

Doktorunuzla yasam kaliteniz hakkinda da konusun. Yetiskinler i¢in hazirlanmis
6zel soru formlar bulunmaktadir. Doktorunuz bunlarin yardimiyla durumunuzu
ve yasam kalitenizi daha iyi degerlendirebilir. Bu formlari, doktor randevunuzun
dncesinde de doldurabilirsiniz. internet Uzerinden, drnedin Almanca olarak
sunulan SF-36 soru formunu siparis edebilirsiniz.

|
Ipucu Hastaliginiz hakkinda konusmak, &zellikle de FMF gibi

"gdrunmez” hastaliklarda son derece 6nem tasiyabilir.
Nitekim belirtisiz gecen donemlerde hastaligin varligi baskalari tarafindan pek
de fark edilemeyebilir. Baskalarini bilgilendirip haberdar ederek, FMF konu-
sunda anlayis ve hosgdrunun gelismesini saglayabilecek bir temel olusturabi-
lirsiniz. Bu da ayni sekilde yasam kalitenizin artmasina katki saglar.
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Altta yatan fiziksel hastaligi en iyi sekilde tedavi etmek

Tanin konmasi ile birlikte artik hedefe yonelik tedaviye baslanabilir. Size en uy-
gun tedavi yonteminin bulunmasi biraz zaman alabilir. Bu yuzden lUtfen biraz
sabirli olun ve sunu aklinizdan cikarmayin: FMF, tedaviye genelde iyi yanit verir.

Belirtiler bas gosterdiginde doktorunuzu da daima bunlardan haberdar edin
ve bunlar dile getirmekten yorulmayin. Hastaligin etkilerinin sizin icin dayanilir
bir seviyede kalmasi onemlidir. Eger bu saglanamazsa doktorunuz tedavinizi
yeniden uyarlamayi deneyebilir.

Hastaliktan etkilenenler i¢in bilmekte fayda var

Cocuklari bu hastaliktan muzdarip olan ebeveynlerin gocuklarina yardim
edebilmeleri ve dogru kararlar verebilmeleri icin hastalik hakkinda ayrintili bilgi
sahibi olmalari onerilir. Ayni veya benzer hastaliga sahip cocuklarla gorusulerek
deneyim alisverisinde bulunulmasi cocugun kendini yalniz hissetmemesinde

Genelde yilda iki kez doktora gérunulmesi tavsiye edilmektedir.

son derece fayda saglayabilir. Burada, orn. asagidaki gocuk kitabi da yardimci Bu doktor kontrollerine, kendinizi iyi hissettiginizde de uymaniz
olabilir: onemlidir. Hastalik teshisi yeni konulmus hastalarin ilk ddnemlerde
Kita Megan Bryant'in "Die kleinen FMF Superhelden” ("Kuguk FMF Stper Kahra- doktora dahalsi glt.melerl g?rek.“ olabilir. Tedl§V|n|Z| YurUten
" P " ] manlari”) adli kitabinda yer alan gok say|daki kisa h|kéye, otoenflamatuvar dOktOFUﬂUZ kaﬂ \(S] Idral’ tahl'llerl yardlm'yla VUCUttakI eﬂﬂamatuval’
OnerlS'l. hastaligi bulunan ¢ocuklarin kendilerini nasil hissettigi, ginluk hayatlarinda surecleri veya baslayan komplikasyonlari erkenden tespit edebilir.

nelerle karsilastiklari ve daha bircok sey hakkinda bilgi verir. Kitap,
"FMF Super Heroes" adi altinda ingilizce olarak da temin edilebilir.

Bu sirada doktorunuz karaciger ve bobreklerin durumunu gosteren
degerleri titizlikle dikkate alir. Degerlendirmede enflamasyon
degerleri de -&zellikle de C-Reaktif proteini (CRP) ve serum amiloid
“Tek basimiza tek tukuz — A (SAA) reaktanlari- dnemli bir rol oynar. idrarinizda proteinin

birlikte gﬁglﬁyﬁz". ¢ctkmasi amiloidoza isaret edebilir. Kopuklu idrar bunun bir
gostergesi olabilir.
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Yasam tarziniza uyarlayabilecegdiniz faydali
ipuclari:

» Gunde 30 dakika kitap okumak icin kendinize
vakit ayirin.

» Yogun gunlerde istirahat edebilmek icin mola
vakitleri belirleyin.

- Ataklar onlemek icin kendinize fazla
yuklenmeyin.

« Meditasyon, ozellikle de agrilariniz oldugunda
gevsemenize yardimcl olabilir.

« Stresli durumlardan kacinin.

» Erken saatlerde yataga yatin ve -uyku tutmasa
da- rahatlamaya calisin.

» Fazla yorucu olmayan, iyi gunlerinizde
katilabileceginiz etkinlikler bulun.

« Size kuskuyla bakanlara degil kendinize
oncelik verin, dikkat edin.

« Hayatinizi en iyi sekilde yasayin.

29
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Diger yardim
ve destek
noktalan

Kronik hastaliklari bulunan insanlarin bas-
vurabilecegi en iyi adres genelde hasta
orqutleridir. Hastalar buradan bilgi edinebilir
ve daha onemlisi, diger hastalarla deneyim
alisverisinde bulunabilirler.

FMF hasta 6rgutleri 6rnegin sunlardir:

e FMF & AID Global Association —
Otoenflamatuvar hastaliklar icin hasta
drgutl, Almanya, isvicre ve Avusturya'da
mevcuttur (de.fmfandaid.org)

- Befemder (Behcet ve Ailevi
Akdeniz Atesi Hastalari Dernegi)

31



Doktor-hasta goériusmesi sirasinda
sorulabilecek sorular:

1. Hangi tedavi secenekleri mevcut ve hangi yan etkiler gorulebilir?

3. Tedavi sirasinda benim/cocugumun ozellikle dikkat etmem/etmesi gereken
seyler nelerdir?

11. Cocuklarin baska enfeksiyonlara yakalanma riski, 6zellikle de kreste veya okulda
daha yuksek olur mu?

Swedish Orphan Biovitrum GmbH
Fraunhoferstralle 9a

82152 Martinsried

Almanya

www.sobi.de [m] ek

458-KIN-DACH(D)-1220-V02

@ SO





