AKONDROPLAZi HAKKINDA

Akondroplazi bakima:

Avrupa genelinde standartlar

Bu belge, Avrupa genelinde akondroplazi ile yasayan kisiler
icin bakim standartlarina genel bir bakis sunma amaclidir.

Akondroplazi nedir?

e Akondroplazi, vicuttaki kemiklerin cogunun nasil biyudiginu etkileyen, yaklasik her 25.000
canli dogumda bir meydana gelen, nadir gérulen bir genetik rahatsizliktir!

e Akondroplazinin en gortnur etkisi boy kisaligi olabilirken, kemik biylimesi bozuklugu
saglik Gzerinde ciddi bir etki yaratabilmektedir, komplikasyonlar arasinda foramen magnum
kompresyonu, uyku apnesi, ¢carpik bacaklar, orta yuz hipoplazisi, lordoz, omurilik stenozu ve
tekrarlayan kulak enfeksiyonlari sayilabilir.'

Akondroplazi teshisi

e Akondroplaziteshisi baslica dogum éncesinde veya dogumdan sonraki 1 ay icinde konulur. Ulkeler
arasinda bazi farklliklar s6z konusu olup, Fransa ve Birlesik Krallik vakalarin cogunu dogum oncesi
teshis etmekte ve Ispanya ile Italya stpheli durumlari 0. GUnde dogrulamaktadir.

e Akondroplazi tanisina giden yol, akondroplaziyi dogum dncesinde teshis etmek icin yeterli olabilen
ve gerektiginde ve mevcut oldugunda BT (Bilgisayarli Tomografi) taramalariyla desteklenen bir
ultrasonla baslamakta ve Ulkeler arasinda buUyUk olctde tutarhlik gostermektedir.

e Dogumdan sonra yapilan genetik testler klinik bir teshisi dogrulamanin en iyi yoludur, ancak
dogum sonrasi testlerin rolU hakkinda farkli Ulkeler arasinda ortak standart bulunmamaktadir.

e Dogru teshis ve zamaninda sevk, deneyimli multidisipliner bir ekibin aileleri en iyi sekilde
desteklemesini ve cocuk icin uygun yonetimi planlamasini saglamaktadir. Bununla birlikte,
vakalarin 1/3'Unde sevkin 2 aydan uzun strmesi nedeniyle genellikle bir gecikme yasanmaktadir.

e Sevklerin gecikmesi ve farkli zamanlarda yapilmasi yerel saglik kuruluslarinin yapisiyla, uzman
olmayanlar arasinda komorbidite farkindalik eksikligiyle ve farkli Ulkelerdeki kaynaklarin ve tesislerin
cesitlilik gostermesiyle ilgili olabilir.
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Akondroplazi bakim standard:

e Mevcut durumda akondroplazinin en uygun yonetimi konusunda bir fikir birligi yoktur ve Avrupa
capinda yerel uzmanlk alanlarina bagl olabilen 6nemli bélgesel farkhiliklar vardir.

o Bu farkhlik teshis anindan itibaren belirgin sekilde gorulmektedir ve yerel saglik sisteminin yapisina,
Hasta haklari gruplari katilimina ve farkli kultUrel gecmislere baghdir.

® Avrupa'da akondroplaziye dair saglik hizmetleri yonetimi, saglik mesledi mensubu bircok uzmanin
hastaliktan kaynaklanabilecek komplikasyonlar nedeniyle gerekli bakima mudahil olmasindan
oturd siklikla reaktif olabilmektedir.

e Akondroplazili gocuklarin ebeveynleri, ilerleyen asamalarda farkli saglik mesledi mensuplariyla bir
dizi tibbi randevu ve ameliyati ydnetmek gibi 6nemli sorunlarla karsi karsiya kalabilmektedir Bu,
bakima erismek icin uzun mesafeler boyunca seyahat edilmesini gerektirebilmektedir.

® Pek cok cocugun multidisipliner bir bakim ekibi (MDT) araciligiyla koordineli bakima erisimi yoktur.
Sonug olarak ebeveynlerin cogu, akondroplazi ile iliskili komplikasyonlar ortaya ¢iktigl zaman
yUratllen komplikasyon yonetimine bel baglamak zorunda kalabilmekte, cocuklariicin saglik
mesledi mensuplarinin sundugu o6nleyici bakima erismeleri zor olabilmektedir.

e talya ve Ispanya gibi bazi Ulkelerde, uzuv uzatma ameliyati hem boyu hem de erisme mesafesini
artirmak icin potansiyel bir tedavi olarak kabul edilmektedir.

e Akondroplazili cocuklar/ergenler ve aileleri icin uzuv uzatma ameliyati yaptirma kararini vermek ¢ok
zor olabilmektedir. Bu ameliyata girmek aile tarafindan biiylk bir taahhit anlamina gelmekte
olup, genellikle bnemli dlcude seyahat ve zaman yatirimi gerektirmektedir.

Akondroplazili bireyin bakimini iistlenen
kisi anketi

Avrupa'daki akondroplazili cocuklarin ebeveynleri Uzerinde yapilan bir anketell gore, son iki yilda

ebeveynlerin yarisindan fazlasi besten fazla farkli saglhk meslegi mensubunu géormustur.

Ebeveynlerin dortte birinden fazlasi, cocuklarinin birincil doktorunu gérmek icin 60 milden (96,5 km)
fazla bir mesafe boyunca yolculuk etmek zorunda kalmistir.

Avrupa genelinde, akondroplazili kisilerin birincil doktorunun uzmanlik dallarinda biiyuk bir
cesitlilik goralmektedir.ii

ﬁ %41 'inin birincil doktoru klinik 3._88) %8 ‘ininki endokrinologdur

genetik uzmanidir

ﬁ'i%’ %18 'ininki pediatri uzmanidir @ %5 'ininki kadin dogum uzmanidir

%22 'sininki ortopedisttir
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Avrupa genelinde bakim farklilig:

Birlesik

Krallk Almanya Fransa ispanya italya

Ulusal yonetim kilavuzlari

Su anda gelistirme asamasindadir

Ulusal yonetim kilavuzlari mevcuttur

o

Hasta haklarn gruplari

Su anda bakim yollarinin gelistiriimesinde
aktif bir rol oynamaktadir

Multidisipliner ekip yaklasimi

MDT yaklasimi tesis edilmistir

MDT yaklasimi tesis edilmemistir

Miikemmeliyet merkezleri

Bolgesel mukemmeliyet merkezleri kurulmustur

Bolgesel mukemmeliyet merkezleri kurulmamistir

Bakimi koordine eden doktorun
uzmanhk dah

Pediatri uzmani
(endokrinolog veya genetik uzmani)

Klinik genetik uzmani

Pediatri uzmani veya endokrinolog

Cesitlilik gostermektedir - klinik genetik uzmani,
pediatrik endokrinolog veya pediatrik solunum
bakimi

Uzuv uzatma

Cok yaygin

Yaygin

Nadir

Cocukluktan yetiskinlik donemine geciste
hizmetleri desteklemeye dair bakim sistemleri

Sistem mevcuttur

Sistem mevcut degildir

Bakim yiikii

e Akondroplaziye dair bakim yUku, akondroplazi ile yasayan kisiler ve aileleri Uzerinde zararli bir etkiye

sahip olabilmektedir.

® Avrupa'da akondroplazili cocuklarin ebeveynlerinin yarisindan fazlasi, cocuklarinin akondroplazisinin
kendi duygusal refahlarini etkiledigini sdylemistir (%54).11

® Bununla birlikte, neredeyse Ucte ikisi (%65) cocuklarina akondroplazi teshisi kondugundan beri hi¢

psikososyal destek almamistir.’

Harekete gecme cagrimiz

Avrupa genelinde akondroplazi bakimina tutarli sekilde yaklasildigini gormek istemekteyiz.

Akondroplazili kisilere yonelik olarak &nemli bakim yUkunu azaltmak icin net kilavuzlarin ve
yonetim yollarinin gelistirilmesini ve sunulmasini 6nermekteyiz.

Akondroplazi ile yasayan tum kisilerin , 6zellikle koordineli bakimin siklikla durduruldugu
cocukluktan yetiskinlige gecis doneminde, hastaliklarinin yonetimi icin 6zel bir multidisipliner ekibe
erisim hakkinin saglanmasini dnermekteyiz.
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AKONDROPLAZi HAKKINDA

Terimler sozliigii

Foramen magnum sikismasi

Beyin sapl ve omurilik, tipik olarak kafatasinin tabanindaki foramen magnum adli bir acikliktan
gecmektedir. Bu aciklik daraldiginda, foramen magnum stenozu meydana gelmekte ve potansiyel
olarak beyne veya omurilige baski yapmaktadir.”

Uyku apnesi
En sik olarak uyku sirasinda meydana gelen, gecici solunum durmasidir. Tedavi edilmeyen obstruktif
uyku apnesi ve merkezi uyku apnesi, akondroplazili cocuklarda ciddi gelisimsel sonuclar dogurabilir.

Carpik bacaklar

Genu varum olarak da bilinmekte olup, bacagin diz hizasinda veya altinda disa dogru bukudlmesidir;
bu carpiklik etkisi sirt agrisini artirabilmekte ve hareketliligi etkileyebilmektedir.!

Orta yuz hipoplazisi
Ust cene, elmacik kemikleri ve gdz cukurlar gibi yUzin ortasindaki bazi kemiklerin yUzin geri kalani
kadar bUyUmedigi durumlarda uyku apnesi meydana gelebilmektedir.”

Belin kalici olarak egrilmesi

Akondroplazili cocuklarin cogunda, ayagda kalkip yUrimeye basladiklari zaman bel kisimlarinin abartili
sekilde egrildigi gorulur. Bu belirginlestigi zaman, artan agri ve omurilik stenozu insidanslarinin yani
sira hareketlilikte gozle gorulur bir etki olabilir.

Omurilik stenozu

Omurganin icinden gecgen sinirlere baski uygulayabilen ve daha sonra kalici bacak zayiflig,
koordinasyon zorluklari, yurtyUste degisiklikler ve mesane veya bagirsakta inkontinans olusumu gibi
sorunlara neden olabilen, omurga icindeki boslugun daralmasi durumudur.

Multidisipliner ekip (MDT)

Multidisipliner ekipler kapsamli hasta bakimi sunmak icin birlikte ¢alisan, bircok uzmanlik dalindan
gelen cesitli saglik meslegi mensuplarini icerir. Akondroplazide bunlara pediatri uzmanlari, klinik
genetik, ortopedi ve fizyoterapi uzmanlari dahil olabilir. Bu, birden fazla hastane randevusu
alinmasinin énlenmesine ve hasta glvenliginin korunmasina yardimci olmak amaciyla sunulan
pbakimi pekistirebilir.

Daha fazla bilgiyi achondroplasia.com/tr-tr/ adresinden edinebilirsiniz
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