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oplumda belirli bir prevalansin altinda goriilen hastaliklara “nadir
T goriilen hastaliklar” denilmektedir. Bu prevalans i¢in tizerinde kon-

sensiis saglanmis bir rakam bulunmamakla birlikte, Avrupa’da genel
olarak 1/2000’in altinda goriilen hastaliklar bu sekilde adlandirilmaktadur.!
Bu baglamda Avrupa’da yaklasik 30 milyon insanin nadir goriilen hastalik-
lardan etkilenmis oldugu hesaplanmaktadir.? Nadir goriilen hastaliklarin
ortak 6zelligi, genel olarak bu hastaliklarin tani ve takibinde bilgi ve dene-

yim eksikliginden kaynaklanan zorluklarin bulunmasidir.

Bugiin ¢ogu genetik olmak tizere yaklasik 8.000 tiirde nadir goriilen
hastalik tanimlanmig olup, bircok iilkede bu hastaliklarin izlemi i¢in belirli
merkezler olusturulmustur.” Avrupa Birligi (AB) Komisyonu biitiin bu has-
taliklarla ilgili uzmanlarin bilgi ve deneyimlerini paylasarak artirabilme-
leri, yeni arastirmalar yapabilmeleri, yeni tedaviler gelistirebilmeleri ve
sonug olarak hastalarin optimal tedavi ve destegi alabilmelerini saglamak
iizere, son yillarda “Avrupa Referans Aglari [European Reference Networks
(ARA)]’n1 kurmustur. Boylece bir tilkedeki nadir goriilen hastaliklarla ilgi-
lenen uzmanlar, biitiin Avrupa’daki verilere ulasabilecekler, bunlardan ya-
rarlanabilecekler ve diger uzmanlar ve merkezlerle ortak arastirmalar
yapabileceklerdir. Bu sisteme, kendi tilkelerinde nadir goriilen hastaliklarla
ilgilenen ve ulusal saglik otoritesi tarafindan onaylanmis merkezler katila-
bilecektir. Herhangi bir nadir goriilen hastalik grubunun bu sisteme alina-
bilmesi i¢in, ulusal saglik otoriteleri tarafindan onaylanmis en az sekiz
merkezin bir araya gelmesi gerekmektedir. Bu baglamda, Tiirkiye'de de en
kisa stirede tiim gerekliliklerin yerine getirilerek, Saglik Bakanlig: tarafin-
dan onaylanmis ulusal merkezlerimizin bu sisteme déhil olmasi, iilkemiz
bilimi agisindan oldukea yararh olacaktir.

* Avrupa Birligi Komisyonu resmi sitesi. http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm (erigim
20.10.20159).
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Gestasyonel Trofoblastik Hastaliklar (GTH) da
nadir goriilen jinekolojk hastaliklar grubundan
olup, Mol Hidatiform, Invaziv Mol, Choriocarsi-
noma ve Plesantal Site Trofoblastik Tumorler
olmak tizere dort klinik ve patolojik durumu ifade
eder. Son birka¢ dekadda bu hastaliklarin tani, te-
davi ve takibindeki olaganiistii gelismeler sayesinde
mortaliteleri hizla disiirtilerek gliniimiizde nere-
deyse %100 kiir oranlarina ulagilabilmistir. Ancak
bu kiir oranlar sadece optimal tedavi ve takip ola-
naklariyla miimkiindiir.

Gintumiizde gelismis ilkelerin ¢ogunda
GTH’nin tany, takip ve tedavisi i¢in “ulusal kayat sis-
temleri (merkezleri)” olusturulmus ya da referans
laboratuvarlar1 kurulmus durumdadir.* Bu mer-
kezlerde, 6zellikle bu hastaliklar tizerinde uzman-
lagsmis doktor ve yardimci saglik personeli calig-
maktadir. Bunun sonucu olarak da buralarda muaz-
zam bir bilgi birikimi ve deneyim elde edilmekte ve
¢ok 6nemli bilimsel aragtirmalar yapilabilmektedir.
Bu merkezlerin hasta agisindan en 6nemli avantaji
ise hastalarin optimal tedaviyi alabilmeleri ve her
turli psikolojik ve sosyal destegi gorebilmeleridir.
Bu iilkeler arasinda en iyi érneklerden biri Ingilte-
re’dir. Ingiltere’de hem GTH hem de son yillarda
malignant ovaryan germ hiicreli kanserler igin, In-
giltere Saglik Bakanlig tarafindan onaylanmig ulu-
sal kayit ve takip merkezleri bulunmaktadir.** Bu
baglamda Ingiltere’nin herhangi bir yerinde ilk te-
davisi (evakuasyon) yapilan biitiin molar gebelik
hastalari, daha sonra bu merkezlerin takibine gir-
mekte ve bu merkezlerdeki referans laboratuvarla-
rinda haftalik hCG takipleri yapilmaktadir. Aym
sekilde eger hastada postmolar bir gestasyonel tro-
foblastik neoplazi (GTN) gelisirse hastaya ait 6nceki
patolojik degerlendirme, burada bu konuda spesi-
fiklesmis patologlar tarafindan tekrarlanmakta ve
gerekirse yine spesifiklesmis genetikgiler tarafindan
genetik inceleme de yapilmaktadir. Postmolar
hCG’nin siirekli olarak ayni referans laboratuva-

rinda takip edilmesi, laboratuvarlar arasindaki fark-
liliklardan dolay1 ortaya ¢ikmasi muhtemel olan ka-
risikliklar: 6nlemekte ve béylece postmolar GTN ve
ozellikle de postmolar GTN’den sonraki niikslerin
tanisi en iyi sekilde konulabilmektedir. Yine biitiin
hastalar ayni skorlama sistemiyle degerlendiril-
mekte ve ayn1 skordaki hastalar biitiin tilkede ayn
kemoterapi protokoliinii almaktadirlar. Boylece
skorlama sisteminin degeri ve kemoterapi protokol-
lerinin uygunlugu en iyi sekilde 6l¢iilmiis olmakta-
dir. Bunu yam sira direngli olgulardaki optimal
yaklagimlarin gelistirilmesi de bu merkezler saye-
sinde miimkiin olabilmektedir. Ingiltere’de ulusal
saglik otoritesi tarafindan onayl bulunan iki mer-
kezden biri, biitiin Avrupa’da toplam en az sekiz
merkezi bir araya getirmek suretiyle, GTH’nin
ARA’ya dahil olmasi ¢aligmalarinm yapmaktadir. Kisa
stire iginde bu siire¢ tamamlanacak ve GTH de ARA
sistemi igerisinde yer almis olacaktir.

Sonug olarak iilkemizde de artitk GTH i¢in ulu-
sal bir takip ve kayit sistemi kurulmasinin zamani
gelmistir. Boyle bir sistemin kurulmas: ve ARA
sistemine dahil olmak amaciyla en kisa siirede ¢a-
lismaya baglanmasi, bu alandaki genis bilgi ve de-
neyim birikiminden yararlanabilme yolunda
onemli bir adim olacaktir.

Cikar Catigmasi

Yazar herhangi bir ¢ikar ¢atismasi veya finansal destek bildir-

memigtir.

Yazar Katkisi

Bu ¢alisma tamamen yazarin kendi eseri olup baska hicbir yazar

katkis1 alinmamustir.

**S. van Weely, H.G.M. Leufkens. Update on 2004 Background Paper, BP 6.19
Rare Diseases-2013. http://www.who.int/medicines/areas/priority_medici-
nes/BP6_19Rare.pdf?ua=1 (). (erisim 20.10.20159)

** http://www.isstd.org/isstd/chapter19.html (erisim 20.10.20159)
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