Kesedaran masyarakat

terhadap Penyakit Jarang
Jumpa masih rendah
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Pesakit antrofi otot tulang belakang jenis 2,
Amirul Iman, 21, mula menghidap Penyakit
Jarang Jumpa tersebut sejak berumur enam
bulan.




siaada berlbu pen\/aklt PJ]

ama seperti namanya iaitu Penya-

kit Jarang Jumpa (PJJ), kesedaran

rakyat Malaysia terhadap penya-

kit-penyakit ‘rare’ yang dihidap
individu di sekeliling mereka masih ren-
dah sekali gus menyebabkan pesakit ga-
gal mendapat rawatan sepatutnya.

Malah, Pakar Pediatrik dan Felo Ko-
lej Pediatrik dan Kesihatan Kanak-Kanak
United Kingdom (FRCPCH UK), Pro-
fesor Dr Zabidi Hussin mendedahkan,
hanya terdapat empat buah hospital di
negara ini yang menawarkan perkhidma-
tan khusus PJJ dengan 13 doktor pakar.

PJJ merujuk kepada penyakit yang
berlaku ke atas 1 daripada 4,000 orang
dalam komuniti, namun reali-
tinya nisbah itu lebih besar lagi.

Menurut Zabidi, di Malay-
sia dianggarkan terdapat ham-
pir 1,300 jenis PJJ. i

Namun katanya, Malaysia
masih belum mempunyai de-
finisi rasmi berkaitan PJJ.

“Sekiranya angka itu benar,
maka kadar PJJ di Malaysia
adalah hampir 10 kali lebih
tinggi daripada angka di Ame-
rika Syarikat,” katanya kepada
Sinar Harvian. ~—

Antara PJJ yang ditemui di Malaysia
adalah penyakit metabolik seperti masa-
lah memproses bahan makanan, penyakit
sindromik berkaitan masalah kromosom
seperti sindrom Marfan iaitu ketinggian
melampau dan jari-jemari yang pan_]ang,
serta masalah jantung.

“Data dari Amerika Syarikat
menunjukkan terdapat pelbagai
jenis PJJ, namun ia dianggap
jarang jumpa kerana penyakit itu
hanya melibatkan seorang dalam
sétiap 20,000 manusia di sana.

“Kebanyakan PJJ adalah penya-
kit genetik yang berpunca daripada bahan
genetik yang terkehel,” terang beliau.
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Persatuan Spinal Muscular Atrophy Malaysia mengadakan pelbagai aktiviti bagi menyebarkan mesej

Penyakit Jarang %lmpa di negara ini.
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. Tambahnya, ada antara
penyakit PJJ yang boleh di-
kenal pasti sejak lahir na-

.. mun ada yang sukar dikesan
mata kasar.

“Ada segelintir pesakit
dikenali simptomnya apabi-
la anak itu semakin mem-
besar dan mengalami masa-
lah memproses bahan
makanan seperti protein,
- karbohidrat dan lemak.

“Ada juga pesakit meng-
alami tanda-tanda pengecutan otot scte-
lah: dewasa. Oleh sebab penyakit sebe-
gini menjejaskan 1 nisbah 20,000 orang,
maka tentunya ia merupakan penyakit
yang jarang duumpal atau didengari oleh

- masyarakat kita,” katanya.
Zabidi yang juga Timbalan Nalbl

- Canselor Universiti Perubatan
- Antarabangsa Malaysia (IMU)

Prader Wllh mencatatkan jum-

lah pesakit PJJ paling ramai di
Malaysia.

“Sindrom Marfan dan Prader
Willi menyebabkan otot-otot menjadi
lemah, masalah menelan, perkembang-
an fizikal terbantut dan kelewatan per-

kembangan serta kereputan tulang.

“Ini disusuli oleh penyakit PJJ lain
yang melibatkan kegagalan badan mem-
proses bahan-bahan terbuang yang me-

nyebabkan ia terkumpul dengan banyak

dan merosakkan rupa paras seseorang

serta keupayaannya mengeluarkan bahan -

buangan daripada badan.
“Kategori penyakit ini ialah sindrom
Hunter atau mukopolisakaridosis,” ka-

‘tanya. Tambah Zabidi, kebanyakan ke-

mudahan hospital di Malaysia masih
tiada perkhidmatan khusus untuk PJJ.
“Setakat ini, terdapat empat hospital
sahaja yang menawarkan perkhidmatan
khusus iaitu Hospital Kuala Lumpur dan
tiga hospital universiti di Universiti Sa-
ins Malaysia, Universiti Kebangsaan
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5 jenis Penyakit Jarang /™ /

Jumpa paling kerap 62
dikesan di Malaysia

1. Sindrom Marfan 2

Sindrom Marfan adalah sejenis penyakit
genetik yang menjejaskan bahagian tisu
penghubung badan. Tisu penghubung
adalah sejenis tisu yang menyambung-
; kan kesemua seltubuh. organdanj juga

2.Sindrom Prader-Willi ™~ ° '{
Sindrom Prader-Willi adalah sejenis pen-
yakit berpunca daripada keralatan pada
satu atau lebih genetik. Ciri utamanya
ialah rasalapar yang bertemsan.

3. Penyakit tulang rapuh

: Penyakrt genetik inimenghalang tubuh

~ daripada membina tulang yang kuat.
Tulang si penghidap mudah patah.

4. Sindrom MELAS

Sindrom MELAS bermula semasa zaman
kanak-kanak. la menjejaskan otot dan
juga sistem saraf. Antara simptom awal
ialah sawan dan hilang selera makan.

5. Mukopol{mkandosas >
~ Sejenis penyakitwarisan metabolisme
- karbohidratyang biasanyaberlaku
dalam ka!angan kaum lelaki. la dlkenah

_'kepala yang b&ear hldrosefalua pembe-

~_saranpada hatl dan limpa, angin pasang
dan lcehﬂangan pendengaran. -

Malaysia dan Universiti Malaya.
“Kajian pada 2020 mendapati terda-
pat hanya 13 doktor pakar yang terlatih
dalam bidang ini. Ada antara rawatan ini
cuma bersifat kajian dengan harga yang
sangat tinggi iaitu boleh mencecah RM1
Juta setahun,” katanya yang juga Ketua
Penasihat Perubatan Persatuan Spinal

3aal * Muscular Atrophy (SMA) Malaysia.



