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Hayat her ne kadar zor goriinse de, yapabilecedimiz ve basarabilecefimiz

bir sey mutlaka vardir” Stephen HawRing

Gelin, her dem umut
her dem care olalim!

Baziyazilar vardir, insanin yiiregine usulca dokunur. Bu kiisede bugdin, o
vazilardan birine adim afiyoruz. Herdem Care'nin hikayesi, nadir hastaliklara sahip

cocuklarin ve ailelerinin umur dolu yolcu

uguna dair. Bu yazinin safir aralannda,

sadece bir dernegin dedil, ayni zamanda dayanismanin, sanafin ve insan
ruhunun iyilestirici giictnun izlerini bulacaksiniz..

ER KELIME,bir
cocugun gozlerindeki
15151, bir annenin
yiregindeki umudu ve
bir toplumun birlikte
iyilesme arzusunu tagism. Bukosede,
her satirin ardinda bir “her dem care”
oldugunubilerek, birlikte yol alalim.
Bu sayimizda yazimi; bugtine kadar
ahsilagelmis olan “Bir resim bir hikaye”
kose yazilarindan farkli olarak, hepimizin
hassasiyetinin en tist seviyede olduguna

Herdem Care Dernegi Yonetim Kurulu
Baskani Dr. Aysegl Altinbas
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inandigim ve Uluslararasi Sanatcilar
Birligi Dernegi olarak calismalarma
gontilden destek verdigimiz; nadir
hastaliklar alaninda cok 6nemli
caligmalar yapan ve bu calismalarimi
vine cok dzel etkinlikler ile taclandiran
Herdem Care Dernegi’nisizlerle
tamstirmak ve cahgmalarma katilmaya
sizleri de davet etmek icin hazirladim.
Buamaclabusayt konugumuz Herdem
Care Dernegi Yonetim Kurulu Bagkan Dr.
Aysegiil Altinbas.

L.T.: Hocam bizleri kirmayp kosemizde
misafir olmay1 kabul ettiginiz, derneginizi
ve calismalarini anlatmak tizere
sorularimza verdiginiz cevaplar icin cok
tesekkiir ediyorum. Hos geldiniz.

A.A.: Levent Bey, bu firsati verdiginiz icin
sahsim ve dernegimiz adinassizlere ve
Cemiyet ailesine ¢ok tegekkiir ediyorum.

L.T.: Bizlere derneginiz ve
calismalarmianlatabilir misiniz?
A.A.: Baziyoleuluklar bir taniyla degil,
tantya duyulan ihtiyacla baglar. Bir
cocugun gelisiminde yolunda gitmeyen
bir seyler fark edildiginde, aileler
cevaplardan cok sorularla bag baga kalir.
Bubelirsizliklerin gerisinde bazen ¢cok
nadir ve hentiz az bilinen genetik nedenler
vatar; bunlardan biride TBL1XR1
genindeki mutasyonla ligkili nadir bir
noro gelisimsel bozukluk. Herdem
Care Dernegi, bubozuklukla yasayan
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bireylerin tanidan tedaviye uzanan
yvolculuklarinda yanlarinda olmak, yagam
kalitelerini artirmak, bilimsel arastirmalar
desteklemek ve bu ultra-nadir hastahk
hakkinda toplumsal farkindalik
olusturmak amaciyla kuruldu.

Anahedeflerimizi;

*I'BL1XR1 gen mutasyonuna sahip
bireylerin erken teshis edilmesini
saglamak,

*IHasta ve aileleriicin destek ve dayanisma
agrolusturmak,

“Itrkiyedeki genetik aragtirmalarm
uluslararasi bilim camiastyla bulusmasini
saglamak,

*I'BL1XR1 ve benzer nadir hastaliklar
lizerine yapilan bilimsel aragtirmalara
destek vermek,

*Saglik kuruluglarvlais birligi yaparak veri
paylagimini tegvik etmek,

*Bilimsel seminerler, konferanslar ve
egitim programlart diizenleyerek toplumu
bilinclendirmek olarak belirledik.

Nadir hastaliklarda tant koymak
coguzaman uzun yillar alir. Aileler,
cocuklarmin yasadigi belirtilere bir
isim kovabilmek icin schir schir, hatta
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tilke tilke dolasmak zorunda kalir. Bu
stire¢ yalnizea tibbi degil; ayni zamanda
sosyal, duygusal ve ckonomik acidan
dayorucubir yolculuktur. Bu, aileler

icin modern zamanlarin sessiz ve uzun

bir yolculugudur; belirsizlik, umut ve
sabirla ordiliibirigsel yoleuluk. 2024
vilinda, oglumuzun karmagik tani stireci
kapsaminda I larvard Universitesi
Massachusetts General Hospitalda
viriittilen klinik degerlendirmeler, bu
valmizhigr kolektif bir harckete doniistiiren
onemli bir farkidahk yaratti. Harvarddaki
aragtirma ckibi, tedaviye ulagmanm
yolunun ancak yeterli klinik veriyle
muimkiin olabilecegini; bu verilerin de
orgiitlii ve bilingli hasta topluluklariyla
saglanabilecegini vurguladh.

iste buanlayisla, kopuk kalan bireysel
cabalari birlestiren bir vizyonla, 28

Subat 20235-Nadir Hastaliklar Giini'nde,
Herdem Care Dernegi kuruldu. Herdem
ve dayanmigmayla giiclenen bir hasta
toplulugunuolusturma vizyonuyla dogdu.

Care, yalnizlagan degil; bir araya gelen

Dernegimizin adi, bu yolculugun 6ztinii
vansitir: “Herdem?”, “her zaman, her

an” yeniden dogma kararlihgini, “Care”
ise, birlikte aranan ve birlikte bulunan
¢oziimiin umudunu simgeler. Yunus
Emre’nin dizeleri, buanlayisaisik tutar:
“Her dem yeniden dogariz, bizden kim
usanast...”

Herdem Care, kopukluklarmig birligine
doniistiigi, aileleri, uzmanlari ve
aragtirma kurumlarinibirbirine baglayan
bir kopri, bilgiye erigimi kolaylagtiran,
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ortak miicadeleyi goriiniir kilan ve tedavi
yolculuguna umut tagtyan bir platformdur.
“Her tambir baglangictir. Her
birliktelik bir caredir. Her dem umut,
her dem care diye diistinerek yola ¢iktik.

Kisa zaman icinde gelismis is birlikleri
gerceklestirdik. Buisbirliklerini kisaca
anlatayim. Herdem Care olarak biz,
valnizca bir sivil toplum girisimi degil;

ayni zamanda bilimsel dayanigmanin,
gtivenilir bilginin ve aile temelli destegin
giiclii bir temsiliyiz. Bunedenle birlikte yol
aldigimiz kurumlarin her biri, bu degerleri
tagtyan ve bize ilham veren ve ayni paydada
bulustugumuz yol arkadaglarimiz.

IHarvard Universitesi & Massachusetts
General Hospital TBL1XR1gen
mutasyonlari lizerine caligan Harvard
Medical Schooldan Prof. Dr. Florian
Eichler ve ekibi, gen tedavisi alaninda umut

vaat eden bir aragtirma ytirtitmektedir.
Buisbirligi, bilimsel gelismelerin ailelere
dogrudan ulagmasimi ve klinik yansimasini
hedeflemektedir. Acibadem Universitesi
Prof. Dr. Yasemin Alanay’ énderliginde
genetik danigmanlik, klinik degerlendirme
ve multidisipliner tedavi yaklagimlarmda
birlikte cahstyoruz. Altinbas Universitesi
Prof. Dr. Tun¢ Fisgin ve Altinbas
Universitesi Tip Fakiiltesi biinyesindeki
akademik ckipile yiirtittigtimiiz
calismalar, TBL1XR1 6zelinde klinik
izlem, genetik degerlendirme ve bilimsel
veri paylagimu siireclerini kapsiyor. Bu

is birligi, multidisipliner bakis acimizi
derinlestirirken, ortak akademik tiretimi de
miimkiin kilyor.

ABD merkezli Fly Little Bird Foundation
ileis birligi kapsaminda, TBL1XR1

basta olmak tizere nadir hastaliklarda
savunuculuk, ebeveyn egitimi, hasta
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rchberligi ve uluslararastiletisim
alanlarmda ortak projeler gelistiriyoruz.
Ailelerinbilgiye, kaynaklara ve topluluk
destegine erigimini giiclendirmeyi
onemsiyoruz.

Diger paydaglar ve ortak projelerimiz
Norogelisimsel alanda faaliyet

gosteren dzel egitim kurumlart, genetik
laboratuvarlar, pediatri dernekleri ve
farkh tilkelerden STKlarla ortak projeler
viiriitiiyoruz. Buortakhklar sayesinde
Herdem Care, yerelden ulusala, ulusaldan
globale uzanan bir destek ve ¢oziim
agrolusturmaktadir. Bugtine kadar bu
isbirlikleriile gerceklestirdigimiz tiim
cahgmalar ve kurdugumuz ortakliklaricin
her birisine ayri ayri tesekkiir ediyoruz.

L.T.: Hocam, bizleri nadir hastaliklar
icerisinde yer alan TBL1XR1hakkinda
bilgilendirebilir misiniz?

ALz Evet kisaca dzetleyeeek

olursak TBIL1XR1 hakkinda sunlar
sovleyebilirim; TBL1XR1(Transducin
Beta Like 1 X-Linked Receptor 1), sinir
sistemi gelisimi ve hiicreseliletisim gibi
kritik biyolojik stireclerde gorev alan
bir gendir. Hiicresel sinyal yollarmin
diizenlenmesinde rol alarak, sinir
hiicrelerinin gelisimi, baglantilarmin
kurulmasi ve fonksiyonlarmin yerine
getirilmesinde diizenleyici etkiler saglar.
TBL1XR1hiicresel sinyal yollarmin
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"Nadir hastaliklarla yasayan ailelerle iletisimde temel ilke, ‘yargilamadan
dinlemek ve anlamaya ¢alismaktr’. Sorulara agik, sade ve dirist yanitlar
vermek; umut verirken gercekliGi goz ardi etmemek gerekir. Toplumsal
kurumlar, saglik ¢aliganlart ve egitimciler, ailelerle kuracaklart iletisimde
sefkatli, giiven veren bir dil kullanmalidir.”

diizenlenmesinde gorev alan bir gen. Sinir
hticrelerinin geligimi, baglantt kurmast

ve fonksiyonlarmi yerine getirmesinde
diizenleyici bir etkisi vardir. Bu gendeki
mutasyonlar, dzellikle erken cocukluk
doneminde ortaya ¢cikan norogelisimsel
farklihklarlailigkilendirilmistir.
Sendromun belirtileri kisiden kisiye
degisiklik gosterse de genel olarak
asagidaki belirtilerle kendini gosterir:

o Gelisimsel gecikme (oturma, yiirtime,
konugma gibi temel becerilerde gerilik ),

¢ Konugma ve motor koordinasyon
zorluklari,

o Epilepsi (nobet oykisii ),

o Duyusal hassasiyetler (1s1k, ses, dokunma
gibiuyaranlaraasirt duyarlihik ),

o Sosyal etkilesim zorluklari ve otizm
benzeri davraniglar,

o Kas tonusu farkliliklari (hipotoni veya kas
sertligi).

TBL1XR1sendromunun nadir gortilmesi
ve belirtilerinin bagka rahatsizliklarla
benzerlik gostermesi, tani stirecini
karmagik hale getirebiliyor. Tani genellikle
WES (Whole Exome Sequencing - tiim

ckzomdizileme) ya da hedefli genetik
paneller araciligiyla konur. Klinik
bulgularin cocuk nérolojisi, genetik,
gelisimsel pediatri ve psikiyatri gibi farkh
uzmanhk alanlarim s birligiicerisinde
degerlendirilmesi kritik SGneme sahip.

L.T:Nadir hastaliklarin birey, aile,
toplum iizerindeki etkileri nelerdir?
Hangiboyutlarda ctkilere sahiptir?
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A.A.: Nadir hastaliklar yalnizea tibbi bir
durum degildir; aynm zamandaaile yapism,
toplumsaliligkileri ve bireylerin yagam
bicimini derinden etkileyen sosyal bir
olgudur. Bir cocugun yadabireyin nadir
bir hastaliga sahip olmasi, yalnizca onun
degil ailesinin, cevresinin ve toplumun da
veniden 6grenmesi gereken bir stirectir.

Aile yapisina etkiler

Nadir hastalik tanist alan bir cocugun ailesi,
genellikle ilk etapta sok, inkar, sucluluk

ve korku duygularint yagar. Aile bireyleri
arasinda roller degisebilir; ebeveynlerden
biri cocugun bakimma yogunlagirken
digeri ckonomik ytikii tistlenir. Budurum
zamanla tiikenmislik, iletisimde kopukluk
ve sosyal izolasyon gibi sonuclara yol
acabilir. Ancak bussiirecin farkinda olmak,
duygusal dayanikhiligi gticlendirmek
acisindan onemlidir.

Psikolojik ve sosyal boyut

Uzun stireli bakim gerektiren hastahklar,
aile tiyelerinde kaygi ve depresyon egilimini
artirabilir. Kardegler bazen ilgi cksikligi
hissedebilir; ebeveynler arasimdailetisim
zayiflayabilir. Toplumun bilgi eksikligi

ise buailelerin yalmzhk duygusunu
derinlestirebilir. Bunedenle cevrenin
empatiyle vaklagmasi, 6tekilestirmek
verine destekleyici bir dil kullanmast hayati
onem tagir.

Toplum yapisina etkiler

Nadir hastaliklar toplumsal farkindaligin
diistik oldugu alanlardir. Bunedenle aileler
cogu zaman anlagilmadiklarimi, yanlg
degerlendirildiklerini hissederler. Oysa
toplumun bilgi ve duyarhihgr arttikea,

bu hastaliklarla yasayan bireylerin

sosyal hayata katilmi kolaylagir. Egitim
kurumlarinda, is yerlerinde ve yerel
yonetimlerde farkindalik temelli politikalar
gelistirmek, bu cocuklarm ve ailelerin
vagam kalitesini yiikseltir.

Dogru etkilesim ve iletisim bicimleri
Nadir hastahklarla yagayan ailelerle
iletisimde temel ilke, ‘vargilamadan
dinlemek ve anlamaya calismaktir’.
Sorularaacik, sade ve diiriist yamtlar
vermek; umut verirken gercekligi goz arch
etmemek gerekir. Toplumsal kurumlar,
saglik calisanlari ve egitimceiler, ailelerle
kuracaklartiletisimde sefkatli, gliven veren
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bir dil kullanmahdir.

Etkiliiletisimin bazi temelilkeleri sunlardir:

o Empatik dinleme: Karginizdakinin
duygusunu yargilamadan anlamaya cahsin.
o Sabirliolun: Nadir hastalik stirecleri uzun
solukludur; aileler zaman zaman duygusal
dalgalanmalar yagayabilir.

o Umudu koruyun: Ger¢ekei ama moral
veren bir yaklagim, tedavi kadar degerlidir.
o Bilgiyi sadelestirin: Karmagik tibbi
terimleri herkesin anlayacagi bicimde
aciklamak giiveni gliclendirir.

Dayamigmanin giicti

Bir toplumun olgunlugu, en kirllgan
bireylerine nasil davrandhgiyla olciiliir.
Nadir hastaliklarla yasayan cocuklar
veaileleriicin kurulacak her destek

agy, yalmzea onlarm degil, toplumun
vicdaninin da gliclenmesini saglar. Herdem
Care Dernegi gibi kurumlar, bilimin,
sanatin ve insani dayanismanin ortak
potasindabubilinci canh tutmaktadir.

Sonug¢

Nadir hastaliklarla mticadele, yalmizca
bir saghk politikasi degil, bir insanlik
sorumlulugudur. Dogruiletisim,
empati, toplumsal bilin¢ ve dayanisma;
bu yolculugun en giicliiilaclaridir. Her
bir cocugun hikayesi, toplumun kalbinde
vankilanan bir cagridir: ‘Anla, dinle,
vanimdaol.

Bizler Herdem Care Dernegi olarak,
tilkemizin her kosesine ulasmak, nadir
hastahklar ileilgili gerekli cahismalar
vapmak, aile ve bireylere ulagmak istiyoruz.
Gerek tam gerek tedavi stireclerinde
vanlarinda olmak istivoruz. Buamacla

"Nadir hastalik tanist alan
bir cocugun ailesi, genellikle
ilk etapta sok, inkar, sugluluk

ve korku duyqulanini yasar.
Aile bireyleri arasinda roller

degisebilir; ebeveynlerden biri
cocugun bakumina yogunlagirken
digeri ekonomik yiRki dstlenir.
Bu durum zamanla tikenmislik,
iletisimde kopukluk ve sosyal
izolasyon gibi sonuclara yol
acabilir. Ancak bu strecin
farkinda olmak, duygusal
dayanikliligr giiclendirmek
acisindan énemlidir."

sizlerden beklentimiz bizleri takip edin,
paylagin, cevrenizi haberdar edin. Gerek
ulusal gerek uluslararasi alanda bizler
climizden gelenin fazlasint yapmayva
hazirz. TBL1XR1gen mutasyonu,
tilkemizde heniiz yeterince tanimuyor.
Teghis konulmadikea aileler caresiz kahyor.
Oysa farkindalk, teghis ve tedaviye giden
ilk adimdr!

Tipki SMA hastaliginda oldugu gibi,
toplumsal farkindahk olusturmak biiytik
onem tagiyor. Herdem Care olarak,

bu farkindahigr artirmak ve bilimsel
aragtirmalara destek olmak icin yola
ciktik. Herkesi dernegimizin calismalarini
desteklemeye, bilgi paylasarak farkindahgin
vayilmasina katki saglamaya davet
ediyoruz. Herdem Care olarak bu stireci
valmizea uzmanlarla degil, gonliiyle katk
sunan herkesle birlikte yiiriitiiyoruz.
Dayamigsmanin yalmzca profesyonel degil,
insani bir boyutu da olduguna inaniyoruz.

Goniilliiolun

Alanmiz ne olursa olsun (egitimci, terapist,
psikolog, hukukeu va dailetisim uzmani)
bilgi ve deneyiminizi paylasarak stirece
katki sunabilirsiniz. Gontilliiltik bagvuru
formunu doldurarak bizlere ulagabilirsiniz.

Bagis vapin

"Tek seferlik ya da diizenlibagislarla, tam
almis cocuklarmn gelisim siireclerine,
ailelerin gticlenmesine ve yiirtittiigiimiiz
savunuculuk cahsmalarma destek
olabilirsiniz. Birlikte ses olalim, birlikte
gliclenclim! Ciinkii bugtin tanimadigimiz
bir hastalik, yarm hepimizin hayatin
degistirebilir. Birlikte karanhktagik olalim!

L.T.: Peki hocam, sizlere ulagim
kanallari nelerdir?

AL Bizlere; https:/ /herdemcare.
org.tr/bagis/ www.herdemcare.
org.tradreslerinden ulagabilir ve
cahgmalarmuizdan haberdar olup bilgi
alabilirsiniz.

Degerli okurlar; dayanismanm

ve birlik olmanin giiciiile konuya
gostereceginiz hassasiyeticin simdiden
cok tesekkiir ederiz. Bir sonraki sayida
bulugsmakiizere...

CEMIYET 133





