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Prof. Dr. Esma Sarikaya
Tiirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saglig1 Enstitiisii Bagkan

GIRIS

Siklig1 1/2000°den daha az olan hastaliklar, nadir hastalik olarak tanimlanmaktadir. Birgogunun
etiyolojisi ve tedavisi heniiz bilinmeyen yaklasik 8000 cesit nadir hastalik mevcuttur ve %801
genetik nedenlidir. Nadir hastaliklarin %50’ sinde ¢ocuklar etkilenmekte ve bu cocuklarin
%30’u bes yasmi goremeden kaybedilmektedir. Ulkemizde 5-6 milyon kisinin bu
hastaliklardan etkilendigi tahmin edilmektedir. Zeka geriligi, duyu bozukluklar1 ve fiziksel
engellilign 6nemli bir boliimiiniin sebebi, nadir tek gen hastaliklaridir.

Akraba evliligi ve dogurganlik orani yiiksek olan iilkemizde, agir sekel birakan genetik gecisli
hastaliklar diger iilkelere gore daha sik gézlenmektedir. Bu nedenle nadir hastaliklar, devlet
politikalarinda diger hastaliklardan ¢ok farkli ve ¢ok 6zel ele alinmasi1 gereken bir hastalik
grubudur. ilag geri 6deme politikalar1 ile, koruyucu onleyici tedbirlerin SGK ve Saglik
Bakanlig1 kaynaklarinin en verimli kullanimini saglayacak, en ¢cok hasta menfaati gozetecek,
en ¢ok yeni vaka goriilmesini dnleyecek sekilde planlanmasi 6nemlidir.

Nadir hastalik ve yetim ilag gelistirme arastirmalarina tiim diinyada son 10 yilda ciddi miktarda
fon aktarilmis, bu konuda uzmanlasan merkezler tanimlanmis, uluslararasi kolloborasyonlar
kurulmus, genisletilmis yenidogan ve evlilik Oncesi tarama programlari ile Snlenmeleri
hedeflenmistir. Birgok tilkede oldugu gibi Tiirkiye genom projesinin de dnemli bir kisminm
olusturacak olan nadir hastaliklarin, {ilkemize ait insidans ve mutasyonlarinin belirlenmesi, tan1
ve tarama kitlerinin gelistirilmesi ve ulusal hastalik eradikasyon hedeflerinin belirlenmesi,
arastirma alt yapilarinin kurulumu 6nemlidir.

Her y1l subat ayinin son giinii EURORDIS tarafindan ‘’uluslararasi nadir hastaliklar farkindalik
glinii”’ olarak bir tema vurgulanarak kutlanmaktadir. 11. si diizenlenen uluslararasi nadir
hastalik farkindalik giinii 2018 yili temasi; “’nadir hastaliklar konusunda daha fazla arastirma
yapilmas1 gerekliligi’’ olarak deklare edilmistir. 2018 temasina uygun olarak, %50’ sinde
cocuklarin etkilendigi nadir hastaliklar konusunda farkindalik ve arastirmalarin artirilmasi
amactyla Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanligi (TUSEB) biinyesinde yer alan Tiirkiye Anne
Cocuk ve Ergen Sagligi Enstitiisii (TACESE) ’niin diizenledigi toplantida; uzmanlik ve hasta
dernekleri, ilgili bakanlik biirokratlar1 ve TBMM saglik komisyonu iiyelerimiz bir araya
gelmigstir. Bu farkindalik toplantisi, nadir hastaliklar giiniiniin 2018 temasina uygun olarak
arastirma alt yapilarinin kurulumu, ilgili derneklerin federasyona doniisiimii ve referans
klinikler ve laboratuvarlar aginin kurulumu i¢in bir baslangi¢c olmasi hedefi ile yapilmaisti.

Calistayin ve kitabimizin hazirlanmasinda emegi gecen herkese tekrar tesekkiirlerimi sunarim.



1) NADIR HASTALIKLAR TERMINOLOJISI

Prof. Dr. Esma Sarikaya
Tiirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saglig1 Enstitiisii Bagkan

Nadir hastahk: Siklig1 1/2000°den daha az olan hastaliklardir. Bir¢ogunun etiyolojisi ve
tedavisi heniiz bilinmeyen yaklasik 8000 cesit nadir hastalik mevcuttur ve %80°1 genetik
nedenlidir. Nadir hastaliklarin %50 sinde ¢ocuklar etkilenmekte ve bu ¢ocuklarin %30’u bes
yasini géremeden kaybedilmektedir. Zeka geriligi, duyu bozukluklar: ve fiziksel engellilik gibi
risk gruplarinin 6nemli bir béliimiiniin sebebidir.

Yetim ilaclar: Tedavi edilmesi amaglanan ama ¢ok nadir hastaliklar olduklarindan kiigiik pazar
boyu sponsorlarin iiriiniin arastirma ve gelistirilmesine yatirdiklari sermayeyi amorti etmelerine
izin vermeyecegi i¢in normal pazarlama kosullarinda sponsorlarin gelistirme konusunda
isteksiz oldugu ilaglardir

Kayit sistemleri (Registries): Bir hastalik i¢in uniform data toplamak amaglh ¢esitli akademik

ve klinik partnerlerce olusturulan standardize data verisi giris sistemi

Saghik Sorunlarina Koruyucu Yaklasim

* Primordial Korunma: Risk faktorleri ortaya ¢ikmadan onlarin olusmasinit énlemek
amaglanir.

* Birincil Korunma (Primer Korunma): Risk faktorleri mevcut iken koruyucu eylem
ile hastaligin olusmasini 6nlemek ve derecesini azaltmak (diyet ve egzersiz,
bagisiklama, hijyen, aile planlamasi, pregenetik tani- IVF uygulamalari )

« ikincil Korunma (Sekonder Korunma): Hastaliklar1 zamaninda yakalamak. (Erken
tan1 hizmetleri, taramalar)

«  Ugiinciil Korunma (Tersiyer Korunma): Birincil ve ikincil korunma olanaklarmdan
yararlanamamis, tanida ge¢ kalinmis hastalarda, en iyi tedavi ve rehabilitasyon
olanaklariin kullanimidir.

* Dordiinciil Korunma (Kuaterner Korunma): Korunma i¢in alinan énlemler ile tani
ve tedavi testlerinin ¢esitliligi ve duyarlilig1 arttikca hem tani testleri olmasi gerekenden
cok ve gereksiz yapilmaya baglanmis hem de hastaliklar veya rahatsizliklar gerekmedigi
halde ya da gerektiginden ¢ok yogun bir sekilde tedavi edilmeye baslanmistir. Tan
tedavinin asir1 kullanimin 6niine gegebilmek icin ortaya atilmistir. Dordiinciil korunma
normal fizyolojik durumlarin hastalik olarak tanimlanmasi ile bu yeni tanimlanan
hastaliklarin gerekmedigi halde tedavi edilmesini 6nlemeyi amaglamaktadir. Her tiirlii
fiziksel ve ruhsal gerilimden korunacaktir.



Tasiyic1 tarama (carrier screening): Asemptomatik bir bireyde belirli bir hastalik ile iliskili
bir gen i¢in mutasyon veya anormal gen ¢ifti olup olmadigini belirlemek i¢in yapilan genetik
testlerdir.

Reprodiiktif tasiyic1 tarama (Reproductive carrier screening): Asemptomatik saglikli
bireylerin belirli bir hastalik ile iligkili bir gen i¢in otozomal ya da X’e bagl ¢ekimser kalitilan
mutasyon veya anormal gen ¢iftine sahip bir ¢ocuklar1 olabilme sansini belirlemek i¢in gebelik
ve dogum Oncesi ¢ifte reprodiiktif karar verme sansi tanimak amagh yapilan genetik testlerdir.

Genisletilmis tasiyic1 tarama: Genetik test teknolojisindeki gelismelerin sonucunda bireyin
hastalik tasiyicilik durumunun bir kerede ve etnik kokene bakilmaksizin birden fazla kosul i¢in
degerlendirilmesidir.

Etnik temelli tarama: Askenazi Yahudi kokenli bireylerin Tay-sach hastaligi icin
tarama yapilmasi gibi yiiksek riskli popiilasyonlar1 hedef alan hastalik taramasidir.
Panetnik tarama: Bireylerin etnik ge¢misleri gozetilmeksizin taranmasidir. Ornegin,
her hamile kadinin, yasami boyunca bir kez kistik fibroz i¢in taramasidir.

Onemli Toplum Tarama Periyotlar::

Evlilik oncesi Tarama (Premarital screening): evlilik 6ncesi anamnez alinmasi,
fiziksel muayene, ruh saghginin degerlendirilmesi, Ozozomal resesif alfa ve beta
Talasemi, orak hiicre hastaliklarinin dahil oldugu hemoglobinopati taramasi, kan grubu
ve Rh tespiti, bulasici hastalik (sifiliz ve tiiberkiiloz) taramas1 ve soy agaci ile genetik
danigsmanlik yapilmasidir.

Konsepsiyon Oncesi Damismanhk (Preconceptional counselling): Aile oykiisii,
genetik Oykii, beslenme durumu, folik asit alimi, ¢evresel ve mesleki maruziyetler ve
teratojenler agisindan degerlendirme yapilmasidir.

IVF Oncesi Tarama (Pre-IVF Screening): IVF yapilacak ciftin islem oncesi
Klamidya, Hepatit B, Hepatit C ve HIV ac¢isindan taranmasidir.

Preimplantasyon tarama (Preimplantation screening (PGS)): Gelismekte olan bir
embriyoda andploidi varliginin belirlenmesidir.

Gebelikte tarama (antenatal screening): enfeksiyonlarin erken ddnemde tespit
edilmesi ve anneden bebege bulasin azaltilmas: amaciyla tedavi edilmesi, ile koryon
villiis 6rneklemesi veya amniyosentez ile genetic ve kromozomal hastaliklarin tanisi
icin yapilan taramadir.

Yenidogan taramasi

Her ikisi de hastalik geni tasiyici ciftlere iireme kararlari neler olabilir?

Cocuksuz kalmak

Evlat edinmek

Gamet donasyonu (ililkemizde kesinlikle yasaktir)

Dogal yolla gebe kalarak genetik durumla dogan ¢ocuga sahip olma riskini kabul
etmek



* Dogal yolla gebe kalarak gebeligin ilerleyen haftalarinda prenatal tan1 (amniyosentez
ve koryonik villus 6rneklemesi (CVS)) sonrasi gebeligin terminasyonu

* Pregenetik tani tiip bebek (PGT —IVF) (etkilenmis bir gebeligi sonlandirmayi etik
bulmayan c¢iftlerce tercih edilmekte)

Rezidiiel risk: Bir bireyin negatif tarama testi sonucundan sonra hesaplanmis anormal bir gen
cifti tagimasi riskidir.

Koryonik villus drneklemesi (CVS): Amniyosentezden daha erken uygulanma avantaji
vardir.

Amniyosentez: Hamilelik sirasinda fetiisiin kendine 6zgli bir sorunu olup olmadiginm
belirlemek i¢in amniyotik sivi numunesi alinarak analiz edilmesi ile yapilan yapilan testtir.

Kromozom: Genetik bilgi iceren hiicrelerin igindeki yapidir.

Kromozomal Anomali: Bir veya daha fazla kromozomda veya kromozomlarin sayisinda
anormalliktir.

Konjenital anomali: Dogumda ya da neonatal donemde teshis edilen yapisal, fonksiyonel ve
genetik tiim anormalliklerdir.

Konjenital malformasyon: Gelismekte olan fetiisteki malformasyonlardir.
Gonadotropin: Ureme hiicrelerinin yapildig1 organlarin islevini uyaran hormonlardir.

In Vitro Fertilizasyon (IVF): Overlerden ¢ikarilan ovumlarin laboratuarda sperm ile fertilize
edilme islemidir.

Intrasitoplazmik sperm enjeksiyonu (ICSI): Fertilizasyona yardimc1 olmak igin ovuma bir
sperm enjekte edildigi IVF'de kullanilan tekniktir.

Ovaryum Stimiilasyonu: Ovum alimina yardimci olmak i¢in IVF'te kullanilan bir tekniktir.
Oosit: Heniiz tam gelismemis bir ovum hiicresidir.

Embriyo: Fertilize olmus ovumdur.

Boliinme asamasinda embriyo: Fertilize olmus hiicrelerin boliinmeye basladigi zamandir.

Proniikloid embriyo: Sperm ve ovumdan ¢ikan iki ¢ekirdegin (DNA'y1 i¢eren hiicrenin bir
kismi1) bulundugu embriyodur.



Blastosistler: Farklilasmamis embriyonik herhangi bir hiicredir.
Embriyo Biyopsisi embriyo gelisiminin ii¢ ayr1 safhasinda gerceklestirilir:

e Polar cisim biyopsisi: Fertilize olan bir ovumun (embriyo olusumunun 1. giinii)
tasidigr iki adet polar cisim de hiicre dis kabugundan c¢ikartilarak genetik olarak
incelenmesidir.

e Blastomer biyopsisi: Gelisiminin 3. giiniinde embriyonun (gelisiminin 3. gilinlinde
yaklagik 6-8 blastomer hiicresi igerir) bir hiicresi alinmasi ve genetik olarak
incelenmesidir.

¢ Trofoektoderm biyopsisi: 5. giinde blastosist asamasina ulasarak gelisimini siirdiiren
embriyonun trofektoderm tabakasindan birden fazla sayida hiicre ¢ikartilarak genetik
incelemeye tabii tutulmasi ve blastosistinin saglikli bir genetik yapiya sahip olup
olmadiginin belirlenmesidir.

e Blastosentez

Preimplantasyon genetik tam (Preimplantation genetic diagnosis (PGD)); genetik
ebeveynlerin biri veya her ikisinde bilinen bir genetik tastyicilik varliginda; IVF yontemi ile
olusturulan embriyolarda biyopsisi ile genetik arastirma yaparak embriyolarin genetik hastalig
tasiyici olup olmadiginin belirlenmesidir.

Pre-implantasyon genetik test (Preimplantation genetic testing (PGT)); genetik
ebeveynlerin biri veya her ikisinde bilinen bir genetik anormallik veya tasiyicilik varliginda;
embriyolarin genetik hastalik riski altinda olup olmadigin1 belirlemek i¢in embriyolar tizerinde
yapilan genetik testlerin genel adidir.

PGT Cesitleri:

¢ PGT-A (aneuploidy) (PGS/CCS): Kromozomal olarak normal genetik ebeveynlerin
embriyolarinin sayisal kromozom bozukluklarinin (andploidi) saptanmasi i¢in tarandigi
tekniklerdir. Terim karmasasini ortadan kaldirmak amaciyla preimplantasyon genetik
tarama son yillarda preimplantasyon genetik tani-andploidi (PGT-A) olarak
tanimlanmaktadir.

¢ PGT-M (monogenic): Mendeliyen/monogenik hastaliklar, Kistik fibroz, BRCA,
Huntington Hastalig1 gibi tek gen hastaliklarina yonelik preimplantasyon genetik tani

¢ PGT-SR (structural rearrangement): Kromozom translokasyonlari, inversiyonlar
gibi kromozom yapisi1 yeniden diizenlemesi.

Cinsiyet secimi: Dogacak bebegin cinsiyetinin belirlenmesi ve tibbi olmayan amaglar icin
kullanilmasidir.

Ojeni (eugenics): Darwin teorisine gore; insanlarin genetik agidan kontrol altinda tutulmas1 ve
ayiklanmasi ile insan irkinin 1slah edilmesidir.
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Tanim

Hasta Kaydi (HK) (Patient Registry) Diinya Saglik Orgiitii tarafindan bilimsel, klinik veya
politika tiretmeye hizmet etmek amaciyla, dnceden belirlenmis, sistematik ve kapsamli bir sekilde,
hastalar hakkinda tek tip bilgi iceren dokiimanlar olarak tanimlamaktadir. HK’lar1 belirli bir
hastaligit ve durumu olan bireyler hakkinda bilgilerin toplanmasi, depolanmasi, analizi ve
paylasilmas1 amaciyla olusturulmus sistemlerdir.

HK’lar1 cografi bolgedeki tanimlanmis tiim olgularin kaydini igeren toplum tabanli sistemler
olabilecegi gibi, niifus kapsami net olmayan bazi kriterler ve klinik merkezlere dayali kayit
sistemleri de olabilir. Bu iki kayit yontemi farkli kullanim alanlarina sahiptir. Tiim olgularin kayit
altina alindig1 sistemler gercek HK olarak kabul gérmektedir.

Hasta Kaydi Olusturma Gerekgeleri
Hasta kayitlar1 belirli bir hastalik veya durumla ilgili o toplumda ne kadar hasta oldugunu

gostermekle kalmaz, o hastalikla ilgili bilimsel ve klinik verilerin toplanmasina, depolanmasina
ve analiz edilmesine olanak saglar. HK nin olusturulma gerekgeleri su sekilde siralanabilir.

Yayginligin ve insidansin belirlenmesi: HK’lar1 6zellikle goriilme sikliginda hizli artis olan
hastaliklar i¢in erken uyarict olabilir. Nadir hastaliklarda oldugu gibi uzun siireli sabit seyreden
insidansa sahip hastaliklarda HK ile en gercekei verilere ulasmak miimkiindiir.

. Hastaligin dogal seyrinin incelenmesi: HK sayesinde bir hastaligin dogal seyri hakkinda fikir
sahibi olmak miimkiindiir. O hastaligin 6zellikleri, tedavi ve sonuglar1 hakkinda veri toplanabilir.
Bu 6zellikle bazi hastaliklardaki toplumsal farklarin ortaya koyulmasina, genetik ¢alismalarin
yapilmasina ve yeni ilaglarin gelistirilmesine olanak saglar. Nadir hastaliklarda yasam siirelerin
artmas ile birlikte HK sayesinde bu hastaliklarin yillar igindeki seyrini takip etmek miimkiindiir.

Giivenligin izlenmesi: Sag kalim veya pazarlama sonrast arastirmalar: HK’lar nadir
hastaliklarin tedavisinde kullanilan yeni ilaglarin veya tedavi yOntemlerinin giivenirliligini,
olumsuz sonuglarini ve yan etkileri izlemek icin etkin bir gozetim yontemidir. Ayrica HK ile bir
yetim ilacin ilk kez kullanilmas sirasinda ortaya ¢ikan olumsuz sonuglarin erken fark edilmesi
miimkiindiir.

. Klinik etkinligin degerlendirilmesi: HK’lar nadir hastaliklarda uygulanan ilaglarin klinik etkinligi
ve maliyet etkinligi hakkinda fikir verir. HK’lardan elde edilen bilgilerin ¢aligmalarla elde edilen
etkinlik analizlerinden daha gercekei bilgiler verebilir. Cilinkii ¢alismalarda belli protokollerle
ideal hastalar secilmisken, HK’da tiim toplumun degerlendirilmesi miimkiindiir. Maliyet
etkinliginin degerlendirilmesi amaglaniyorsa olusturulan HK ona gore tasarlanmalidir.

. Bakim hizmetlerinin kalitesinin oélciilmesi: HK’lar ile verilen saglik kalitesini Olciilebilir.
Bunlarin iyilestirilmesi amaciyla saglik hizmeti sunucularina geri bildirim verilebilir. Yalniz
saglikla ilgili degil hastalarin sosyal hayat kalitesini arttirmaya yonelik faydalar saglayabilir.
Nadir hastaliklar i¢in her hastaligin kendisine 6zgii kalite dl¢iitleri vardir ve HK ile bunlarin ortaya
koyulmasi saglanabilir.

. Bir etiyolojiye yonelik bilimsel aragtirma yapilmasi: HK lar1 etiyolojisi kesin olmayan hastaliklar
icin veri saglar.
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10.

Klinik arastirmalar icin basvurulacak bir hasta envanteri saglama: Nadir hastaliklan icin az
sayida hasta ile bilimsel ¢aligma yapmak giictiir. HK’lar1 o hastalikla ilgili bilimsel veriye
ulagilabilecek olgu sayisinin toplanmasina ve bilimsel arastirma yapilmasina olanak saglar. Bu
hem bilim insanlar1 hem de sanayi i¢in arastirma yapmayi motive eder.

Koruyucu énlemlerin alinmasi. Yasam kalitesini 6nemli 6l¢iide bozan iilke ve ailenin sosyal ve
ekonomik durumunu zora sokan hastaliklar i¢in insidans dagilimina gore, tarama yapilmasini,
gerekli tedbirlerin alinmasini (genetik hastaliklar i¢in; prenatal tani, preimplantasyon genetik tani,
infeksiyon hastaliklar1 ve bazi kanserler i¢in: ¢evresel faktorlerin) saglamada ilk ve 6nemi adim
HK laridir.

Yukarida Ozetlenen gerekceler nedeniyle nadir hastaliklar konusunda Ulusal Hasta Kayit
Sistemlerinin olusturulmasi iilkemizdeki nadir hastaliklarin epidemiyolojik verisinin eldesi ile
saglik hizmet politikalarinin planlanmasi ve kaynaklarinin uygun kullanilmasi i¢in énemli ve
gereklidir. Bu amagla yapilmasi planlanan ¢alismalar konusunda goriislerimiz ekte sunulmustur.

Ulusal Hasta Kayit Sistemi (UHKS) calismalarinin planlanmasi, yiiriitiilmesi ve alt yapisinin
olusturulmasi i¢in teknik ve bilimsel bir ¢alisma grubu kurulmalidir. Bu calisma gurubunun
caligma yontemi ve yonetimi belirlenmelidir. Bu ¢alisma grubunun ¢iktilarini hayata gecirmek ve
siirekliligini saglamak i¢in Saglik Bakanlig1 biinyesinde, Calisma grubu ile iletisim i¢inde olan
resmi bir birim olusturulmalidir.

UHKS’de kullanilacak verilerin neler olacagi, nereden ve nasil toplanacagi belirlenmelidir. Veri
kaynaklar1 ve toplama yontemleri ortaya koyulmalidir.

Kurulacak kayit sistemlerinin kaynagina (mevcut hasta kayit programlari, oOzerk kayit
programlari, klinik uzmanlik merkezleri iizerinden prospektif yeni kayitlar) ve toplanma
yontemlerine karar verilmelidir. Mevcut sistemlerin  kullanilmast durumunda gerekli
revizyonlarin yapilmast gereklidir. Bu calismalar sirasinda Saglik Bilgi Sitemleri Genel
Miidiirliigii yetkilileri ve konusunda yetkin bilimsel insanlar1 ile iliskiler siirdiiriilmelidir.

UHKS’den elde edilecek verilerinin analiz yontemleri belirlenmelidir.

UHKS’de toplanacak verilere kimlerin ulasacagi, kullanict profilleri ve yetkililerin 6zellikleri,
kimler olacag1 ve veriye ulagsma yontemlerinin belirlenmesi gerekir.

Veri toplama asamasindan once etik ve yasal konularin tartigilacagi ve kararlastirilacagi
caligmalarin tamamlanmas1 gerekir. Hastalar ve aileleri i¢in aydinlatilmis onam formlar
olusturulmalidir. Hastalarin olusturulacak UHKS verilerini saglamada aktif rol almalar
saglanmalidir.

UHKS ile olusturulmasi planlanan ulusal biyobankalar arasinda gerekli entegrasyon ve iletisim
planlanmalidir.

UHKS kapsamina alinacak hastalik gruplar ile ilgili oncelikli alanlar secilmeli, bu konulara
iligkin uzmanlik derneklerinin ve hasta derneklerinin 6nerileri alinmalidir.

Oncelikle daha sik goriilen ve 6ncelikli saglik sorunu olarak belirlenen hastalik gruplari ile ilgili
kayit sistemi kurulmalidir.

Uluslararasi iyi uygulama drneklerinin belirlenmesi ve iilkemize adaptasyon

caligmalar1 saglanmalidir.
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11. Nadir hastalik siniflama sistemlerinin kullanilabilir olmasi, saglik bilgi sistemleri i¢cinde nadir
hastaliklarin goriiniir hale getirilmesi kadar 6nemlidir. Bu durum giivenilir epidemiyolojik veri
olusturulmasina yardimci olmak igin 6nemli bir adimdir. Tedavilerin giivenligini ve klinik
etkinligi izlemeyi ve bakim kalitesini dlgmeyi saglayan bir sistem, nadir hastaliklarin dogal seyri
ve etyolojisi hakkinda daha fazla arastirma i¢in yararli bir temel olusturacaktir. Nadir hastaliklarin
kodlamas1 i¢in birkag sistem uygun olarak kabul edilmektedir: Uluslararas1 Hastalik
Smiflandirmasi-11 (ICD11; su anda Beta asamasinda), Orphanet siniflandirmasi, OMIM ve
SNOMED CT. Her sistemin avantajlar1 ve dezavantajlar1 vardir ve bu tiir bir sistemin finansmani
ve devamini saglama ile ilgili dnemli sorular cevapsiz kalmaktadir.

Raportor: DOC. DR. TUTKU SOYER
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2.2) THE AIM OF RARE DISEASE REGISTRIES

Prof. Dr. Esma Sarikaya
Tirkiye Anne Cocuk ve Ergen Sagligi Enstitiisii Bagkani

Definiton of Registry: Registries are systems of uniform data collection to evaluate specified
outcomes for a population defined by a disease, conditionor exposure, typically spanning
different clinical or academic partnerships over an extended time period.

Registries are particularly important for rare or poorly understood diseases with small patient
numbers, complex delayed diagnoses, a propensity for variable standards of care and limited
treatment options.

Registries act as a central networking point for all stakeholders around a particular RD, including
patient advocacy groups, researchers, clinicians, industry and Government. Registries, enable
health service planning, epidemiological research, clinical trial recruitment and post-marketing
drug surveillance.

Registry data, once collected, could be used for benchmarking in research and clinical practice,
for coordination of research groups, to facilitate phenotype/genotype correlations across small
patient groups, and to connect researchers and clinicians with international registry initiatives.
Registries can also provide transparency for patient advocacy groups to raise the profile and
understanding of RD in the community.

Registries can assist genomic research by facilitating the collection of biospecimens and genomic
test results. Genomics and bioinformatics have also helped to facilitate international initiatives,
such as RD-Connect, the Human Variome Project,1the Global Alliance for Genomic Health and
Matchmaker Exchange, thus encouraging research groups to share vital phenotypic information
and build international RD registry communities.

The Need for National Rare Disease Registry System: There is a need for a national coordinated
and colloborative approach, better data collection and information use for RD, with coordinated
care and equitable access to services, diagnostics, treatment and reserarch for RD. Stable, long
term gowernmnet funding also is needed to ensure sustainability and to facilitate the significant
networking and coordination The coordinating approach to managing multiple RD registries
under the same umbrella is likely to provide significant cost savings while maximising impact

Aim of rare disease registries

clinical and genetic

public health

research.
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A National RD database would not act as a clinical quality registry measuring outcomes and
clinical variation for each RD, but instead would be a starting point to help collate basic data and
then identify areas in need of further development and focus.

A National RD Registry Strategy should be consistent with the 10 key principles for RD
Registries jointly declared by the European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS), the
National Organization for Rare Disor- ders (NORD) and the Canadian Organization for Rare
Disorders (CORD)

Be recognised as a priority in the field of rare diseases;

Encompass the widest possible geographic scope;

Be centred on a disease or group of diseases rather than therapeutic intervention;

Have interoperability and harmonisation between registries;

Consistently use a minimum set of common data elements;

Have a nationally recognised, integrated process for ethics approval and consent

Where possible be linked with biobank data and biospecimen access

Include the possibility of data directly reported by patients as well as healthcare professionals;
Encourage public-private partnerships to ensure sustainability;

Involve patients equally with other stakeholders in governance;

Serve as key instruments for building and empowering patient communities.

National RD registry strategy development with the limited resources and funding the
following priorities should be considered:

1 Create an alliance of existing RD registries in the country through the RV A-based network
to begin sharing best practices, establishing standards, cohesion and higher
interoperability;

2 Conduct an audit of appropriate existing RD registries and databases

3 Define how best to establish a single National RD database to act as a central repository for
RD, and define the consent, data capture and governance models, following FAIR principles

4 Develop strategies to minimise barriers for establishing new and more comprehensive
registries for individual RD or related disease groups;

5 Consolidate a coordinated effort to attract sustainable government funding for RD
registries.

Given the existence of so many different RD, it is impractical, cost-prohibitive and unrealistic to
establish stand-alone high-quality clinical registries for each individual RD. Modular approaches
and shared platforms are required to collect data on multiple RD or the grouping of related RD.

Rare diseases have small and often widely scattered populations, so recruiting patients to trials
can be extremely challenging. The lack of natural history data, suitable animal models of disease,
regulatory guidance, agreement on primary and secondary endpoints, as well as genotypic and
phenotypic variability within the same disease, all make it very difficult to define common
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treatment patterns, assess how those treatments are working, and identify gaps — all of which is
vital to the clinical research process.

When registries collect accurate clinical data over time, they can act as fundamental support
structures for patients and their families and powerful cost-effective instruments to support
clinical trials and translational research to improve quality of care, quality of life and survival.

Registries are critical for RD with low prevalence and propensity for variation in treatment and
outcomes. Financial, operational and governance challenges exist for establishing and
maintaining RD registries

A rare disease patient registry, a rich source of real-world data, would be an online platform where
physicians, patients and caregivers can record clinical and related information about a patient’s
diagnosis (including genetic or confirmatory diagnostic data), condition progression and
treatment experience.

Over time, the data collected would provide researchers with a valuable glimpse into the patient
experience with the disease that cannot be gleaned from simple laboratory or physician
assessments. It also could help identify patients - given the correct risk/benefit ratio as deemed by
the patient’s caregiver team - for potential enrollment in clinical trials.

These insights can help shape the direction of an investigation and give researchers a place to
share information about their studies with physicians, patients and advocacy groups, and more
efficiently and cost-effectively recruit participants to their trials.

Best practices for rare disease registries

These platforms can serve as a powerful resource tool for researchers, but only if they are
integrated into the research plan from the start and designed to deliver value throughout the
development lifecycle.

Before building a registry, developers should consider what data they want to collect, who will
enter the data, how the data will be updated and/or shared and how it will add value at every stage
of the drug development process.

The best time to build a registry is before the research begins or, if not possible, as early in the
development process as possible. This gives developers the time to build out a robust population,
and gather meaningful baseline data on the current state of the disease and the impact of existing
treatments. This early data also can be used to choose trial sites based on patient location, and to
validate primary and secondary endpoints, which is critical in rare disease studies where
meaningful endpoints are often undefined and must be validated.

Over time, researchers can use the registry data to:

e Track quality of life changes in patients using a new treatment

e Make comparisons among patients on different regimens, or who have varying genetic
backgrounds or co-morbidities

e Track things like adherence to protocol, and occurrence of side effects.

e All of this data can be used to support label claims and pricing requests, giving regulators
added proof that a drug meets safety and efficacy requirements.
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Registries can be an invaluable tool to any clinical research program, but especially for rare
disease research, they can act as a lifeline between patients, clinicians, researchers and the
pharmaceutical sponsors trying to help them. Starting early, engaging patients, and understanding
how this data can be applied to the drug development lifecycle ensures everyone involved with
the registry will have access to new treatments as early as possible. Many pharma companies are
now using these registries to optimize their rare disease programs.

After a rare disease drug receives commercial approval, registries can be used to demonstrate the
real-world safety and efficacy of the drug. This is a common requirement for rare disease drugs,
especially for those that receive accelerated approval and/or rely on smaller clinical trials for their
initial or tentative approval. After initial approval, a larger confirmatory trial may be needed to
corroborate the initial efficacy and safety seen in the smaller trial(s). For example, as part of the
2014 approval of Myalept as a replacement therapy to treat complications of leptin deficiency,
FDA required developers to gather data through a long-term product exposure registry of patients
as part of its Risk Evaluation and Mitigation Strategy. For the 2014 approval of Translarna
(ataluren for the treatment of nonsense mutation of DMD), the CHMP required developers to
conduct another clinical trial to support the renewal of its initial marketing authorization.

Implementing a national RD data system requires long-term planning and consensus among many
stakeholders with regards to data collection, storage and sharing.

Pediatric interstitial lung diseases
Lymphangioleiomyomatosis
Alveclar proteinosis

Alpha-1 antitrypsin deficiency
Traqueal stenosis

Sarcoidosis

Pulmonary histiocytosis
Epidermolysis bullosa

Disorders of sex development
Congenital suprarenal hyperplasia
Bradikinin mediated angioedema
Wolfram syndrome

Cystinosis

Congenital anemias

Duchenne disease

Hereditary ataxias

Hereditary spastic paraplegia
Xeroderma pigmentosum
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daficiency
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BiREYSEL KATKILAR
UGUR OZBEK
Ulkemizin de temsil edildigi Orphanet veri tabani ve Avrupa Komisyonu destekli RD-ACTION

(www.rd-action.eu) projesi dahilindeki tavsiye kararlar1 dogrultusunda hastalik kodlar1 ve veri
setlerinin kullanilmas1 uygun olacaktir.

NURTEN AKARSU

Alanin disindan gelen biyoinformatikgiler i¢in skorlanabilir bir veri ile ¢alismak biiyiik bir 6neme
sahip. Ozellikle yiiksek ¢oziiniirliiklii genom dizilemeler gelistikten sonra fenotip bilgilerini bu
veri ile birlestirenler ve pek ¢ok varyantin i¢inden ilgili alana yonelik genleri saptayabilme isi
basli basina bir yazilim konusu haline gelmis durumda.

Pheomics dedigimiz alan buna hizmet etmeye c¢alisiyor. Amag hastaliklar1 yeniden tanimlamak
degil biyoinformatik alaninin skorlayabilecegi sekilde Gen Ontolojileri, Fenotip Ontolojileri,
Kalitim Kaliplarini, ve gerektiginde “mouse” ontolojilerini de birlestirerek saptanan genleri dogru
klinik yolaklara oturtmak.

Son yillarda kullanilan “Human Phenome Ontology” bu kapsamda 6nemli bir acilim saglamig
durumda. Semptomlarin veride bulunmasi (6rnegin atrial fibrilasyon) yeterli oluyor dogrudan
hastalik sendrom adi ile galisilmasina gerek olmuyor. Ilgili yazilimin nasil oldugu hakkinda bilgi
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2668030/ yayiinda  goriilebilir.  Lisansh
Programa ulagsmak icin  ise http://human-phenotype-ontology.github.io/about.html
web adresinden bilgi alinabilir.

Genom verisi ile fenotip verisi kolaylikla birlestiriebilir. Bu durumun biyobankalar ile klinik
verinin birlestirilmesi konusuna da biiyiik yardimi olacagini diisiiniiyorum.

Bunun disinda ulusal kayit sistemi olustururken dikkat edilecek ¢ok onemli bir nokta konunun
etik boyutu. Arsivlenenler “soyut” sayilar, tanilar degil insanlar. Bu noktada veriyi toplarken
veriyi paylasirken ¢ok dikkat edilmesi lazim. Bir kez kayda alininca genetik ve kalitsalliktan
dolay1 tiim aileniz damgalanmis oluyor. Ilac gelistirdim yeni kesif yaptim diyen kapiya dayaniyor
hasta ve ailelerin hayatlar1 terorize oluyor. Toplumun yarar1 olacak diye bireyin yararindan vaz
gecilmesi hi¢ uygun birsey degil bizi de modern diinyanin disina atacak bir uygulama. Arsivler
olusturulurken bu noktaya ¢ok dikkat edilmeli. Veriye kimin nasil erisim saglayacagi bastan
belirlenmeli.

Su anda mevcut kayit sistemi olan arastiricilardan baslanmasi onlarin verisinin genom analizleri
ile birlestirildiginde dogru taniya ne oranda ulasilabildigini gérmekle ise baslanmali. Dog. Dr.
Fatih Ozaltin (Hacettepe Pediyatrik Nefroloji) Tiirkiye genelinde bdyle bir kayit sistemi var,
laboratuvarinda kendisi genom dizilemeleri de yapiyor. Oncelikle nefrolojik hastaliklarda bu tip
bir kayit sistemi nasil calisiyor, tani ve tedavi masraflarini indirebiliyor mu, saptananlar
“translasyonal tip” diye adlandirdigimiz hasta yararina olabilecek arastirma/hizmet kapsamina
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donebiliyor mu bakilabilir. Human Phenome Ontology kullanimi semptomdan giderek hastalik
ve genom verisinin birlestirilmesnde ise yartyor mu biitlin bunlar o sistem {izerinden test
edilebilir.

Eger bu olabiliyor ve kayit sistemi ige yariyorsa o zaman kritik hastaliklarda European Research
Network (ERN)’ler gibi hastaliga 6zgii 6zellesmis merkezler kurulmasi yoluna gidilebilir. Genis
basliklar altinda ¢ok sayida hastanin yararlanabilecegi referans merkezler kurulabilir. Ornegin
“hematolojik hastaliklar” gibi genis basliklar...

ORPHACODES A ion of the di ,
CIM-10, SNOMED CT... Eseition of he diagnogie
- initial/ongoing diagnosis
. - suspected
nosologic - confirmed

entity - undetermined

RARE DISEASE
CASE

genetic / molecular
entity

phenotypic
entity

HPO
SNOMED CT, LDM... HGCN, OMIM...

RD-ACTION D5.2 when the diagnostic is undetermined, it is recommended to have at least 1
descriptor from other resources such as HPO
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VOLKAN BALTACI
Problemler

Genetik hastaliklarin dokiimantasyonunda standardizasyon eksikligi

. Merkezlerin ve laboratuarlarin elde ettikleri genomik c¢iktilarin  raporlanmasinda
standardizasyon ve dokiimantasyonundaki eksiklikler

. Raporlamalarda varyasyonlarin klasifikasyonunda standardizasyon eksiklgi, ozellikle
patojenitesi net olmayan degisimlerin (VUS’larin) raporlanmasinda farkliliklar ve yanlis
yonlendirmeler

Genotip fenotip iliskilendirilmesinde {iilke ¢apinda standardizasyon eksikligi (ortak
sorgulama, anamnez ve fenotipik bulgularin sistematik bir sekilde kayit altina alinmasinda
eksiklik).

Genetik problemli dogan bebeklerin kaybedilmesi halinde DNA Orneklerinin  ve
klinik/laboratuar bilgilerinin saklanmasinda eksiklik hatta yokluk.

. Ailelerin genetik danigmanlik almalarinin saglanmasinda eksiklik

Céziim Onerileri

Genetik hastaliklara spesifik olarak hazirlanacak hasta kayit ve dosya

formatinin, pedigri ¢ikartmayr saglayacak sistemik sorgulamanin, ve algoritmalarin Saglik
bakanlig1 tarafindan hazirlatilarak tiim saghik kurum ve kuruluslarina gonderilmesi ve
kullaniminin saglanmasi

. Hastalarin genetik materyallerinden yapilan testlerde hangi yontem kullanilirsa kullanilsin
ciktilarin standart bir sekilde ve ortak bir formatta uluslararasi nomenklatiire uygun olarak
raporlanmasi, raporlarin optimal enformasyon saglayacak sekilde belirlenmis kriterleri
saglayacak sekilde diizenlenmesi

. Molekiiler testler sonucunda tespit edilen varyasyonlarin raporlanmadan Once iyi
degerlendirilmesi ve uygun sekilde klasifiye edildiginden emin olunmasi hayati 6nem
tasimaktadir. Ornegin patojenitesi net olmayan (VUS) bir varyasyonun patojen bir degisim
gibi raporlanmasi ailenin sonraki ¢ocuklarinin planlanmasinda biiyiik sorunlar dogurmakta,
aile i¢in dramatik sonuglara yol acabilmektedir. Bu nedenle tespit edilen varyasyonlarin
standart bir sekilde siniflandirilmasini saglamak i¢in:

-Variant fenotipi acikliyormu?

-Segregasyon modeli varyantin patojenitesini destekliyor mu?

Gibi klinik kontrolden gegirilmesi,

-SIFT,

PolyPhen,

Mutation Taster

gibi bioinformatik degerlendirme araglari ile patojenitenin verifikasyonu ,

-Mutasyon bolgesi (gen-intron-ekzon)

- Frekans

-Genomdaki korunmus bolgeler

gibi biyoinformatik argumanlarin bir sistematik halinde kullanildig1 ortak
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algoritmalarar {izerinden ilerleyerek raporlamalarin yapilmasi saglanmalidir. Bu sebeple
ulusal bir mutasyon veri tabanin devletin koordinasyonunda olusturulmasi ve ruhsatli tiim
(6zel ve devlet) genetik tan1 merkezlerin bu very tabanina yukarida bahsedilen kriterlere
uygun bir sekilde verilerini girmesi saglanabilir. Bu veri tabani hasta kayit sistemleri ile
entegre edilebilir.

. Yeni bulunan varyasyonlarin ve 6zellikle iilkemizde siklik gosteren genomik degisimlerin
anlam ifade edebilmesi ve bilimsel bir deger tagimasi i¢in genotip- fenotip ilisiklendirmesinin
standart ve optimal bir sekilde yapilmasi biiyiik 6nem tasimaktadir. Bu ayn1 zamanda;
-Hastalarin ve fenotipik bulgularin klasifikasyonuna

-Bulunan genomik varyasyonlarin retrospektif  olarak
degerlendirilmelerine

-Giiglii bir veri bankamizin olusmasina

katk1 saglayacaktir. Bu amagcla ekte sistematik olarak hazirlamis bulundugum hasta sorgulama
formu sunulmustur. Bu formdaki sorular son derece detayli bir sekilde hazirlanmis olup
ihtiyaca gore bu form modifiye edilerek farkli branslarda kullanilabilir.

. Ulkemizde akraba evlilik oran1 hatir1 sayilir 8l¢iide yiiksek olup yaklasik her 5 ¢iftten birisinde
es akrabaligi mevcuttur (%22.9). Gerek es akrabaligi, gerek bolgesel ve diger sebeplerden
dolayr iilkemizde genetik problemli bebek dogumlari oldukca yiiksek seviyededir. Bu
ailelerde en 6nemli problem hastalikli bebeklerinin teshis konulmadan 6nce kaybedilmesidir.
Buna bagli olarak sonraki gebeligin ayni riskten korunmasi igin yani prenatal veya
preimplantasyon tani yapilmasi i¢in gereken mutasyon bilgisinin elimizde bulunmamasidir.
Genetik anormallikle dogan bir bebegin teshis edilmesi, mutasyonun dogru bir sekilde tespit
edilmesi tabiidir ki kolay bir siire¢ degildir ve lilkemizin her saglik kurulusunda yapilabilmesi
de miimkiin degildir. Bu nedenle bu bebeklerin temel kiinye bilgileri ve sadece klasifiye
etmemizi saglayacak genel semptom bilgileri ile birlikte doku 6rneklerinin sonradan DNA
izole edilmek iizere saklanmasi, bunlarin bir yerde toplanarak sonradan analiz
edilebilmelerine imkan yaratilmasi1 hayati 6nem tagimaktadir. Bu numuneler s6z konusu aile
2. ¢ocuk i¢in tekrar doktora bagvurdugunda klinik ve molekiiler taninin konabilmesi ve ikinci
cocugun saglikli dogumunun saglanmasi bakimindan hayati 6nem tagimaktadir.

. Reproduktif problemleri, Nadir hastaliklari, Kanserleri, genetik temelli veya multifaktoriyel
kondisyonlari, ileri yasta baslayan hastaliklar1 vb.. diisiinecek olursak {ilkemizdeki neredeyse
tiim ailelerin bir veya daha ¢ok genetik danismanliga ihtiyaci1 olacak demektir. Bu durumda
genetik danismanligin ve danismanlik veren kurum ve kisilerin daha kurumsal ve daha yaygin
bir hale kavusturulmasi 6nem arz etmektedir. Bu konuda kurslar, sertifikasyon programlari
diizenlenmesi, danismanlarin basamaklandirilmas: gibi uygulamalar yapilabilir. Ornegin
hemsire veya benzeri saglik calisanlarimin kurs ve sertifikasyon programlar: ile birinci
basamak danigmanlar ve bunlarin sevk ettigi iist basamak danigsmanlar (genetik uzmani, PhD
vb) planlanabilir.

22



Genetik testler oncesi hasta sorgulama

SISTEM

BULGU

KULAK/BURUN/BOGAZ/SES

IDis anormallikleri

|Atipik dis rengi

'Yarik dudak/damak

fsitme kayb1

ID1s kulak anormallikleri
[Kulak aplazi/hipoplazileri
li¢ / Orta kulak anormallikleri
lisitme kayb1 / Sagirlik
Nazal / Hiponazal konusma
Ses kaybi

|Artikiilasyon zorlugu
Zay1f/Kaba ses

IKedi miyavlamasi

GOZ

Gorme bozuklugu /kaybi-Sasilik
INistagmus

[Retinoblastom

[Katarakt

IKolobom

Glokom

IMikroftalmi

Optik atrofi

IPitozis

Oftalmopleji

SINiR SISTEMI

IDavranig bozukluklari
Otizm

IDikkat eksikligi

Gelisme geriligi

IMotor gelisim geriligi
IKonusma geriligi/konusamama
|Ataksia

IKorea

IDistoni

[Parkinsonizm

[Hipotoni

Hipertoni

[Hiperrefleksi

Spastisite

IMakaslama

Yutma giigliigii

Uyku diizensizlikleri
IBunama

[Ensefalopati

IBasagris1

IMigren

IMakrosefali

Mikrosefali

INGropati

Strok

|[Anormal koku algist
lAnormal tat algist
[Hipokalemik tetani
|Azalmis tendon refleksleri
Cabuk yorulma GORUNTULEME +
IKraniostozis

lAnormal Miyelinizasyon
IKortikal Girus anormallikleri
IKorpus Kallozum agenezisi
Serebral atrofi

Serebellar hipoplazi
IHoloprozensefali
[Hidrosefali

ILokodistrofi

[Lizensefali

lAnormal EEG / EMG
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GOGUS

Jinekomasti

Galaktore
|Aplazik/Hipoplazik gogiis
Hipertrofik gogiis

Gogiis asimetrisi
Hipoplastik areola

Gogiiz neoplazileri

NEOPLAZILER

|Akciger neoplazileri
Cilt tiimorleri
[Feokromasitoma
|Adenomat6z polipozis
ILosemi
Miyelofibrozis

IMeme karsinomu
[Kolorektal karsinom
ILosemi

ENDOKRIN SiSTEM

|Adrenal gland anormallikleri

Hipotalamo-Hipofizer hormonal bouzukluk

[Pubertal bozukluklar
Gonadal bozukluklar
Hiperiirisemi

Diabetes Mellitus

IDiabetes insipitus
Hipertroidi

Hipotiroidi

Hiperparatiroidi
Hipoparatiroidi

[Endokrin sistem neoplazileri

iMMUN SISTEM

fmmun yetmezlik (Hiicresel/humoral)

GELiSME DUZENSIZLiKLERI

Gelisme geriligi

Asimetrik gelisme

Az veya fazla viicut agirligt
|Asir1 kisa/uzun boy

EKSTREMIiTE ANORMALLIKLERI

Alt/Ust Ekstremite aplazisi

Alt/Ust Ekstremite hipoplazisi
Alt/Ust Ektremite kas atrofileri
Alt/Ust Ektremite kas hipertrofileri
Alt/Ust Ektremite kas hipotrofileri
Alt/Ust Ekstremite kemik anomalileri

|Amniyotik band sekeli
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KARDiYOVASKULER / TORAKS

IMediasten anormallikleri
IDekstrokardi

|Aort dilatasyonu

IASD

IVSD

IDilate kardiyomiyopati
Hipertrofik kardiyomyopati
[Hipo/hipertansiyon

IBiiyiik damarlarin anatomik bozukluklart
[Fallot tetralojisi

[Lenfodem

IMiyokard infarktiisii
|Aritmiler

GIS / ABDOMEN

Gastrosizis

Omfalosel

|Agangliyonik megakolon
IPilor stenozu

IDiafragma anormallikleri
IKusma

IKonstipasyon

IDiare

[Hepatik Transaminazlarm yiiksekligi
IKaraciger yetmezligi
[Hepatomegali
Splenomegali

Obezite

ISKELET SISTEMIi/KAS

IMandibular hipoplazi
IMandibular eklem anormallikleri
IDis anormallikleri

INazal iskelet anormallikleri

Yiiz kemiklerine ait anormallikler
IKranial kemiklere ait anormallikler
IKranium anormallikleri
IEkstremite anormallikleri
\Vertebral kolon anormallikleri
Skolyoz

IEklem gevsekligi

IEklem kontraktiirleri

IPolidaktili

Sindaktili

[Equin deformitesi

[Kartilaj anormallikleri

IEktopik kalsifikasyon

lIAnormal kas morfolojisi
IMitokondriyal kas hastaliklart
IKas kalsifikasyonlar1

Cizgili kas neoplazileri

IKas distrofileri

SOLUNUM SiSTEMI

|Akciger /solunum yolu neoplazileri
|Akciger/solunum yolu anomalileri
IFonksiyonel solunum problemleri
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IMETABOLIK BOZUKLUKLAR

Hiperbiliiriblinemi

Ter dengesi bozuklugu
Hipotermi

IHipertermi

[Ketozis

lAnormal kreatin kinaz

IDiisiik plazma kreatinin seviyesi
[Hiperalaninemi

IHipoglisinemi

|Artmis Serum Pirtivat seviyesi
[Laktik asidoz

Organik asidiiri

lIAmiloidozis

GENiTO URINER SiSTEM

lAnormal dis genitalya
lAnormal i¢ genitalya
Hipogonadizm
IHipospadias

IAmbigus genitalya
[Urogenital fistiil
Genitoiiriner neoplaziler
iinfertilite

IBobrek anatomik bozukluklar:
IHidronefroz

[Renal Agenezis

IRenal Kist

IRenal tubuler disfonksiyon

PRENATAL DONEM/DOGUM

Intrauterin gelisim geriligi
lAnormal fetal kranial bulgular
IHemihipertrofi

[Kisa / uzun fetal boy

[Fetal hareket diizensizlikleri
Hidrops fetalis

[Fetal asit

IPolihidramniyos
Oligohidramniyos
|Anhidramniyos

IPlasental anormallikler
[Umblikal kordon anormallikleri
[Prematiir dogum

IKONNEKTIF DOKU ve DERI

[Hiperkeratoz

Gevsek deri

IHiper / Hipo Pigmentasyon
lJAnormal sa¢

lAnormal Tirnak

iktiyosis

IFitik

[Fleksiyon kontraktiirleri
Gevsek eklem
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2.3) FAIRIFICATION (Findable, Accessible, Interoperable, and Reusable)
OF RARE DISEASE REGISTRIES

Prof. Dr. Esma Sarikaya
Tirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saglig1 Enstitiisii Bagkan1

Making rare diseases (RDs) registry data FAIR (Findable, Accessible, Interoperable, and
Reusable) for humans and computers at the source is crucial to improve both diagnosis and
treatment. Aim must be to encourage the reuse of computer-readable data and metadata models
that use standard ontologies, and to work with registry and FAIR software providers to make the
FAlRification process easier for registry managers.

RDs frequently cause severe conditions, and the molecular cause of the disease is often
unknown, making diagnosis and treatment difficult. RD registries contain crucial information to
advance the knowledge of diagnosis, disease progression, and treatment, but often are sparse,
scattered and heterogeneous. Therefore, to make the most use of registry data, it is essential that
RD researchers are able to combine these data, which exist in thousands of data sources across
nations, regions and institutes with different ethical and legal constraints. However, this also puts
forward the need to properly define the conditions under which the data can be accessed,
describing how it can be found and reproduced. This is possible by making these data FAIR ‘at
the source’, i.e. store data in a FAIR format in individual registries. FAIRification procedures
applied at the source will in time let RD researchers analyse data across thousands of resources,
and consequently, reduce the costs, time and effort of current approaches of harmonizing
ambiguous data.

FAIRIifying a rare disease registry, practically means that:

e The registry data and metadata are made machine-readable;
e The metadata clearly describes how the data can be accessed and reproduced;
e The metadata can be found by machines.

This requires complete understanding of the registry data, including the data items/elements,
how it was created, and what are the accessibility restrictions.

FAIR training activities, which enables RD registries to become FAIR at the source are essential
Bring Your Own Data’ (BYOD) workshops play a critical role in establishing a robust and
sustainable infrastructure of linkable data sources where the responsibility for FAIR data
stewardship starts at the source.

Currently in the process of FAIRifying registry data of three RDs:
e Duchenne muscular dystrophy (DMD),
e vascular anomalies (VA),
e osteogenesis imperfecta (OI).
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http://rd-connect.eu/phenotypic-data/ontologies-in-rare-disease-registries/

The high interactivity among the different players, i.e., data managers, researchers, clinicians,
patient representatives, and IT-trainers, strongly contributes to make the BYOD workshop a
success.

G7 Science Ministers committed to giving incentives for open science and to providing
research infrastructures on the basis of FAIR data

The Science Ministers of Canada, France, Germany, Italy, Japan, the United Kingdom, the
United States of America, and the European Commissioner for Research, Science and
Innovation, met in Venaria on September 28th, for the Ministerial meeting hosted by the Italian
Presidency during the G7 Innovation Week

The G7 Science Ministers (Canada, France, Germany, Italy, Japan, the United Kingdom, the
United States of America) met in Venaria (Italy) on September 28th 2017 and the European
Commissioner for Research, Science and Innovation, met in Venaria on September 28th, for the
Ministerial meeting hosted by the Italian Presidency during the G7 Innovation Week and they
discussed how the G7 nations could lead efforts to materialise the benefits of the Next Production
Revolution. In this context, the G7 Ministers also recognized that technological and societal
developments are transforming research towards paradigms of open science. They stressed the
importance of incentivising and rewarding Open Science activities and providing global research
infrastructures which would allow for an optimal reuse of data on the condition that we can make
this data FAIR (Findable, Accessible, Interoperable and Re-usuable).

FAIR procedures and tools under development

The GO-FAIR implementation network is a framework that supports this by implementing
the European Open Science Cloud (EOSC) by binding FAIR experts, data analytics experts,
and domain experts with sufficient authority in a domain to set de facto standards.

For the RD domain various procedures are in progress, such as demonstrating interoperability
by FAIRifying more registries of the same RD, and defining generic RD ontologv-based data
and metadata models (‘semantic archetypes’ or ‘application ontologies’). These models need to
be shared and easily reused within the RD community via platforms such as the ELIXIR-
supported FAIRsharing.org.

European Open Science Cloud (EOSC)

Omics Registry
data data
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https://ec.europa.eu/research/openscience/index.cfm?pg=open-science-cloud
http://rd-connect.eu/phenotypic-data/ontologies-in-rare-disease-registries/
http://www.elixiruknode.org/
https://fairsharing.org/

2.4) NADIR HASTALIK
KAYIT SISTEMLERI
ILE ILGILI ONCEKI

CALISTAYLARIN
RAPORLARI

Uluslararasi Nadir Hastaliklar Paneli ve Calistay: 05 Ocak 2017, (SHGM, TUSEB)
29 Subat Diinya Nadir Hastaliklar Giinii Cahistayr 2016 (SHGM)

Nadir Hastaliklar ve Yetim Tlac Sempozyumu ve Yetim Ila¢ Yonetmelik Calistayr 13-
14 Eyliil 2014, Antalya (ilac Bilincini Gelistirme ve Akile1 fla¢ Dernegi-IBGAID)

Nadir Hastaliklar Toplanti Sonu¢ Raporu, Haziran 2014 (SHGM)
TAIEX Calistay1 28-29 Mayis 2009, (AB, SB)

(2009-2017)
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https://www.akilciilacdernegi.com/uploads/kongre/toplanti.pdf
https://www.akilciilacdernegi.com/uploads/kongre/toplanti.pdf

1)TUSEB-Saghik Bakanhi 2017 Nadir Hastahklar
1. Grup Calistay Raporu

Nadir hastalik tamimi diinyada tek degildir; iilkemiz kosullarinda en uygun tanimi nasil
saptayabiliriz?
1. Ulkemizde 2000 de birden daha az sikhkta goriilen hastaliklar nadir hastaliktir

2. Ozel durumlarda iilkemizde 2000 de birden daha sik gériilen hastaliklar1 da kapsamalidir

3. Ulke verilerimiz saptandiktan sonra tanimlamanin tekrar yapilmasi

4. Tamimlamaya esas bilimsel kriterlerin (klinik, laboratuvar ve genetik) gdzden gegirilmesi

Ulkemizde goriilen nadir hastahklarin tespit edilmesi ve sikiklarinin saptanmasina yénelik
neler yapiimahdir?

Toplumda ve saglik mensuplar arasinda nadir hastalik farkindaliginin artirilmasi

Tan1 merkezlerinin kurulmasi

Tani kriterlerinin uluslararasi giincel bilgiler 15181inda yeniden gézden gegirilmesi

Tarama programlarinin yayginlastirilmasi

1
2
3
4. Kayit sistemlerinin olusturulmasi
S
6

Ulusal saglik sisteminin i¢inde nadir hastaliklara ait tanilarin eklenmesi

Ulusal nadir hastaliklar veri tabani olusturulmasi icin atilmasi gereken adimlar neler olmah?

Mevcut verilerin gézden gegirilmesi ve degerlendirilmesi

Yeni hasta bildiriminin mecbur tutulmasi ve hasta kayitlarinin standartlara gore yapilmasi

1
2
3. Hasta kayit duplikasyonlann 6nlenmesi
4

. Tanis1 kesinlesmemis siipheli vakalarin biitiin verileri (klinik, laboratuvar, genetik) ile ayrica
kayit altina alinmasi

Tiirkiye'de nadir hastaliklara yonelik kayit sistemleri var m1? Mevcut kayit sistemlerinin ulusal
nadir hastalik veri tabanina entegrasyonlannin saglanmasi i¢in yapilmasi gerekenler nelerdir?

1.Mevcut verilerin (orphanet kodlama sistemi gibi sistemlerle) ulusal kullanima agik hale
getirilmesi hususunda etik kurallar, kanun ve yonetmeliklere uyulmasi

2.Kayit zorunlulugunun Saglik Otoritelerince izlenmesi ve denetimi

3.Yasal mevzuatin verilerden istifade edilebilir sekilde gozden gegirilmesi

Ulusal nadir hastaliklar veri tabaminin 6zellikleri neler olmali, uluslararasi veri tabanlari ile
etkilesim icin dikkat edilmesi gerekenler nelerdir?

1. Pakette yer alacak asgari verilerin (bilimsel kurul tarafindan) belirlemnesi

2. Hasta mahremiyetinin korunmasi

3. verilerden faydalanmaya ve bilgi paytastirma agik Veri paylagimi denetiminin bilimsel kurul
(TUSEB) tarafindan yapilmasi

4. Verilerin gilincellenmesi

5. Konuyla ilgili arastinnacilarin verilerden istifade edebilmesi, bu konuda karar vericilerin
belirlenmesi

6. Hasta onam fomlarinin yukaridaki ilkelere goére yeniden diizenlenmesi
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Ulusal veri tabanina kayit icin hekimler nasil tesvik edilmeli?

1.Dogru ve tam veri girisi i¢in egitim verilmesi ve farkindalik olugtumlmasi

2. Performans sistemine nadir hastaliklara 6zgii pozitif ayricalik saglanmasi

3. Kuiumlar tarafindan eksik kayitlarin denetlenmesi

4. Konuya hekim dis1 saglik ¢alisanlarinin da dahil edilmesi

S. Sertifikasyon uygulamalari (6rnegin online)

6.Veri girisi yapanlarin projelerine dncelik tanmmasi

7 .Bilimsel etkinliklerde oncelik verilmesi

Ulusal veri tabani kimlere acik olmal ve veri tabaninin kontroliinii kim saglamal

1. Kamu sagligiin korunmasi amaciyla uygun kisi ve kurumlara verilerin agilmast

2. Veri koruma kanunu ilkelerine uygun olarak verilerin a¢ilmasi

3. Hasta organizasyonlari, hekimler ve saglik otoritesinin birlikteligi her karar asamada
islerligini korumali

Eylem 3 de belirtilen yapilarin yer aldigi ulusal konseyler olusturulmali

Kullandigimiz kodlama ve klasifikasyon sistemleri nelerdir ve ulusal veri tabam icin
hangisi tercih edilmelidir? (6rnegin ORPHA, ICD I O, ICD 11)

1. ICD 10 kodlannin kullanilmasi

2. ICD 10 yeterli olmadiginda Orphanet kodlarimin kullanilmasi

3. ICD kodlan kullanilirken, nadir hastaliklar i¢in ayr1 bir kod acilarak vert
standardizasyonunun saglanmast

4. Nadir hastaliklar konusunda 6n tan1 ve kesin tan1 bagliklannin olmasi ve hastalik sikligi konusundaki
istatistiki degerlendirmede kesinlesmis tanilarin kullanilmasi

Etkin bilisim teknolojisi (IT) altyapisi1 icin neler yapilmahdir?

1.Onceki sorularda belirtilen hedefleri kapsayan bir yazilim hazirlanmasi

2.Anonimize edilmis verilerili bilimsel ve saglik otoriteleri tarafindan kullanilabilir olmasi

3. Hangi veri setlerinin hangi asamadaki kullanicilar tarafindan goriilebileceginin saptanmast
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2)TAIEX Calistay1 2009 1. Grup Kayit Sistemleri
Cahstay Grubu Sonu¢ Raporu

(1) Saglik Bakanlig1 biinyesinde, konu ile ilgili tiim bakanlik birimlerinin katkis1 ve katilimiyla
“Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilaglar” iizerine ayr1 bir bakanlik birimi olusturulmasi gok yararl
olacaktir.

(2) Saglik Bakanligi’nin yonetiminde olan ve Saglik Bakanligi’nin ilgili birimlerinin temsilcilersi,
Universite temsilcileri, YOK temsilcisi, TUBITAK temsilcisi, SGK temsilcisi, Maliye Bakanlig
temsilcisi, Milli Egitim Bakanlig1 temsilcisi, Tiirk Tabipleri Birligi temsilcisi, Tiitk Eczacilar
Birligi temsilcisi, ilgili meslek derneklerinin temsilcisi, ilgili hasta organizasyonlarinin temsilcisi,
referans merkezlerinin temsilcileri, 6zel saglik sektorii temsilcisi, ilag sektorii temsilcisi ve
Orphanet-Tiirkiye temsilcisinden olusacak bir “Nadir Hastahklar ve Yetim ilaclar Ulusal
Kurulu” olusturulmasi ¢ok yararli olacaktir. Bu kurul, sik ve diizenli araliklarla Saglik
Bakanligi’nda toplanarak ve ¢esitli alt ¢alisma gruplar1 olusturarak, “Nadir Hastaliklar ve Yetim
Ilaglar” konusunda bir “Ulusal Plan” hazirlama gdrevini iistlenmeli ve Saglik Bakanligi’na arz
etmelidir.

(3) Orphanet-Tiirkiye’nin kendi i¢inde bir Danigsma Kurulu olusturmasi ¢ok yararli olacaktir.

(4) “Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilaclar” konusunda uluslararas1 kurumsal belge ve kaynaklarin Saglik
Bakanlig1 biinyesinde toplanarak Tiirk¢e’ye cevirilerinin yapilmasi ve bir belge-kaynak arsivi
olusturulmasi ¢ok yararl olacaktir.

(5) Saglik Bakanligi’nin “Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilaglar” konusunda giivenilir bir veri toplama-
kayitlama sistemi olusturmasi cok 6nemli ve gereklidir. ilgili akademik ve mesleki kurum-
kuruluslarin Saglik Bakanligi’na bu konuda goriisler, oneriler ve katkilar arz etmesi ¢ok yararl
olacaktir.

(6) Saglik Bakanligi’nin koordinatorliiglinde ve ilgili resmi/akademik/mesleki kurum- kuruluslarin
da katki ve katilimiyla, iilke ¢capinda, “Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilaglar” konusunda saglik
mensuplarini, hasta ve hasta yakinlarin1 ve genel toplumu bilinglendirme ve bilgilendirme
etkinlikleri yapilmasi ve bu ¢ercevede medya olanaklarindan da azami 6l¢iide yararlanilmasi ¢ok
yararli olacaktir.

(7) Akademik ve mesleki kurum-kuruluslar biinyesinde “Nadir Hastaliklar ve Yetim ilaglar”

konusunda kurul/birim/merkez olusturulmast ve konu ile ilgili meslek ve hasta oOrgiitleri
kurulmasinin tesvik edilmesi ¢ok yararli olacaktir.
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EKLER:

EK1

TACESE, 2018, Nadir Hastaliklar ile ilgili 2009-2017 'de Ulkemizde Yapilmis Calistaylarin Sonug
Raporlari

e Uluslararasi Nadir Hastaliklar Paneli ve Calistay1 05 Ocak 2017, Ankara (SHGM, TUSEB)

e 29 Subat Diinya Nadir Hastaliklar Giinii Calistay1 2016 (SHGM)

e Nadir Hastaliklar ve Yetim ilac Sempozyumu ve Yetim ilac Yonetmelik Calistayr 13-14 Eyliil 2014, Antalya (ilac
Bilincini Gelistirme ve Akilei Ila¢ Dernegi-IBGAID)

e  Nadir Hastaliklar Toplant1 Sonu¢ Raporu, Haziran 2014 (SHGM)

e  TAIEX Calistay1 28-29 Mayis 2009, Ankara (AB, SB)

EK?2

Technical Assistance Information Exchange Instrument of the European Commission
(TAIEX) TAIEX ya da diger adiyla Teknik Destek ve Bilgi Degisim Mekanizmasi AB
Komisyonu Genisleme Genel Miidiirliigii Kurumsal Yapilanma Biriminin uygulamakta oldugu
bir kurumsal yapilanma aracidir. TAIEX AB mevzuatinin i¢ hukuka aktarilmasi, uygulanmasi ve
yiiriitiilmesi asamalarinda faydalanici iilkelere uzmanlik destegi saglar. Biiyiik oranda talep
glidiimlii olan bu mekanizma yardim taleplerini yonlendirir ve sorunlarin kisa vadeli ¢6ziimii igin
en uygun uzmanhgin tedarikine katkida bulunur.

TAIEX hangi hizmetleri sunar? TAIEX'in temel gorevleri sunlardir:

Faydalanic1 {ilkelerin ulusal mevzuatinin AB mevzuatina uyumlu hale getirilmesi ve
uyumlastirilmis mevzuatin uygulanmasi ve yiiriitiilmesi asamalarinda kisa siireli uzmanlik ve
danigsmanlik destegi sunmak.

Faydalanicilara teknik egitim ve 6rnek uygulamalar sunmak.

Veritabanlari yoluyla teknik yardim ihtiyacini belirlemek.

TAIEX’ten kimler yararlanabilir?

TAIEX yardimindan yararlanacak olanlar, faydalanici iilkelerde AB mevzuatinin i¢ hukuka
aktarilmasi, uygulanmasi ve yiiriitiilmesi agamalarinda ¢alisan kamu personelidir. Temel hedef
gruplar sunlardir:

Merkezi ve tasra teskilatinda ¢alisan kamu kurumu personeli;

Adalet ve kolluk kuvvetleri;

Sosyal taraflar1 temsil eden mesleki ve ticari orgiitler ile is¢i ve isveren sendikalari;

Mevzuat terciimanlar1 ve miitercimler.

TAIEX mekanizmasi asagidaki faydalanici iilke gruplarini kapsamaktadir:

Aday Ulkeler: Arnavutluk, izlanda, Karadag, Makedonya, Sirbistan, Tiirkiye;

Muhtemel Aday Ulkeler: Bosna-Hersek, Kosova;

Avrupa Komsuluk Politikasi: Cezayir, Ermenistan, Azerbaycan, Beyaz Rusya, Misir, Giircistan,
Israil, Urdiin, Liibnan, Libya, Moldova, Fas, Filistin Y&netimi, Suriye, Tunus ve Ukrayna.
Digerleri: Kuzey Kibris Tiirk Cumhuriyeti ve Rusya

Daha fazla bilgi i¢in: http://ec.europa.eu/enlargement/taiex/index_en.htm

Tiirkiye'nin TAIEX Basvurulari:
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https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_calistay_2009_2017.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_calistay_2009_2017.pdf
https://www.akilciilacdernegi.com/uploads/kongre/toplanti.pdf
https://www.akilciilacdernegi.com/uploads/kongre/toplanti.pdf
http://ec.europa.eu/enlargement/taiex/index_en.htm

Tiirkiye, 15 Mart 2002 tarihinde TAIEX biit¢esine dahil edilmis olup, bu tarih itibartyla TAIEX
mekanizmasi kapsamindaki tiim faaliyetlerin koordinasyonu Avrupa Birligi Bakanlig1 tarafindan
yiirtitilmektedir.

2002-2009 wyillart arasinda yapilan TAIEX basvurulart asagidaki linkte yer alan tabloda
mevcuttur. 2010 yilindan itibaren yapilan bagvurular veritabanindan goriilebilmektedir.

Kamu Kurum ve Kuruluslar 1 Tara fin dan Yapilan TAEIX B agvurular1 2002-2009

TAIEX Basvurulari Nasil Yapilir?

Uzman destegi, calisma ziyaretleri ve seminerler/calistaylar seklinde sunulan TAIEX teknik
destegi i¢in yapilacak bagvurulari Avrupa Birligi Bakanlig1 koordine etmektedir. Bagvurular 2010
yilindan itibaren bir veritabani araciligi ile alinip degerlendirilmektedir. TAIEX Veritabaninda
her yararlanict kurum i¢in kullanict hesabi olusturulmustur. Veritabanini kullanmak ve bagvuru
yapmak i¢in kurumunuzun TAIEX Temas Kisisi ile irtibata ge¢iniz. Kurumunuzun TAIEX Temas
Kisisini agagida baglantis1 verilen listeden 6grenebilirsiniz.

Faydah Dokiimanlar

TAIEX Bilgilendirme Kitap¢igi (TAIEX Mekanizmasi ve Tlirkiye)

RTP Rehberi (Agustos 2014)

TAIEX aktivite raporu (2015 ilk 6 ay - ingilizce)

TAIEX aktivite raporu (2015 ikinci 6 ay - Ingilizce)

TAIEX Bilgilendirme Sunumu

Kamu kurumlar tarafindan yapilan TAIEX bagvurularinin listesi (Bu linkte 2002-2009 dénemine
ait bagvurular yer almaktadir. 2010 yilindan itibaren yapilan bagvurular TAIEX Veritabaninda
kayithdir.)
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https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/2002_2009_taiex_basvurulari_.xlsx
https://www.ab.gov.tr/files/pub/taiex_mekanizmasi_2012.pdf
https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/rtp_rehberi_2014_agustos_versiyonu.pdf
https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/ActivityReports/turkey_flash_report_s1_2015.pdf
https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/ActivityReports/turkey_flash_report_s2_2015.pdf
https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/taiex_sunumu_mayis_2014.pptx
https://www.ab.gov.tr/files/EKYB/TAIEX/2002_2009_taiex_basvurulari_.xlsx
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ICD VE ORPHANET KODLAMA TARIHCESI

Tibbi kayitlar icin ICD kod sistremi kullanilmasi; sigorta geri 6demesi yaninda hastaliklarin

yonetimi, epidemiyolojisi ve aragtirmalari i¢in 6nemlidir.
ICD Tarihcesi

1893 Uluslararasi Istatistik Enstitii tarafindan bilinen ilk hali ile 6liim nedenlerinin uluslararasi

istatistikleri takip edilmistir.
1948 DSO bu istatistiklerin takibini devralarak ICD-6 olarak ilk versiyonunu yaymlamustir.

1967 DSO iiye iilkelere mortalite ve morbidite istatistikleri icin revize edilen ICD versiyonunun
kullanimini sart kosmustur. Bundan sonra ICD kilavuzlari tibbi ve saglik bilimlerinin katkilar1 ile

bir¢ok kez revize edilmistir.

1979 ICD-9 kitapgigi ilk kez kullanilmaya baslanmistir. 9. Versiyon iilkemizde kullanima

gecmemistir.
1990 ICD-10 DSO 43. Saglik Asemblesinde onaylanmustir.

1994 y1l1 itibari ile diinya {izerinde 100’den fazla iilkede ICD-10 uygulanmaya baglanmistir. ICD-
10 her olgunun smiflandirmada sadece bir noktada siniflandirildigi mono hiyerarsiktir kodlama

sistemine sahiptir.

1995 yilinda iilkemizde kullanilan ICD-10 Saglik Bakanlig1 Saglik Projesi Genel Koordinatorligii
tarafindan DSO’den satin alinmis, ve Tiirkceye cevirisi yapilmistir. Saglik Bakanlig: tarafindan
ICD-10 ilk defa 01.01.2004 yilinda Bilgi Islem Daire Baskanliginca, Daire Tabipliginde

uygulamasi gergeklestirilen —Hasta Takip Sisteminde kullanilmaya baglanmaistir.

2005 tarihi itibari ile Mali Y1l Biitge Uygulama Talimatinda yapilan diizenlemelerle faturalarda

ICD-10 tan1 kodunun yer almasi zorunlu hale getirilmistir.

36



2007 yilindan bu yana nadir hastaliklar1 siniflandirmada Orphanet, siniflandirma yapmakta ve her
klinik olguya kararl1 ve egsiz bir tanimlayici olan Orpha numaras1 atamaktadir. Orpha numarasinin
bir parcasi olan Orphakod hastalar i¢in kodlamada kullanilmaktadir. Orphanet tarafindan
listelenen 6954 klinik olgunun sadece 355 tanesi ICD 10 iginde 6zel kodu bulunmakta ve 162
tanesi ICD 10 kodlar1 i¢inde spesifik olarak eslesmektedir. Nadir hastaliklarin ICD 11°de daha i1yi
temsil edilmesi icin "Nadir Hastaliklar Danisma Kurulu” DSO tarafindan 2007 de kurulmustur.
Nadir hastaliklarin siniflandirilmasinda temel bilgilerin ICD 11 iginde olusturulmasi igin

Orphanet gorevlendirilmistir.

2009-2012 tarihleri arasinda ICD 11 alfa taslagi iizerinde c¢alisilmis. 2012 den sonra
olusturulmaya baglanilan beta taslagi Agustos 2014°te saha denemelerinin baglamasini saglamak

icin dondurulmustur. Periyodik giincellemelerle diizenlemeler yapilmaya baslanmistir.

2014 Ekimde her olgu icin essiz bir tanimlayicinin belirlendigi ¢oklu hiyerarsik bir siniflama
sistemi olan ICD-11 ilk kez giincellenerek yaymlanmistir. O tarihten itibaren giinliik
giincellemeler yapilmaktadir.1 Ekim 2014 te Orphanet veri tabaninda listelenen 5400 nadir

hastaligin ICD 11 i¢inde temsil edilmesi ve essiz bir tanimlayict saglanmasi onaylanmistir.

2017 Ekimde yayinlanan rapor ile 2018 yil1 i¢cinde ICD 11 uygulama ve gecis, hazirliklarina izin
verilmeye baslanacagi bildirilmistir. ICD-11 gilincellemeleri i¢in halen c¢alismalar devam

etmektedir.

18 Haziran 2018 DSO, ICD-11"i yayinlad1 Ulkelerin ¢evirilerini hazirlamasi ve personel egitimini
gerceklestirmeye baglamasi i¢in ICD 11 beta versiyonu iicretsiz olarak yayindadir. Bu konuda

DSO iilkelere destek vermektedir

Mayis 2019°da ICD-11 {iye iilkelerin adaptasyonu i¢in Diinya Saglik Asemblesinde sunuldu

1 Ocak 2022 itibariyle ICD-11 aktif kullanima gegecek

ICD-11 kodlama sistemindeki yenilikler:
1. Dabha basitlestirilmis kolay kullanilabilir bir kodlama sistemi kullanilmistir.
2. Antimikrobial direng ile ilgili Global
Antimicrobial Resistance Surveillance System (GLASS) ile,
3. Nadir hastaliklarla ilgili Orphanet ile ortak ¢calismalar yapilmistir

37



4. Geleneksel ve tamamlayici tip ve seksiiel saglik ile ilgili yeni bagliklar eklenmistir.
5. Oyun bagimlilig1 bagimlilik hastaliklari arasina eklenmistir.

6. Saglik sistemi glivenlik sorunlarini daha iyi yakalayabilir bir hale gelmistir.

Diinya iizerinde ICD kodlariin farkh versiyonlar:1 bulunmaktadir.

e Amerika Birlesik Devletleri’nde suanda ICD 10-CM (sigorta geri 6demesi ve faturalama
amaciyla teshise uyarlanmis DSO standartlarinin klinik modifikasyonu) kullanilmaktadir.
ICD 10-CM hastalik kodlarmin alt kirilimlarina daha ¢ok izin vermekte bu da tanida
Ozglinliigii artirmaktadir. ICD 10 Kodlama kilavuzlari nadir hastaliklar konusunda bir kod
bulunamadigi zaman belirti ve semptomlari tanimlayan kodlarin kullanilabilecegini
belirtmektedir.

e Avrupa ve diinyanin baska béliimleri ICD-10 kullanmaktadir. ICD10 ve ICD10CM
icin temel kodlar aynidir Su anda bir¢ok Avrupa tilkesi nadir hastalik kodlamasinda ICD
10 son versiyonlar1 yaninda OMIM, Orphanet, ya da SNOMED-CT kodlarini es zamanl

kullanmaktadir.

Coding systems for coding Rare Disease
patients in Europe (as of May 2017)

109 + ICD10 + OMIM

I (09 + KCD10 + Other

Il o0

I (CD10 + OMIM

[ 1CD10 -+ OMIM + SNOMED-CT + Other
1CD10 + SNOMED-CT
OMIM

[ ORPHA

According fo the RD-ACTION survey answers

Sekil 2: Avrupa'da nadir hastaliklar kodlama terminolojilerine genel bakis

Ulkemizde halen ICD-10 tam1 kodlar1 (2008 versiyonu) kullanilmaktadir. Orphanet
tarafindan listelenen 6954 nadir klinik olgunun sadece 355 tanesinin ICD 10 2008 versiyonu
i¢inde kodu bulunmaktadir. Nadir hastaliklar konusunda Orphanet ile birlikte ¢alisilan DSO, ICD-
11 versiyonunun 2018’de yaymlanmustir. Ulkelerin cevirilerini hazirlamasi ve personel egitimini
gerceklestirmeye baglamasi i¢in ICD 11 beta versiyonu halihazirda {icretsiz olarak yayindadir. Bu
konuda DSO, iilkelere destek vermektedir. Mayis 2019°da ICD-11, iiye iilkelerin adaptasyonu
icin Diinya Saglik Asemblesinde sunuldu. 1 Ocak 2022 itibariyle ICD-11 aktif kullanima gegecek.
ICD-11 iginde, ICD-10'da bulunan nadir hastalik sayisinda on kat artig olmus ve Orphanet veri
tabanindan 5400 nadir hastalik ICD-11 i¢ine alinmistir. O nedenle ICD 11 kod sistemine gegis ile
nadir hastaliklar konusunda biiyiik doniisiim yakalanmis olacaktir.
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Nadir Hastaliklarda ICD Kodlamasinin Kullanimi: Nadir hastaligi olan bir hasta i¢in en uygun
ICD 10 kodunu bulmak bazen zor olabilmektedir. ICD 10, bircok nadir hastalig
kapsamamaktadir. Orphanet tarafindan listelenen 6954 klinik olgunun sadece 355 tanesi ICD 10
icinde 6zel kodu bulunmakta ve 162 tanesi ICD 10 kodlari i¢inde spesifik olarak eslesmektedir.

Nadir Hastaliklarda Orphanet Kodlamasinin Kullanim

1997 de uluslararast bir konsorsiyum olarak Fransa’da faaliyetlerine baslamistir. Orphanet
kodlar1, hastalik 6zetleri, prevelans verisi ve daha fazlasini i¢eren nadir hastaliklar ve yetim ilaglar
konusunda bilgi i¢in Avrupa referans portalidir. Orphanet nadir hastaliklar i¢in ICD-10 kodlama
kurallarin1 veri tabaninda 6zetlemektedir. Aymi sekilde Orphanet veritabanlar Insanda Cevrimici
Mendel Kalitim (OMIM), Birlesik Tibbi Dil Sistemi (UMLS) ve daha fazla kodlama bilgisini de

igcermektedir.

Sekil 1: Orphanet konsorsiyumu olan ve olmasi planlana iilkeler

Tiirkiye’de Orphanet Calismalar

e 2007 yilinda Tiirkiye, ORPHANET e Istanbul Universitesi’'nin akademik desteginde iiye
oldu.

e 2009-2011: Orphanet-Tiirkiye web sitesinin kurulmasi

e 2-3 Temmuz 2009, EU TAIEX destekli calistay: “Workshop on the Orphanet Database”,
Saglik Bakanligi, Ankara

e 27 Subat 2018 tarihi itibariyle Orphanet veri bankasindaki son durum: 5856 hastalik 3573
gen 7135 uzman klinik/merkez tani laboratuvar: 20739 uzman 41644 giinliik ziyaretci
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN

2.6) IF A RARE DISEASE DOES NOT HAVE AN ICD CODE?

GARD Recommendation

A good place to start is to contact an advocacy organization for the rare disease. These
organizations are often aware of how the condition has been coded for other patients with the
same diagnosis and may be able to recommend one or more codes to use. Many disease advocacy
organizations also have medical advisory boards or physician directories, which may be able to
direct you to someone with experience coding for that particular condition. You can search the
GARD website for a list of disease advocacy organizations. If you don’t find a specific group,

contact a GARD Information Specialist.

Orphanet is a European reference portal for information on rare diseases and orphan drugs.

Orphanet outlines the ICD-10 coding rules for rare diseases included in their database. The

Orphanet database also often includes coding information for the Online Mendelian Inheritance
in Man (OMIM), the Unified Medical Language System (UMLS), and more.

When a diagnosis has not been established, or when a code does not exist for a specific rare
disease, general coding guidelines indicate that it is acceptable to use codes that describe signs
and symptoms. You may want to review this article from the American Academy of Professional

Coders (AAPC) titled ICD-10-CM Coding Tips: Signs and Symptoms. As a general rule, code up

to the highest number of digits you can and list only the most common signs and symptoms.

ORPHACODES ; : ;
CIM-10, SNOMED CT.. Assertion of the diagnosis
- initial/ongoing diagnosis
. - suspected
nosologic - confirmed

entity undetermined

RARE DISEASE
CASE

phenotypic
entity

genetic / molecular
entity

HPO
SNOMED CT, LDM...

HGCN, OMIM...

Figure 4. RD-ACTION DS5.2 when the diagnostic is undetermined, it is recommended to have
at least 1 descriptor from other resources such as HPO
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https://rarediseases.info.nih.gov/about-gard/contact-gard
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Orphanet_ICD10_coding_rules.pdf
https://www.aapc.com/blog/29696-icd-10-cm-coding-tips-signs-and-symptoms/

European & International Undiagnosed
SWAN (“Syndromes Without A Name”) initiatives

The following initiatives have been created to support the undiagnosed rare disease community:

SWAN Europe: Patient organisations unite to support the 65,000 children born with an

undiagnosed genetic condition each year across Europe. SWAN Europe is a coalition of groups,
organisations and support networks working with families and/or patients affected by syndromes
without a name and/or undiagnosed genetic conditions. Find out more about the aims and current
members of SWAN Europe, including EURORDIS. The current members of SWAN  Europe

are: AnDDI-Rares, Association Sans Diagnostic et Unique (ASDU),
EURORDIS, FEDER, Hopen, Objetivo Diagnostico, Platform ZON, SWAN UK, and UNIAMO.

Prospective members should contact info@SW ANeurope.eu.

Undiagnosed Disease Network International (UDNI) was formed to address unmet needs of

undiagnosed patients at a global level8. EURORDIS is developing a specific working group for
patient engagement within UDNI in partnership with the Wilhelm Foundation and the US

National Organization for Rare Disorders (NORD).
EURORDIS has joined forces with Microsoft in Health and Shire to launch the Global

Commission to End the Diagnostic Odyssey for Children with a Rare Disease.

International Recommendations to Address Specific Needs of

Undiagnosed Rare Disease Patients

(http://download2.curordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnose d-International-

Joint-Recommendations.pdf)

EURORDIS, together with SWAN UK (the support group run by Genetic Alliance UK), the
Wilhelm Foundation, Rare Voices Australia (RVA), the Canadian Organization for Rare

Disorders (CORD), the Advocacy Service for Rare and Intractable Diseases' stakeholders in Japan

(ASrid) and the US National Organization for Rare Disorders (NORD) jointly created a list of

recommendations to address the specific needs of patients without a diagnosis. These

recommendations urge all stakeholders to recognise undiagnosed patients as a specific population

within the rare disease community.
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https://www.undiagnosed.org.uk/news-events/news/introducing-swan-europe/
http://www.anddi-rares.org/
http://www.asdu.fr/
http://www.asdu.fr/
http://www.asdu.fr/
https://www.eurordis.org/
https://enfermedades-raras.org/
http://fondazionehopen.org/home
https://www.facebook.com/objetivodiagnostico/
http://www.ziekteonbekend.nl/
https://www.undiagnosed.org.uk/
http://www.uniamo.org/
http://www.uniamo.org/
http://info@SWANeurope.eu/
http://www.udninternational.org/
http://www.wilhelmfoundation.org/wf.aspx
https://rarediseases.org/
http://www.globalrarediseasecommission.com/
http://www.globalrarediseasecommission.com/
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-International-Joint-Recommendations.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-International-Joint-Recommendations.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-International-Joint-Recommendations.pdf
https://www.undiagnosed.org.uk/
http://www.wilhelmfoundation.org/wf.aspx
https://www.rarevoices.org.au/
https://www.raredisorders.ca/
https://www.raredisorders.ca/
https://asrid.org/en
https://rarediseases.org/
https://www.eurordis.org/publication/international-joint-recommendations-address-specific-needs-undiagnosed-rare-disease-patients
https://www.eurordis.org/publication/international-joint-recommendations-address-specific-needs-undiagnosed-rare-disease-patients
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EKLER

ICD-10 Resmi Giincellenme Listesi

ICD-10"un yayinlanan sayilarina iliskin Resmi Giincellemeler, yillik degisiklik listeleri olarak

bulunmaktadir. Listeler tavsiye ve uygulama tarihinin kaynagini gostermektedir. Onay tarihi

diizeltmeler disindaki tiim degisiklikleri gostermektedir. Bu giincellemeler, Uluslararasi

Siniflandirmalar Ailesi icin DSO Ts birligi Merkezleri Baskanlarimin Ekim toplantisinda

yillik olarak onaylanmaktadir.

Giincelleme Listesi

e [CD-10 Giincellemesi 1996 pdf, 24kb
e ICD-10 Giincellemesi 1997pdf, 88kb
o [CD-10 Giincellemesi 1998 pdf, 39kb
e ICD-10 Giincellemesi 1999 pdf, 75kb
e [CD-10 Giincellemesi 2000 pdf, 34kb
e [CD-10 Giincellemesi 2001pdf, 83kb
e ICD-10 Giincellemesi 2002 pdf, 288kb
o [CD-10 Giincellemesi 2003 pdf, 319kb
e ICD-10 Giincellemesi 2004 pdf, 256kb
e [CD-10 Giincellemesi 2005 pdf, 400kb
o [CD-10 Giincellemesi 2006 pdf, 355kb
e [CD-10 Giincellemesi 2007pdf, 679kb
e [CD-10 Giincellemesi 2008 pdf, 294kb
e [CD-10 Giincellemesi 2009pdf, 551kb
e ICD-10 Giincellemesi 2010 pdf, 320kb

¢ Kiimiilatif belgeye diizeltmeler 1996-2010pdf, 405kb
e Errata yaymecilik i¢in ICD-10 2010 zip, 555kb

e ICD-10 Giincellemesi 2011 Volume I pdf, 332kb

e [CD-10 Giincellemesi 2011 Volume II pdf, 567kb

e [CD-10 Giincellemesi 2011 Volume III pdf, 273kb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2012 Volume 1
pdf, 2.25Mb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2012 Volume 2
pdf, 2.39Mb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2012 Volume 3
pdf, 4.06Mb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2013 Volume 1
pdf, 1.51Mb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2013 Volume 2
pdf, 1.50Mb

e DSO Resmi Birlestirilmis Giincelleme 1996 2013 Volume 3
pdf, 2.32Mb

e DSO Resmi Giincelleme 2014 paket zip, 6.44Mb

e DSO Resmi Giincelleme 2015 paket zip, 5.15Mb

e [CD-10 2016 Volume 2 Giincellemeleri (Degisiklikleri
izleme)

e DSO Resmi Giincellem 2016 paket zip, 1.62Mb
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http://www.who.int/entity/classifications/icd/updates/OfficialWHOUpdates2015package.zip?ua=1
http://apps.who.int/classifications/icd10/files/ICD10Vol220162010Trackchanges.pdf?ua=1
http://apps.who.int/classifications/icd10/files/ICD10Vol220162010Trackchanges.pdf?ua=1
http://www.who.int/entity/classifications/icd/updates/OfficialWHOUpdates2016Package.zip?ua=1

http://www.who.int/entity/classifications/2017 10 ICD11 Newsletter.pdf?ua=1

ICD 10 training http://apps.who.int/classifications/apps/icd/icd10training/

The International Classification  of
Functioning, Disability and Health Updates

Cla :1_ n o ¢ |CF Updates for 2011 pdf, 124kb
¢ |CF Updates for 2012 pdf, 141kb
¢ |CF Updates for 2013 pdf, 379kb
¢ |CF Updates for 2014 pdf, 176kb
¢ |CF Updates for 2015 pdf, 484kb
¢ |CF Updates for 2016 pdf, 148kb
* |CF Updates for 2017 pdf, 496kb

¢ |CF Updates for 2018 pdf, 400kb

http://apps.who.int/classifications/icfbrowser/Default.aspx

https://www.who.int/classifications/documents/2018ICFUpdates.pdf
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Comments from EUROCAT to the ICD11 proposal on developmental anomalies
http://www.tuseb.gov.tr/tacese/yuklemeler/ekitap/Konjenital%20anomaliler/ EUROC AT-Comments-to-
ICD11-Proposal-Oct2011.pdf
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2.7) RARE DISEASE DATABASES

Below are links to several online databases of rare diseases. Each of these databases contain a
large amount of information on many different rare and non-rare diseases. The information varies
from simple overviews of disease types, symptoms and treatments, to complex scientific data that

can be overwhelming for non-scientists.
Orphanet
Orphanet is a database dedicated to information on rare diseases and orphan drugs. Access is

free of charge. It provides information on any disease that occurs less often than 1 in 2,000 in the
population, whether genetic, auto-immune, infectious, cancers or diseases with no accurate

diagnosis. It has most of the numerous rare diseases described in its database.

Orphanet offers a wide range of services on rare diseases and orphan drugs which are freely
accessible via the internet and mostly available in at least seven languages. The core of Orphanet
is an inventory and classification of all rare diseases known to date, each labeled with a unique
identifier, the OPRHA code. Other main services include the collection of scientific data on rare
diseases (genes, phenotypes, and disabilities); the directory of expert resources like clinics,
diagnostic laboratories, patients’ organisations etc.; an encyclopedia with expert- validated texts
on rare diseases; an inventory of Orphan drugs; the Orphanet report series, providing information
on different aspects of rare diseases in a printable format; and Orphadata including ORDO,
providing Orphanet datasets for download. Orphanet offers services adapted to the needs of

patients and their families, health professionals and researchers, support groups and industry.

Orphanet was established in 1997 in Paris at the Inserm (Institut national de la santé et de la
recherche médicale) by the French Ministry of Health. Its goal was to collect knowledge and
information on rare diseases in order to improve diagnosis, treatment/care, and the situation of
rare disease patients in general. In 2000, funded by the European Commission, Orphanet was
expanded to several other European countries. Since then, it has grown to a consortium of 40
countries in and outside of Europe, still coordinated by the Inserm in Paris. It now constitutes the
most comprehensive and reliable information source on all aspects of rare diseases worldwide and
is currently funded by the Inserm, the French Ministry of Health, and the European Commission
with contributions from member states participating in the European Joint Action “RD-Action”.
Guidance published by RD-ACTION codification experts, the Tool-Kit and the ‘Standard
procedure and guide for the coding with Orphacodes’

44


http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=EN

Orphanet started to classify rare diseases since 2007, adopting a poly hierarchical approach. In
this effort, still ongoing, each clinical entity in the Orphanet nomenclature is being assigned a
unique and stable identifier, the Orphanumber. The subset of Orphanumbers that is applicable for
coding patients is called the Orphacodes. The Orphanet inventory of rare diseases is continuously
updated as new RD clinical entities are discovered. This work has been the basis of the World
Health Organization (WHO) decision to establish a specific Topic Advisory Group for RD,
coordinated by Orphanet, in order to achieve a better representation of RD in the International

Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems, 11th revision (ICD-11).

The Human Phenotype Ontology or HPO is considered the most appropriate ontology for
capturing the clinical presentation of rare diseases. In recent years, efforts have been ongoing to

harmonise clinical terms from the HPO with clinical symptoms recorded in the Orphanet

database (i.e. the symptoms associated with a given disease) - 124,000 annotations of 7,700

diseases have been completed. Efforts are underway to translate the HPO in 7 major European

languages.
@
& @
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Promoting implementation of recommendations on policy, information and data for RD

Joint action
The general objectives of RD-Action are to:

e Support the further development and sustainability of the Orphanet database, the biggest
global repository of information on RD

e Contribute to solutions to ensure an appropriate codification of RD in health information
systems

e Continue implementation of the priorities identified in Council Recommendation
2009/C151/02 and the Commission Communication (COM 2008 679) on RD, with a view
to ensuring the sustainability of the recommended priority actions and to support the work

of the Commission Expert Group on Rare Diseases (CEGRD).

This JA will expand and consolidate the achievements of the former JAs on RD supported by the
European Commission: the Orphanet JA and the EUCERD JA. More precisely, this proposal has
the ambition to help member states to implement the recommended measures adopted or to be
adopted by the CEGRD and to produce the data necessary for countries to do so. Interactions

between the production of data at the Orphanet database level and the implementation of policy
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priorities including codification will be strengthened during this JA.RD-Action large geographical
coverage is key to success as it will promote the transfer of European recommendations into
national policies and the collection of information and concerns from MS to the CEGRD, thus to

the European Commission.

The aim of the WP5 activities is to define rules and tools that can support the use of Orphacodes
at Member States (MS) level in order to increase rare diseases patients’ visibility across health

information systems and to estimate the impact of rare diseases on social and healthcare systems.

Figure 6 RD-Action Partners

NORD: National Organization for Rare Disorders

NORD is an American voluntary health organization dedicated to helping people with rare
diseases and assisting the organisations that serve them. It is committed to the identification,
treatment, and cure of rare disorders through programmes of education, advocacy, research, and
service. You will find access to support sites, general information, developmental drugs and a

database of medical reports on more than 1,200 rare diseases.

NORD's Rare Disease Database reports are written or reviewed by physicians for accuracy and
reliability. Many of the general resources will only be relevant to American residents, but abstracts
for each of the excellent rare disease entries can be viewed online by all users. Subscription access
or online purchasing is required to access the full article, but New Zealand residents can obtain a
copy of the article that relates to their condition, from selected NZ organisations that subscribe to

NORD. Go to NORD.
Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD)

The Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) is operated by two agencies of the
U.S. National Institutes of Health, The Office of Rare Diseases Research and the National Human

Genome Research Institute. The database offers a variety of information on rare disease and terms
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related to rare diseases including information on current research, genetic testing, support groups

and recent publications. Go to GARD.
OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man
This site is excellent for information on the causes and symptoms of all known genetic

disorders, including common ones, and provides access to information on the vast majority of rare
diseases. Access to the site is free to all users. It is a complex site developed for scientists and

medical specialists and contains both general and highly technical information.

OMIM is a database developed for the internet by the National Centre for Biotechnology
Information, at the US National Library of Medicine. It is a catalogue of human genes and genetic
disorders, authored and edited by Dr. Victor A. McKusick, his colleagues at Johns Hopkins
University and relevant international experts. It is highly regarded for reliability and accuracy,

though it is a complex site. Go to OMIM.

The great majority of human Mendelian syndromes have been described in detail in the Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIM) database, and hierarchical systems based on the clinical
descriptions in OMIM have been generated by text mining. However, computational analysis of
the data contained in OMIM has so far been hampered by the lack of a controlled vocabulary

including consistent annotations with well-defined relationships to one another.
Human Phenome Ontology
Analysis of the phenotypic correlates of gene mutations has long been an essential method for

discovering biological functions of genes, and more recently, computational analysis of mouse
phenotypes related to gene mutations has become possible with tools such as the Mammalian
Phenotype Ontology. The Human Phenotype Ontology (HPO) was constructed with the goal of
covering all phenotypic abnormalities that are commonly encountered in human monogenic

diseases http://human-phenotype-ontology.github.io/about.html

GeneReviews
Excellent descriptions of genetic diseases are provided in the GeneReviews database, which is

available through the website Genetic Testing Registry. Information is comprehensive, and access
is free to all users. Technical jargon is avoided as much as possible, but a glossary is provided
where that is unavoidable. It is therefore an excellent resource for the average person as well as
the professional. After conducting a search, click on the coloured “Reviews” box to the right of

the name of the disease you are interested in to access the information.
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Genetic Testing Registry is funded by the American National Institute of Health (NIH), the
National Health Resources and Services Administration (NHRSA) and the United Sates
Department of Energy (DOE). The site provides current, reliable information on genetic testing
and its use in diagnosis, disease management, and genetic counselling. The use of genetic services

in patient care and personal decision making is actively promoted. Go to GeneReviews.

eMedicine

eMedicine has probably the most comprehensive online database of disease-specific information
that is both freely available to all users and likely to be readily understood by professionals and
lay-readers alike. It provides over 7,000 peer-reviewed articles covering a very wide range of

diseases, common and rare, genetic and non-genetic.

eMedicine is published by eMedicine.com Inc, a private company dedicated to providing up- to-
date, peer-reviewed medical information. The free availability online of their disease database,
reflects the commitment of eMedicine to disseminate knowledge to the widest possible audience,
including individuals, groups, or populations that may not otherwise have access to such medical
information. The peer review process ensures reliable information and the material is regularly

reviewed to ensure it is up to date. Go to eMedicine.

PubMed

PubMed is an enormous medical library, providing access to over 12 million MEDLINE citations
(medical journals and articles put online) and additional life science journals, dating back to the
mid-1960s. PubMed includes links to many sites providing full text articles, science and medical

textbooks and other related resources.

Access to the PubMed database and abstracts of articles is open to all users, but subsequent access
to the full-text articles may be restricted to subscription-only or by purchase. There is a risk of
being overwhelmed with the number of articles related to your disorder, and many will be highly
technical as they are written for experts. However the abstracts may be sufficient information on

the article, for lay-readers.

Pubmed was designed by the National Center for Biotechnology Information, at the US National
Library of Medicine, to provide access to biomedical literature. It is continually updated and is

highly regarded as a reliable site, though it is a complex site. Go to PubMed.

Swedish Information Centre for Rare Diseases

The Swedish Information Centre for Rare Diseases contains information on several hundred rare

diseases. This database may be more useful for very rare disorders but does include a good amount
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of consumable information. Most of the conditions listed are likely to also be found in the other

databases listed on this page. Go to the Swedish Information Centre for Rare Disease database.

CENTOGENE’s CentoMD®

Rare disease variant database CentoMD® phenotype/genotype database, with more than 4.5

million clinically annotated variants from 135,000 cases from more than 115 countries of origin,
Iranian Human Mutation Gene Bank (www.IHMGB.com)
Contains all genetic diseases studied in Iran that have the Mendelian mode of inheritance. This

bank stores samples of DNA from the patient and his/her first-degree relatives together with a

comprehensive pedigree and clinical profile for each sample.
ELIXIR
A pan-European research infrastructure for biomolecular data, aims to support life-science

research across Europe, and its translation into medicine, agriculture, bio-industries and society,

through the collection, quality control and archiving of biological data.

International Classification of Childhood Cancer (3rd edition) classifies neoplasms into twelve
main diagnostic groups Rare cancers, have their own very important codification system

https://seer.cancer.gov/iccc/iccc-who2008.html

RD-Connect

RD-Connect is a global platform that facilitates research on rare diseases by connecting databases,
patient registries, biobanks and clinical bioinformatics data into a central resource for researchers
worldwide. The RD-Connect project received six-years funding (2012 - 2018) from the European

Union, under the Seventh Framework Programme (FP7) grant, to create a unique infrastructure

for rare disease research free to use by scientists and clinicians in Europe and around the world.

As a member of the International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC), RD-Connect

contributes to research, improving diagnostics and development of new therapies for the rare

disease patients worldwide.

The RD-Connect Genome-Phenome Analysis Platform is a user-friendly tool that lets researchers

and clinicians - even with no bioinformatic training! - analyse DNA sequencing data and link
them to clinical information (i.e. description of symptoms of the patients). RD- Connect has also

developed several bioinformatic tools, integrated in the Platform to make the analysis of patient

data and interpretation of DNA sequencing results easier.
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.. RD%2Connect

o An integrated platform for rare disease research

B GENOME-PHENOME =) 3003 GENOMES & EXOMES
- ANALYSIS PLATFORM OF PATIENTS AND FAMILIES

- BIOSAMPLES COVERING
SAMPLE CATALOGUE 7352
a 90 RARE DISEASES
Ethics & legal | 1l Patient registries REGISTRY & BIOBANK 381 PATIENT REGISTRIES
' FINDER AND BIOBANKS COVERING
it 1441 RARE DISEASES

Patient engagement

To help researchers who deal with patients' clinical information and biosamples, RD-Connect has

created the Registry & Biobank Finder, which allows them to find patients registries and biobanks

dealing with their rare disease of interest. In addition, the RD-Connect Sample Catalogue helps

them browse and find biosamples from rare disease patients, such as blood and DNA, which they

might use and re-use for research.

To ensure protection of patient privacy without compromising research and drug discovery, our

team of experts on ethics, legal and social issues provides guidance to researchers and work on

the most appropriate models for data sharing.

Figure 7. RD Connect partners

THE HUMAN VARIOME PROJECT

The Human Variome Project is an international non-governmental organisation that is working
to ensure that all information on genetic variation and its effect on human health can be collected,

curated, interpreted and shared freely and openly.

The need for a comprehensive global repository of genetic variation information that is freely and

openly available has been recognised since the late 1980s. A number of groups have attempted to
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create such a repository in the past, with projects such as the Human Gene Mutation Database,
Online Mendelian Inheritance in Man and a number of efforts at the US-based National
Centre for Biotechnology Information and the European Bioinformatics Initiative. However,
none of these efforts have been successful as they all are too locally oriented and fail to engage
broadly with the entire community, thus limiting both their spheres of influence and their ability

to collect data from a significant portion of the world’s population.

In 2006, all of these groups and a number of the world’s top geneticists, clinicians and
bioinformaticians and representatives of the World Health Organisation, OECD, European
Commission, United Nations Educational, Scientific and Cultural Organisation, March of Dimes
Foundation, Centers for Disease Control and Prevention, some two dozen international genetics
bodies, and numerous genetics journals met at a meeting in Melbourne, Australia. The delegates
at this meeting recognised that the only way to address the global need for information was via a

global initiative. This was the beginning of the Human Variome Project.

The Project itself is not directly involved in the development and operation of physical data
storage and sharing infrastructure; that is the responsibility of international disease groups,
national consortia/health systems and individual members. Rather, the Project exists to assist these

groups by:

e Collaboratively developing technical standards and harmonised, common approaches so
that data from different sources can be easily shared in an interoperable manner that is
sensitive to the ethical, legal and social requirements of both the data sources and
consumers;

e (Coordinating an international platform to facilitate discussion of genomics in global health
with the aim to foster necessary professional interaction and debate in the area of
genomics, global health, service delivery, and safety;

e Linking world leading professionals and institutions with genomics professionals,
researchers, and academics in all parts of the world, facilitating knowledge exchange and
interactive debate;

e Establishing a global evidence base for knowledge sharing in medical genetics and
genomics and bringing relevant issues to the attention of Ministries of Health, Science and
Technology, and Education.

e The Human Variome Project exists to foster communication and collaboration around its
central vision: the free and open sharing of genetic variation information to improve public

health.
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The Global Collection Architecture
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The Human Variome Project's ideal world includes a global system for the automated sharing and
discovery of our collective genomic knowledge. The Global Collection Architecture is an

idealised view of what this might look like.
HVP Guidelines

Gene/Disease Specific Variant Database Quality Parameters HVP/GL/001-01/EN

Disclaimer Statements for Gene/Disease Specific Databases HVP/GL/002-01/EN

Variant Terminology and Exon Numbering HVP/GL/003-01/EN

The Global Alliance for Genomics and Health (GA4GH) is an international, nonprofit alliance
formed in 2013 to accelerate the potential of research and medicine to advance human health. Bringing
together 500+ leading organizations working in healthcare, research, patient advocacy, life science, and
information technology, the GA4GH community is working together to create frameworks and standards
to enable the responsible, voluntary, and secure sharing of genomic and health-related data. All of our

work builds upon the Framework for Responsible Sharing of Genomic and Health-Related Data.

GA4GH Connect _is a five-year strategic plan that aims to drive uptake of standards and

frameworks for genomic data sharing within the research and healthcare communities in order to

enable responsible sharing of clinical-grade genomic data by 2022.
The Matchmaker Exchange

The 'Matchmaker Exchange' project was launched in October 2013 and is supported by
CanSHARE, International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC), NIH Centers for
Mendelian, Genomics, Genome Canada, CIHR, Care4Rare, RD-Connect (EU FP7 #305444).
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Its aim is the matching of cases with similar phenotypic and genotypic profiles (matchmaking)
through standardized application programming interfaces (APIs) and procedural conventions and

find genetic causes for patients with rare disease.

@
@e .@

Multiple
Monarch N
i disconnected
projects
At \@
Central
éEN55|5 | Undiag.
Project @

Figure 8 Databases and programs that gathered to form the basis for the Matchmaker Exchange
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DECIPHER (UK) https://decipher.sanger.ac.uk/
GeneMatcher (USA) https://genematcher.org/

PhenomeCentral(Canada)  |https://phenomecentral.org/
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1.

MUTATION DATABASES

General mutation databases (GMDB): Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) and
the Human Gene Mutation Database (HGMD).

Locus specific database (LSDB): Databases of mutations, and relevant polymorphisms, in a
single gene that are curated by an expert or experts in that gene. Sometimes the curator may

manage several genes they are researching or diagnosing.

Conduit mutation database (CMDB): Displays mutations by linking to LSDBs or
GMDBs—for example, HOWDY

The databases can be divided into three categories:

= Those that collect and curate data—OMIM, HGMD and GDB
= Those merely acting as a conduit—EBI, GeneCards and HOWDY
= Those that both collect and act as a conduit—Mutation Discovery

Databases displaying mutations that are clearly currently active are GeneCards, HOWDY,
OMIM and HGMD. Both OMIM and HGMD are regularly updated, but it is not clear how
often GeneCards and Howdy are updated.

OMIM contains over 12 000 genes with disease association; however, HGMD contains only
those genes that have variation data. the two major GMDBs are clearly useful and well used,
they have some characteristics that are less than ideal. These are: mutation nomenclature
usage; failure to assimilate all available data; and lack of important characteristics usually

confined to LSDBs.

The Human Gene Mutation Database (HGMD®) represents an attempt to collate all known
gene lesions responsible for causing human inherited disease together with disease-
associated/functional polymorphisms that have been published in the peer-reviewed literature.
These data comprise single base-pair substitutions in coding, regulatory and splicing-relevant
(both intronic and exonic) regions of human nuclear genes, as well as micro-deletions and
micro-insertions, combined micro-insertions/micro-deletions (indels) of 20 bp or less, repeat
variations, gross lesions (deletions, insertions and duplications of greater than 20 bp, up to and
including a single characterized gene or group of contiguous genes that are directly involved
in the aetiology of the disease/phenotype) and complex rearrangements (including inversions,

translocations and complex indels).

The public version of HGMD (http://www.hgmd.org) is freely available to registered users

from academic institutions/non-profit organizations whilst the subscription version (HGMD
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Professional) is available to academic, clinical and commercial users under license via

BIOBASE GmbH. (http://www.biobase-international.com).

HGMD does not include either somatic or mitochondrial mutations, which are well covered
by COSMIC and MitoMap respectively. HGMD also does not attempt to provide
comprehensive coverage of pharmacological variants (except for those variants where
evidence supporting a functional impairment has been provided); such variants are covered
by PharmGKB Finally, HGMD is not a general genetic variation database; users interested in
type should dbSNP or
(http://evs.gs.washington.edu/EVS/).

this of wvariant visit the Exome Variant Server

Table 1 General and locus specific databases

Currency of information

Database Address Broad features (as at 27 October 2006)
HGMD http://www.hgmd.org Collects all mutations in all genes from public sources Quarterly release
OMIM https//www.ncbi.nim.nih.gov/entrez/query. fcgi?db = OMIM  First and interesting mutations with references. Initially Updated daily

collected mutations
GDB http://www.gdb.org Initially collected mutations 11 August 2005
GeneCards http;//www.genecards.org Integrates fragments of information from specialised 9 July 2006

databases
Mutation Discovery  http://www.mutationdiscovery.com Initiated to collect DHPLC data 25 August 2003
EBI Mutation Database http://www.ebi.ac.uk Now defunct NA
Howdy http://howdy.jst.qo.jp A system to retrieve human genome information from Updated daily

different public resources
HGVbase http://hgvbase.cab.ki.se Phenotype/genotype database 23 July 2003
dbSNP https//www.ncbi.nim.nih.gov/projects/SNP Catalogue of SNPs 18 May 2006
PAH http://www.pahdb.megill.ca Locus specific database for PAH 3 August 2006
Fanconi Anemia https//www.rockefeller.edu/fanconi/mutate Locus specific database for genes associated with ?

Fanconi Anemia

Several Other Databases

ClinVar (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/), SEQ https://seq.genomize.com/

LSDBs (Locus-specific mutation databases) (http://www.hgvs.org/dblist/glsdb.html).
COSMIC, Somatic Mutations In Cancer, (http://cancer.sanger.ac.uk/cosmic)

Human Genome Variation Society (http://www.hgvs.org/content/databases-tools) ALFRED -
Allele Frequency Database (https://alfred.med.yale.edu/alfred/index.asp) Locus Specific
Database (https://grenada.lumc.nl/LSDB_list/lsdbs)

GWAS central- a genotype-phenotype association database
(https://www.gwascentral.org/index)
Genome Browser (https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgGateway) Ensemble

(https://www.ensembl.org/index.html
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2.8) ULUSLARARASI KULLANIMDAKI
BAZI KAYIT SISTEMLERINDEN ORNEKLER

A) EPIRARE
(EUROPEAN PLATFORM FOR RARE DISEASE REGISTRIES)

The European Union (EU) acknowledges the relevance of registries as key instruments for
developing rare disease (RD) clinical research, improving patient care and health service (HS)
planning It is a three-year project co-funded by the European Commission within the EU
Program of Community Action in the field of Public Health. EPIRARE started officially on
April 15, 2011.

The EPIRARE project aims to build consensus and synergies for the development of an EU
platform for rare disease registries and to address relevant regulatory, ethical and technical
issues associated with the registration of rare disease patients. To this aim, a survey was carried
out among existing rare disease registries and databases to get information on their objectives,
needs, governance mechanisms, sustainability, and measures for the compliance with
regulatory and ethical requirements and for quality assurance, as well as expectations from
and opinions on a registry platform. Responses were received from 255 registries, of which
220 active registries were selected based on the completeness of the response.

Objectives

. Define the needs of the EU registries and databases on rare diseases

To define the state of the art of existing registries with reference to their legal basis;
organizational and IT measures used; type of data collected; compliance with the rules on
personal data protection; quality assurance; operational and financial support.

. Identify key issues to prepare a legal basis

To assess the feasibility of an EU legal instrument to allow the integration of national
information sources and the collation and exchange of data at the Community level in
compliance with the EU Directive 45/96 and with other relevant provisions.

. Agree on a Common data set and elaborate procedures for quality controlTo define a
minimum data set for all rare diseases; to define criteria for quality assessment of data, data
sources and procedures in the registries.

. Agree on the Register and Platform Scope, Governance and long-term

sustainability

To define the scope, operation and governance model of the platform, balancing the interests
of relevant stakeholders and ensuring long-term sustainability of the platform. To identify
tools and other facilities to support the operation of platform users.

56



Table 6 The EPIRARE set of common data elements for the European RDR platform

bold require longitudinal data
collection)

COMMON DATA ELEMENTS collected ANNOTATIONS regarding the data
in the EPIRARE platform (elements in elements; Where indicated:

DEFINITIONS and FORMATS

REASON

Domain 1) Case characterization essentials

Case notification - EU Global Unique Identifier (EU GUID)

Mandatory data

Patient sex

Patient date of birth

Patient city of birth

Patient country of birth

This code is elaborated from the
following data elements:

« Patient given name: DEFINITION: “First
name of patient as recorded in birth
certificate, passport or identity card”;
FORMAT: full name, not initials

- Patient family name (at birth):
DEFINITION: "Family name of patient as
recorded in birth certificate, passport or
identity card”; FORMAT: full name, not
initials

« Patient sex: see definition below

« Patient date of birth: see definition
below

« Patient city of birth: see definition
below

National Unique Identification Code

DEFINITION: “Patient’s physical sex at
birth”; PERMISSIBLE VALUES: male,
female, other (in any format)

DEFINITION: “Date of patient’s birth
recorded in birth certificate, passport or
identity card”; FORMAT: complete date
(year, month, day) in any format

For privacy reasons, depending on the
time course of the disease, this data is to
be communicated to the platform at the
appropriate level of precision (only
month and year or complete)

DEFINITION: “Name of city/town/village
where the patient was born as it
appears on the birth certificate, passport
or identity card”; FORMAT: full name of
city.

For privacy reasons, this data is to be
communicated to the platform with the
appropriate level of precision (e.g.
mapped to the province, or to postal
code). Moreover, it is important that
geographical names are mapped to the
INSPIRE identifiers [12]. This will enable
the link with platforms organized around
environmental spatial information, such
as environmental pollution databases.
This may offer an additional opportunity
to indicate the place with an
appropriate granularity to comply with
privacy needs.

DEFINITION: “Name of country where
the patient was born as it appears on
the birth certificate, passport or identity
card”; FORMAT: full name of country

Unambiguous patient coding (to be
processed according to legal provisions)
is necessary to keep the integrity of the
database and avoid duplication of
records.

The National Unique Identification Code
increases the accuracy of the EU GUID in
case of names in foreign languages. It
could be an optional part of the
encrypted code.

Allows studies of sex-related differences
in the disease epidemiology and clinical
features

Allows studies of age-related disease
features.

This data may be communicated to the
platform only for some specific diseases
for studies of health determinants.

Increases the discriminatory power of
the EU GUID in global registries
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History of diagnosis

Treatments and
services

Date of first symptoms onset

Date of first contact of patient with the
public Health Service

ID Centre/physician referring the patient
to the RD centre

Date of current diagnosis

Status of current diagnosis

Methods used for current diagnosis

ID Centre which made diagnosis

Centre which made diagnosis City-Town

Patient referred after positive neonatal
screening result

Current orphan drug treatment

Current off-label drug treatment

Current drug treatment

Hospitalizations

Transplantations

Surgeries

Current dietary regimens prescribed
as treatment

Current assistive devices

Other treatments

Biomaterial donated

DEFINITION: “Date when patient first
began experiencing symptoms or signs
of the rare disease”; FORMAT: complete
date (year, month, day) in any format

Date of the first time the patient
requested a medical visit of the health
service with reference to the symptoms
of the diagnosed rare disease

Centre/Physician Full name/code;
contact data are optional to improve
identification

DEFINITION: “Date when the current rare
disease diagnosis was made” FORMAT:
complete date (year, month, day) in any
format

Suspected-confirmed

List to be defined

Centre Full name/code; contact data are
optional to improve identification

FORMAT: full name of city

It is important that geographical names
are mapped to the INSPIRE identifiers
2.

Yes/no

DEFINITION: “A list of all current orphan
drugs that a patient is currently taking”;
FORMAT: name of all active ingredients
(ORPHANET list)

DEFINITION: “A list of all current drugs
(different from orphan drugs) that a
patient is currently taking”; FORMAT:
name of active ingredients

DEFINITION: “A list of all current drugs
(different from orphan drugs) that a
patient is currently taking”; FORMAT:
name of active ingredients

DEFINITION: “Cumulative number of
patient’s admissions to the hospital due
to the rare disease”; FORMAT: number

Yes/No (If yes: date of transplantation;
tranplant material)

Yes/No (If yes: date of surgery; ID code
of Surgery)

Yes/No (If yes: type of regimen)

Yes/No (If Yes: Type of assistive devices
used by patient; ID Code of type of
device.

If Yes: Type/Code of treatment; indicate
if current or date of administration

(Yes/no); If Yes: list to be defined
(e.g. Tissue or body fluid or other
specifications)

Age at onset; time to diagnosis

Time to diagnosis

Integration of RD centres in the general
Health Service

Time to diagnosis; life expectancy at
diagnasis

Diagnostic patterns; time to diagnosis;
life expectancy at diagnosis

Diagnostic patterns

Patient migration for diagnosis

Sensitivity of neonatal screening tests;
effectiveness of neonatal screening
program

Planning research/clinical trials
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Domain 3) Outcomes

ID Biobank where the biological
sample is stored up

(if the biobank storing the sample is
not known) ID Centre which sampled
the biomaterial

Patient vital status (and date of death)

Education level

Occupational status

Patient HRQoL index score

Comorbidity

Remarkable or unusual symptoms

Biobank Full name/code; contact data
are optional to improve identification

Sampling Centre Full name/code;
contact data are optional to improve
identification of the centre

Live/Dead (If Dead: complete date of
death (year, month, day) in any
formatRequired Sources: National Death
Registry or National Population Registry

Values from 0 to 8, based on the ISCED
2011 classification

Self-defined current economic status
(PLO31 EU-SILC Target Variable): 11
possible values. (http://epp.eurostat.ec.
europa.eu/portal/page/portal/income_
social_inclusion_living_conditions/
documents/tab/Tab/Personal%20data%
20-%20labour.pdf)

Patient health-related quality of life
(HRQol) generic questionnaires with
calculation of QALYs or the utility score

DEFINITION: "Other diseases observed in
the patient”; FORMAT: ICD10 (multiple
coding in case that other RD are
observed)

Remarkable or unusual symptoms,
including adverse effects of treatments,
and their severity (based on a 5-degree
scale).

Link to Biobanks; planning research/
clinical trials

Link to Biobanks; planning research/
clinical trials

Studies of socio-economic burden.
Comparison and matching of patient
populations from different data sources
on the basis of socio-economic data.
Applicable to individuals from early
childhood.

Studies of socio-economic burden.
Comparison and matching of patient
populations from different data sources
on the basis of socio-economic data.

Applicable to individuals more than 16
year old.

assessment of the Health-related Quality
of Life; QALYs; equitable decision-
making

Taruscio D, Mollo E, Gainotti S, Posada de la Paz M, Bianchi F, Vittozzi L. The EPIRARE proposal of a set of
indicators and common data elements for the European platform for rare disease registration. Arch Public Health.
2014 Oct 13;72(1):35

International

published

EXACT match

(of a group of RD
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curd

european surveillance of
congenital anomalies

B) EUROCAT (EUROPEAN CONCERTED ACTION ON CONGENITAL
ANOMALIES AND TWINS)

A European network of population-based registries for the epidemiologic surveillance of
congenital anomalies.

History and Funding

Conceived in 1974, at a Workshop convened by the European Economic Community's
Committee on Medicinal and Public Health Research to improve "the methodology of
population studies throughout the Community". Congenital anomalies chosen as first topic for
concerted action.

EUROCAT (acronym derived from its original name "European Concerted Action on
Congenital Anomalies and Twins") established in 1979 by Directorate General XII (Science
Research and development) as a prototype for European surveillance aiming to assess the
feasibility of pooling data across national boundaries, in terms of standardization of
definitions, diagnosis and terminology and confidentiality. Central Registry in Department of
Epidemiology, Catholic University of Louvain, Brussels.

EUROCAT was established in 1979 in the wake of the thalidomide epidemic, and statistical
monitoring still aims at early detection of any new teratogenic drug. Since then, interest has
also widened to other environmental chemicals as potential teratogens

Funding transferred in 1991 to Directorate General V (Employment, Industrial Relations and
Social Affairs, Health and Safety), to function as a service for the surveillance of congenital
anomalies in Europe. Central Registry at Scientific Institute for Public Health, Brussels.

Maintained by registry subscriptions 1998-2000. Central Registry moved briefly to London
School of Hygiene and Tropical Medicine, UK 1999-2000.

European Funding re-established under the Programme of Community Action on Rare
Diseases in 2000.

Central Registry moves to University of Ulster, Northern Ireland, UK in 2000 where it
remained until 2014.

Funded under EC DG Health Public Health Programmes since March 2004
(http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non com/rare diseases en.htm).

Funded by the Public Health Programme 2008-2013 of the European Commission - Joint
Action 2011-2013

Funding was received from the European Union in the framework of the Health Programme
(2008-2013) - Operating Grant 2014
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How does EUROCAT function?
Standard data concerning baby, diagnosis, mother and father (See Guide 1.4).
Common coding system for standard data (see Guide 1.4).

Standard computer data entry and validation programme available (see EUROCAT Data
Management Program). Program concenived and developed by EUROCAT network during
the period 2000-2014.

Anonymous data transmitted to the Central Registry which collates the pooled database and
carries out surveillance and research using the common database.

Annual meetings of Registry Leaders to discuss data standardisation, surveillance and
research.

Steering Committee of elected Registry Leaders and Work Package Leaders.

Prevalence data tables updated bi-annually with prevalence rates of 96 congenital anomaly
subgroups in each Registry, with the number of cases reported among livebirths, stillbirths
and terminations of pregnancy following prenatal diagnosis and trends in prevalence since
1980 (see Prevalence Data Tables). Prevalence tables cnceived and developed by EUROCAT
network 2000-2014.

Extracts of the common database can be requested by researchers, by submitting a research
protocol for approval (see Requesting EUROCAT data).

There are two main reasons why congenital anomaly registers are established:

To facilitate the identification of teratogenic exposures. Ever since thalidomide and rubella
(german measles) were discovered as powerful teratogens, registries have been set up to
facilitate research and surveillance concerning environmental causes of congenital anomalies,
and to give early warning of new teratogenic exposures. Registers are also used for genetic
studies, and increasingly for research into the interaction of genetic and environmental factors
in causing congenital anomalies. Congenital anomalies are registered not only for their
intrinsic importance, but as indicators of other adverse pregnancy outcomes linked to
teratogenic exposures such as spontaneous abortions and neurobehavioural outcomes that are
not as amenable to surveillance.

For the planning and evaluation of health services. This includes primary prevention strategies
such as periconceptional folic acid supplementation to prevent neural tube defects and
vaccination against rubella to prevent congenital rubella syndrome, so- called "secondary
prevention" by prenatal screening and diagnosis, and tertiary prevention through paediatric,
rehabilitative and other services. Population-based registries are a particularly powerful tool
for the evaluation of health services, because they represent the experience of a whole
community, not the outcomes of specialist units which may serve only a selected group of
women or children, or which may have atypical human or financial resources. Many birth
defect registries in Europe have been set up to provide a mechanism for the audit of prenatal
screening practice. The registry can provide data on the proportion of cases of congenital
anomaly diagnosed prenatally, the proportion of positive prenatal screening results which
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were confirmed as cases of congenital anomaly, and the proportion of prenatally diagnosed
cases which led to termination of pregnancy, as well as related information about prenatal
screening methods.
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EUROCAT PROTOCOL FOR STATISTICAL MONITORING AND
INVESTIGATION OF TRENDS AND CLUSTERS

The elements of the current monitoring strategy are:

= Common user-friendly statistical software for use centrally and locally (EDMP)

» Annual statistical monitoring for trends and clusters at central level, 15 months after
last date of birth (e.g. year 2012 births included in monitoring in March 2014).

= More frequent and/or earlier statistical monitoring locally (by member registries)

= Use of EUROCAT communications and special data analyses to respond to news about
clusters identified locally or outside the monitoring system

= A clear and prompt system of investigation and reporting of results

= Use of statistical monitoring additionally as a data quality control system
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PMC Discuss results of local investigations by phone conference in
September. Registries confirm draft report in October and draft

report finalised at October/November PMC meeting. Annual
Statistical Monitoring Report published December on open website
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C)WA Register of Developmental Anomalies

The Western Australian Register of Developmental Anomalies (sometimes referred to as
WARDA or the Register) brings together two registers, the WA Birth Defects Registry and
the WA Cerebral Palsy Register, under one banner to record and monitor developmental
anomalies in WA. Having a register like WARDA is very important. Approximately 1 baby in
every 20 (5-6%) is born with a developmental anomaly in Western Australia and this may
contribute to ongoing childhood health problems and disability and, in some cases, death.
WARDA collects information to keep track of where and when developmental anomalies are
occurring in Western Australia. This information also guides research and helps to investigate
causes, prevention and management of developmental anomalies.

Diagnostic codes

The British Paediatric Association extension of the International Classification of Diseases
Version 9 is used (BPA-ICD9). The WARDA includes up to 10 diagnoses per case and records
the following for each anomaly:

BPA-ICD9 code

The WARDA staff have modified and expanded on some of these codes to suit the purposes of
the WARDA. These codes are all listed in the "numerical order" document.

Description code

Each anomaly is described in a text field. The default text is listed in the "alphabetical order"

document. However, the default text may be modified or expanded for an individual case to
provide further description. For example, 75980 SYNDROME OF FACE N.E.C (NEC = not
elsewhere classified) would have the actual syndrome diagnoses recorded (e.g. Stickler
syndrome). Also, for some anomalies, whether the anomaly affects the left or right or is bilateral
is added to the text for anomalies that otherwise have the same diagnostic code.

Major code

Each anomaly is coded as being major (Y) or minor (N), based on an original coding schema used
by the Centers for Disease Control in the USA, reflecting the severity of the anomaly. The default
code is listed in both alphabetical and numerical coding documents. However, the default code
may be changed if the individual anomaly in a particular case does not reflect the default.
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D) The International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and

Research (ICBDSR or Clearinghouse in short)

It is a voluntary nonprofit International Organisation affiliated with WHO. The Organisation
brings together birth defect surveillance and research programmes from around the world with the
aim of investigating and preventing birth defects and lessening the impact of their consequences.
The Organisation was first established in 1974, at a meeting in Helsinki, Finland, where
representatives of malformation registries in ten countries were present. The Organization now
has 42 member programmes worldwide.

The mission of the International Clearinghouse of Birth Defects Surveillance and Research is to
conduct worldwide surveillance and research into the occurrence and possible causes of Birth
Defects with the aim of preventing them and decreasing their consequences.

Principles

The strategic priority of the Clearinghouse is to conduct worldwide surveillance and to exchange
data about birth defects.

The scope of the Clearinghouse includes fetal and childhood conditions of prenatal cause.
Participating surveillance programmes will carry out systematic data collection and use the data
for public health action. Public health action includes comparing prevalence rates, advocacy,
policy development, conducting epidemiological studies of causes and consequences of birth
defects, assessing preventive and therapeutic interventions, and interacting with the public,
research institutions and relevant government agencies.

The Clearinghouse:

promotes standards and definitions for conducting surveillance of various types of birth defects.
coordinates research activities with the affiliates and other collaborators.

maintains appropriate standards for confidentiality and security of data.

Objectives and Functions

The Clearinghouse:

Operates an international programme for regular exchange among its members of information on
birth defects in populations covered by the member’s surveillance and research programs;
Cooperates in investigations and research into changes in the occurrence of birth defects;
Conducts joint epidemiological studies of the causes of birth defects;

Advances the skills in surveillance and research into the occurrence of birth defects for the purpose
of more effective identification of these conditions;

Provides effective training in the surveillance and research of birth defects;

Is an advocate for the surveillance, research and prevention of birth defects;

Conducts assessments of preventive and therapeutic interventions for birth defects.
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E)THE EUROPEAN TERATOLOGY SOCIETY

The ETS was created in 1971 to bring together embryologists, reproductive toxicologists,
paediatric pathologists, epidemiologists and clinicians to focus on the causes and prevention
of birth defects. The core objectives of the society remain to stimulate interest in, and
promote the exchange of ideas and information about, the causes and prevention of adverse
effects on reproduction and development.

F) THE SOCIETY OF TOXICOLOGY (SOT)

Founded in 1961, the Society of Toxicology (SOT) is a professional and scholarly
organization of scientists from academic institutions, government, and industry representing
the great variety of scientists who practice toxicology in the US and abroad. The Society’s
mission is to create a safer and healthier world by advancing the science and increasing the
impact of toxicology.

G) THE INTERNATIONAL UNION OF TOXICOLOGY (IUTOX)

& IUtoXx

IUTOX is the voice of toxicology on the global stage; the organization which seeks to
increase the knowledge base of toxicological issues facing humankind and to extend this
knowledge to developing societies and nations. Founded in 1980, IUTOX now has 63
affiliated societies representing all six continents and over 25,000 toxicologists from
industry, academia and government as members; offering a diverse and challenging
perspective on every issue and development relating to the profession

68


https://www.etsoc.com/about

EKLER

EK 1.

EPIRARE PUBLICATIONS

Rare Disease Registries Classification and Characterization: A Data Mining
Approach Santoro M., Coi A., Lipucci Di Paola M., Bianucci A.M., Gainotti S., Mollo E.,
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View Poster presentation
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EK 2. EUROCAT Publications

Malformation Coding Guides

EUROCAT SYNDROME GUIDE: Definition and Coding of Syndromes (Revised 2017)

Coding of EUROCAT Subgroups of Congenital Anomalies (Chapter 3.3, Guide 1.4) (Version 23.9.16).
The older version can still be accessed by clicking here.

Minor Anomalies for Exclusion (Chapter 3.2, Guide 1.4) (New List of Minor Anomalies for Use from
Birth Year 2005)

Clinical Definitions of Subgroups (Chapter 3.6, Guide 1.4) (Version 19.11.14). The older version

can still be accessed by clicking here.

Detailed Congenital Anomaly Coding Guidelines (Chapter 3.5, Guide 1.4) (Version 23.9.16)
Q-Chapters (with BPA Extension) - updated 23 June 2008

EUROCAT Chromosomal Coding July 2011

EUROCAT Guide 6: Definition and Coding of Syndromes (Revised 2008)

EUROCAT Guide 3: For the Description and Classfiication of Congenital Limb Defects
Statement of EUROCAT and ICBDSR on ICD11 (June 2009)

EUROCAT Coding Committee have reviewed and commented on the new ICD11 Proposal for
Developmental Anomalies  http://www.eurocat-network.eu/content/ EUROCAT- Comments-to-
ICD11-Proposal-Oct2011.pdf

You are very welcome to send any comments to Ester Garne (ester.garne@rsyd.dk).

The EUROCAT Coding and Classification Committee select EUROCAT congenital anomaly subgroups
for statistical monitoring. All subgroups are defined in EUROCAT Guide 1.3 http://www.eurocat-
network.eu/content/ EUROCAT-Guide-1.3.pdf.

Table 1 - Perinatal Mortality Associated with Congenital Anomalies in EUROCAT Full Member
registries Combined, 2008-2012, by Type of Anomaly

Table 2 - Fetal Death, Early Neonatal, Perinatal and Neonatal Mortality Associated with
Congenital Anomalies per Country, 2008-2012

Table 3 - Rate of Terminations of Pregnancy for Fetal Anomaly Following Prenatal Diagnosis (TOPFA)
and Rates of Perinatal Deaths per 1,000 Births by Country, 2008-2012, EUROCAT Full Member
Registries

http://www.eurocat-network.eu/content/ ERUOCAT-ATC-Code-of-a-Drug.pdf

When you have the generic name (or INN name) of the drug you can search for the ATC code in the
‘ATC/DDD Index 2010’ available on the website: http://www.whocc.no/atc_ddd_index/
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1) ULKELERIN NADIiR HASTALIK EYLEMLERI

Giris

Nadir hastaliklar; halk sagligi, toplum ve ulusal ekonomiler iizerine énemli bir etkiye
sahiptir. Avrupa Birliginde; bir hastalik 10,000°de 5 insani etkilediginde nadir olarak
tanimlanmaktadir. ABD’de nadir hastaliklar, toplam niifus igerisinde 200,000°den az
bireyin etkilendigi durumlar olarak tanimlanmistir. Nadir hastaliklar, Avrupa Birligi’nde

yaklagik 30 milyon kisiyi, ABD’de ise 25-30 milyon kisiyi etkilemektedir.

Ulkemizde sikligi 1/2000° den daha az olan hastaliklar, nadir hastalik olarak
tanimlanmaktadir. Birgogunun etiyolojisi ve tedavisi heniiz bilinmeyen yaklasik 8000 ¢esit
nadir hastalik mevcuttur ve %80’1 genetik nedenlidir. Akraba evliliklerinin %23 gibi
yiiksek bir oranda oldugu iilkemizde 5-6 milyon kisinin bu hastaliklardan etkilendigi tahmin

edilmektedir.

Nadir hastaliklardan etkilenen kisilerin yarisin1 ¢ocuklar olusturmaktadir. Tiirkiye ‘de son
8 yildir plato ¢izen bebek Oliimlerinin 6nemli bir boliimii nadir genetik hastaliklardan
kaynaklanmaktadir. Nadir hastalifi olan ¢ocuklarin %30’u bes yasin1 goéremeden
kaybedilmektedir. Ulkemizde sikca rastlanan zeka geriligi, duyu bozukluklari ve fiziksel
engelliler gibi risk gruplarinin 6nemli bir boliimiiniin de sebebi olarak nadir hastaliklar

gosterilmektedir.

Nadirlikleri ve g¢esitlilikleri, saglik hizmeti sunumu ve tedavilerin gelistirilmesi ve
pazarlanmasi1 i¢in Ozel zorluklar dogurmaktadir. Cogu nadir hastalifa sahip hasta,
zamaninda ve dogru teshis eksikligi yasamakta olup ¢ok az sayida uygun ve 6zel tedavi
alabilmektedir. Nadir hastalik ve yetim ilag gelistirme arastirmalarina tiim diinyada son 10
yilda ciddi miktarda fon aktarilmistir. Arastirma ¢iktilar1 konusunda ciddi patent yarislari

surmektedir.

Onemli bir halk sagligi sorunu olan nadir hastaliklarin tanimlanmasi ve prevelansinin
belirlenmesini saglayacak alt yapinin olusturulmasi gerekmektedir. Kayit sisteminin ve
istatistiklerin olusturulmasi, yeni dogan ve dogum Oncesi tarama programlarinin
genisletilmesi, bu alanda ruhsatli arastirma ve uygulama tam1 ve tedavi merkezlerinin
kurulmas1 ve desteklenmesi, hukuk, etik, epidemiyoloji, veri yonetimi, insan kaynagi
yetistirme, kalitsal hastalik danigsmanlik yapilarinin kurulumu, uluslararasi kolloborasyonlar

kurulumu elzemdir.
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NATIONAL RARE DISEASE PLAN IN FRANCE

Orphanet was established in 1997 in Paris at the Inserm (Institut national de la santé et de la
recherche médicale) by the French Ministry of Health. Its goal was to collect knowledge and
information on rare diseases in order to improve diagnosis, treatment/care, and the situation
of rare disease patients in general. France’s first initiative in rare diseases was the creation of
a French programme in 2002 with specific funds from public and charities. For the creation
and/or development of 59 networks for rare diseases and promotion of 27 multidisciplinary
research projects a budget of 7, 9 million Euro was made available for 2002 and 2003. Next
to this funding programme, the development of partnerships and infrastructure was started,
e.g. a partnership with the French Mouse Clinical Institute to generate mouse models for
rare diseases. The programme formed the basis for the adoption of a national rare disease
plan at the end of 2004. France was the first EU country to define a specific strategy on how
to deal with the problems associated with rare diseases at a national level. The second national

plan was elaborated by the Ministry of Health. The second plan was launched on 28th
February 2011 with a budget of €180 million. Before the end of 2013, a third plan will be
discussed.

Plans can be reviewed on the EUROPLAN website (www.europlanproject.eu), which
shows the current stage of development of national plans or strategies for rare diseases in the
EU.

NATIONAL RARE DISEASE PLAN in USA

Within the USA, rare disease research has been given a stimulus with the Rare Diseases
Acts 0of 2001 -2002.The Rare Diseases Act of 2001 started two initiatives and was split later
into two separate acts,

e The Rare Diseases Act of 2002

e The Rare Diseases Orphan Product Act of 2002 that were passed in
November 2002.

Emphasis was given to the building of rare disease regional centres of excellence for
clinical research into, training in, and demonstration of diagnostic, preventive, control, and
treatment methods for rare diseases in 2003.

The Rare Diseases Act of 2002 (H.R. 4013, Public Law 107-280) has provided the National
Institutes of Health (NIH) Office of Rare Diseases Research (ORDR) a statutory
authorisation to increase the national investment in the development of diagnostics and
treatments for patients with rare disorders

a) Undiagnosed Diseases Program As mentioned above some patients wait years, for a
definitive diagnosis. Using a unique combination of scientific and medical expertise and
resources at the NIH, the Undiagnosed Diseases Program aims to provide answers to
patients with mysterious conditions that have long eluded diagnosis. Moreover, a second
objective is to advance medical knowledge about rare and common diseases.

73



b) Therapeutics for Rare and Neglected Diseases program (TRND) is a collaborative
drug discovery and development program with a $24 million budget per fiscal year since
20009.

¢) Rare disease Bench-to-Bedside Awards As part of the Bedside-to-Bench (B2B)
Program in 2012 seven B2B awards were granted for rare disease-specific projects. The aim
of the B2B Program is to fund projects that focus on translation of basic scientific findings
into therapeutic interventions for patients and to increase understanding of important
disease processes. A B2B award provides up to $ 135. 000 a year for two years.

d)The Office of Orphan Products Development (OOPD) at the U.S. Food & Drug
Administration (FDA) has been dedicated to promoting the development of products that
demonstrate promise for the diagnosis and/or treatment of rare diseases or conditions since
it was created in 1982. OOPD interacts with the medical and research communities,
professional organizations, academia, and the pharmaceutical industry, as well as rare
disease groups. The OOPD is the administrative body for the Orphan Products Development
Grant Program. The current annual budget for funding grants is now approximately $14
million due to the Rare Disease Orphan Product Development Act of 2002 Clinical trials
are awarded grants from US$ 100 000 - US$ 200 000 per year in direct costs for up to 3
years. From 1983 through 2009, a total of 2,112 orphan designations were assigned by
the OOPD. Of those designations, 347 (16%) had been approved by the FDA as of the end
of 20009.

1983 Orphan drug plan started

FDA’s “Accelerated” Pathways -

Not Exclusive to Orphan Drugs

+ Drug intended to treat a serious condition « Drug intended to treat a serious condition

« Monclinical or clinical data needed to + Mustbe preliminary clinical evidence to
demonstrate the potential to meet an indicate the drug may substantially improve a
unmet medical need. clinically significant endpaint compared to

available therapies

Entering Drug
Development cycle

Priority Review

« Drug must treat a serious condition and
generally provide a meaningful advantage over
available therapies

« Must demonstrate an effect on a surrogate
endpoint that is likely to predict a clinical
benefit or on a clinical endpoint

= Drug must treat a serious condition and, if
approved, offer a significant improvement in
safety or effectiveness

« Designation assigned only atthe time of the
ariginal NDA or efficacy filing

nittns v fda. go wid cvniios dsfdnu gs g uid ancecomip la noeneg ulata reinfanmation fgu danoss fucm 35830 1. pd f
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The Rare Diseases Act of 2002 also resulted in the establishment of rare disease regional
centres of excellence for clinical research into, training in, and demonstration of
diagnostic, preventive, control, and treatment methods for rare diseases.

e) Rare Diseases Clinical Research Network (RDCRN) The RDCRN program is
designed to advance medical research on rare diseases by providing support for clinical
studies and facilitating collaboration, study enrollment and data sharing. Through the
RDCRN consortia, physician scientists and their multidisciplinary teams work together with
patient advocacy groups to study more than 200 rare diseases at sites across the nation.

On October 2009, the NIH funded rare diseases clinical research consortia and one Data
Management Coordinating Center. This cooperative program should facilitate many
advances including the identification of biomarkers for disease risk, disease
severity/activity, and clinical outcome and encourage development of new approaches to
prevention, diagnosis, and treatment of many rare diseases beyond those being studied. The
easy and free availability of data from the Data and Technology Coordinating Center
should also spawn many new research ideas and subsequent applications to NIH Institutes
and Centers.

Currently, the RDCRN consists of 22 distinct clinical research consortia and a Data
Management and Coordinating Center (DMCC). Each consortium focuses on at least
three related rare diseases, participates in multisite studies and actively involves patient
advocacy groups as research partners. The DMCC enables uniform high-quality data
collection and analysis and facilitates information sharing across the network. This robust
data source helps scientists better understand the common elements of rare diseases so they
may apply that knowledge to improving diagnosis and treatment for these conditions.
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Tablo 1 NIH Announced awards to expand RDCRN 2014

Autonomic Rare Diseases Clinical Research Consortium
Brain Vascular Malformation Consortium: Predictors of
Clinical Course

Brittle Bone Disorders Consortium of the Rare Diseases
Clinical Research Network

Lysosomal Disease Network

Nephrolithiasis and Kidney Failure: The Rare Kidney
Stone Consortium

Nephrotic Syndrome Rare Disease Clinical Research
Network

Chronic Graft Versus Host Disease Consortium e North American Mitochondrial Disease Consortium
Clinical Research in Amyotrophic Lateral Sclerosis and e Porphyrias Consortium

Related Disorders for Therapeutic Development e Primary Immune Deficiency Treatment Consortium
Consortium of Eosinophilic Gastrointestinal Disease e Rare Lung Diseases Consortium: Molecular Pathway-
Researchers Driven Diagnostics and Therapeutics for Rare Lung
Developmental Synaptopathies Associated with 7SC, Diseases

PTEN and SHANK3 Mutations e Rett Syndrome, MECP2 Duplications and Rett-
Dystonia Coalition Related Disorders Natural History

Frontotemporal Lobar Degeneration Clinical Research e Sterol and Isoprenoid Research Consortium
Consortium e Urea Cycle Disorders Consortium

Genetic Disorders of Mucociliary Clearance Consortium e Vasculitis Clinical Research Consortium

Inherited Neuropathies Consortium e RDCRN Data Management and Coordinating Center

GARD (Genetic and rare disease information center) is a program of the National Center for
Advancing Translational Sciences (NCATS) and is funded by two parts of the National Institutes
of Health (NIH): NCATS and the National Human Genome Research Institute (NHGRI). GARD
provides the public with access to current, reliable, and easy-to-understand information about rare

or genetic diseases

NATIONAL RARE DISEASE PLAN in JAPAN

Japan has the oldest programme for rare disease research and care in the world. The Specified
Rare Diseases Treatment Research Programme was established in Japan in 1972 with the
support of the Ministry of Health, Labour and Welfare. One-hundred and thirty diseases have
so far been the subject of research programmes and research grants form government sources.
In 2010, the government expanded the budget to 10 billion yen

To identify such rare and often undiagnosed diseases, we must integrate systematic diagnosis
by medical experts with phenotypic and genetic data matching. Thus, in collaboration with
Nan-Byo researchers and the Japanese universal healthcare system, the Japan Agency for
Medical Research and Development launched the Initiative on Rare and Undiagnosed
Diseases (IRUD) in 2015. IRUD is an ambitious challenge to construct a comprehensive
medical network and an internationally compatible data-sharing framework. Synergizing
with existing next-generation sequencing capabilities and other infrastructure, the nationwide
medical research consortium has successfully grown to accept more than 2000 undiagnosed
registrants by December 2016

76



https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#ard
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#bvm
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#bvm
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#bbd
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#bbd
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#cgvhd
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#als
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#als
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#egd
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#egd
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#developmental
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#developmental
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#dystonia
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#fld
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#fld
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#mucociliary
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#neuro
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#lysosomal
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#kidney
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#kidney
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#nephrotic
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#nephrotic
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#mitochondrial
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#porphyrias
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#pid
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#lung
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#lung
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#lung
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#rett
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#rett
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#sterol
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#urea
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#vasculitis
https://ncats.nih.gov/rdcrn/consortia#dmcc

.qb Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases (IRUD)
)i : Integrating Knowledge for Diagnoses

7 D N

Patients with undiagnosed diseases =
‘ A "r‘ Community clinics
b Aol Joint efforts under IRUD delivering primary care
‘k clinic

seek to achieve national coverage in Japan m.lm

aling IRUD Clinical Centers "
(general hospitals) .

a[p

-

) IRUD |
Diagnosis Committees
Discuss complex cases

@ Develop and Manage databases

The National Institutes of Biomedical Innovation, Health and Nutrition (NIBIOHN) was
established in April 2015 by integrating the National Institute of Biomedical Innovation
(NIBIO) and the National Institute of Health and Nutrition (NIHN). The goal of NIBIO is to
support the development of innovative pharmaceutical and medical products in Japan, whereas
the objective of the NIHN is to help improve the health and well-being of the Japanese
population through surveys and studies on hygiene, nutrition, and diet.

This organizational restructuring allowed NIBIO to launch a new division, the Center for
Drug Design Research. This division is charged with accelerating academia-initiated drug
development and cooperation, a pillar of NIBIO's mission

In order to further promote research into overcoming diseases, we have been operating "Rare
Disease Bank (DNA, serum, plasma, and cells) ", "Human Tissue Bank*", "Japanese B-cells

and Genomic DNA Bank*", and "Gene Bank*". (% Japan Health Sciences Foundation

transferred the business of Health Science Research Resources Bank (HSRRB) to National
Institutes of Biomedical Innovation, Health and Nutrition (NIBIOHN) from 2013.

NATIONAL RARE DISEASE PLAN in CHINA

Due to China’s large population there is a large pool of rare disease patients. This has allowed
China to conduct large genome studies on rare disease. Recently Beijing Genome Institute
has launched the “1000 Mendelian Disorder Projects”. These research studies have greatly
developed China’s research interests in studies to better understand the genetic background
of rare diseases. So far the Mendelian Disorders Project has initiated genetic studies covering
more than 150 diseases. There are no national network for rare diseases in China and
diagnosis of rare diseases is only possible in large cities within the country. This means that
much of the needs of China’s rare disease patients are not met. Additionally there is very
limited development of drugs for rare diseases in China because no policies for incentives
have been adopted. China included the development of orphan drugs in a national programme
for innovative new drugs in 2010. A definition of rare disease was proposed by a group
of medical experts in 2010 and an initial list of 23 rare diseases has been proposed
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THE HUNGARIAN 2014-2020 NATIONAL PLAN ON RARE DISEASES

In Hungary the need for a special approach to rare disease was recognised as early as 2000, when
the first Hungarian Rare Disease Division at Debrecen University was set up both for out and
inpatient care.

The initiative quickly received the support of different stakeholders: policy makers, health
authorities, opinion leaders, health care providers (HCP), university medical schools and rare
diseases patient associations. It is worthwhile to mention that 55 Hungarian patient associations
form a strong and effective umbrella association called the Hungarian Federation of People with
Rare and Congenital Diseases (HUFERDIS).

The present 2014-2020 National Plan on Rare Diseases reflects well the opinion and interest of
each of the stakeholders mentioned above. It should also be noted that important help was from
the outset provided by French rare disease associations and experts, such as Ms Ségolene Aymé
(Research Director, at that time, at INSERM (French national institute for health and medical
research), specialised in the field of genetics and rare diseases and at the origin of Orphanet,
reference website in the field of rare diseases), who personally visited the country.

In 2017 five Centres of Expertise (CoE) were set up and clear patient pathways put in place to
guide patients from their General Practitioners to these centres or to other specialised HCPs. The
CoEs have an important coordinating role for clinical care of patients affected by rare diseases:
once a patient with a suspected rare or complex (undiagnosed) disease has been seen, his or her
case will be reported to the appropriate member of the “virtual clinic” built up inside the “real
clinic”.

The “virtual clinic” is made of specialised units within the CoEs (university clinics, the highest
level care), where a specialist is named and is responsible for the RD-patients sent to that special
ward. In this way, the expertise located in different CoEs works in a network modality. The five
Centres of Expertise are taking part in the ERNs through their different specialised units (total of
14), ensuring that national expertise is linked to that at European level. Five additional affiliated
partners have also been designated and will soon be enabled to collaborate with additional ERNs
at European level. Each CoE regularly organises both graduate and postgraduate courses on rare
diseases focussing on case reports to improve clinical awareness and clarification of ideal patient
pathways. The Hungarian members of ERNs play a pivotal role in this and from time-to-time a
guest lecturer of an ERN-member HCP from abroad is also invited.

An Electronic Health Records (EHRs) system has also been launched in Hungary. Specific
efforts are being made to fully integrate Orpha codes in the patient set of health data, enabling
health professionals to have direct access to the patients’ rare disease information.

National Clinical Practice Guidelines and Clinical Decision Support Tools (CPG, CDST) are
currently under revision, and the new versions are being revised in particular to be aligned with
ERN expectations.

Orphan drug availability in Hungary is secured for each patient. The system works
electronically and based on guidelines and real-time collection of data on the patient's health status.
Results are evaluated by an Expert Committee working as an advisory group, and decision are
made by the National Health Insurance Fund of Hungary (Hungarian acronym: NEAK). A special

78



ward inside NEAK is responsible for rare patients who require expensive orphan drug care and
reimbursement. The members of the decision-preparing board are medical experts, representatives
of governmental institutions and patient organisations.

Rare disease care in Hungary

National Experts Board,
Ministry of Human Capacities

National Health Insurance Fund Lo, W
(NEAK) Advisory Board Molnar Maria, Judit 3
Orphan (high cost drugs, diagnostic coordinator, US, E;’

tools), cross border health care Magy, P
coordinator, NIO

Plliegler, Gydrgy
coordinator, UD

Centers of Expertise (CoE)

Us - Semmelweis University,
Budapest

NIO = National Institute of Oncology,
Budapest

UD = University of Debrecen,

UP - University of Pécs,

USZ - University of Szeged Melegh, Béla
coordinator UP

szell, Marta
coordinator, USZ

IRLANDA ULUSAL NADIR HASTALIK PLANI

* Ulusal Klinik Program 2014’te baslad1

* AB Konseyi Cagrisi’na 2015’te katild1

* Ulusal Nadir Hastalik Ofisi 2015°te kuruldu

Orphanet irlanda 2015°te faaliyete baslad:

* Uzmanlasmis Tan1 ve Tedavi Merkezleri 2015-2018 yillar1 arasinda tanimlandi, bugiin
taniml1 78 Uzmanlagmis Tan1 ve Tedavi Merkezi bulunmakta

* Avrupa Referans Aglari’na 2017°de katilds

«  Nadir Hastalik Ila¢ ve Teknoloji Komitesi 2018’de kuruldu ve ¢alismalarina basladi

* Detayli Nadir Hastalik Tedavi Modeli 2019’da tanimland1

« Bilgi Uretimi ve Klinik Arastirma Kilavuzlar iizerine Avrupa Konseyi Calisma Grubu
Egitimleri diizenlendi.

irlanda Ulusal Nadir Hastalik Ofisi:

» Hastalara, ailelerine, saglik saglayicilara, arastiricilara, politika yapicilara genetik ve
nadir hastaliklar hakkinda giivenilir bilgi saglamak {izere kurulmustur.

* Erken tani, tedavi standartlar1 konusunda is birligi gelistirilmesi, Big Data iizerinde
ilerleme saglanmas1 hedeflenmektedir.
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INGILTERE ULUSAL NADIR HASTALIK PLANI

1998: 19 nadir metabolik hastaligin Tandem MS/MS teknolojisinin kullanildig1 genisletilmis
yenidogan taramasi programina basladi. Genisletilmis yenidogan tarama programu ile; iilke
capinda ciddi bir genetik analiz network agi, etik sorunlarla miicadele tecriibesi, bioinformatik
ve genetik danismanlik alt yapisi olusturma ve her alanda tecriibeli insan giicii yetistirme
potansiyelini olusturmus, bu potansiyel ile genom projelerini yiiriitme kapasitesine ulagsmiglardir.
Saglik sistemlerine de entegrasyon saglamiglardir

2013: ingiltere Ulusal Nadir Hastalik Stratejisinin Yayimladi

2013 yilinda baslatilan Ingiltere 100. 000 genom projesinde 50,000 genom her bir kanser hastast

icin 2 6rnek yani 25.000 kanser hastasindan, 50,000 genom da her bir nadir hastalik sahibinden 3 (1
etkilene kisi 2 akrabasi) olmak iizere yaklasik 17.000 nadir hastalik sahibi kisiden , 33,000 diger.

Toplam 40.000 hasta ve toplamda 75.000 insan olacak sekilde dizayn edilmistir.

2018: ingiltere Ulusal Nadir Hastahk Planinin Uygulamaya Koydu

YV V V V

Hastalar i¢in bir Doniim Noktasi olarak kabul edilmistir.

100.000 Genom Projesi tamamlanmugtir.

Nadir Hastalik tan1 siireglerinde diizenleme ve iyilestirme,

Ulusal Saglik Aragtirmalari Enstitiisii (NIHR) araciligi ile arastirma faaliyetlerinde artis

saglanmustir.

2019: Giincel Ingiltere Nadir Hastahk Ulusal Plami

YV V V V V V

Tema 1-Nadir Hastaliga sahip hastalarin giiclendirilmesi
Tema 2-Nadir Hastaliklarin tanimlanmasi ve 6nlenmesi
Tema 3-Erken tani ve miidahale

Tema 4-Tedavi hizmetlerinde koordinasyon saglanmasi
Tema 5-Nadir Hastaliklarda arastirmanin roli

Tema 6-2019/20 Yonetmeligi’ndeki 51 taahhiidii uygulama eylemleri

2020 yilindan itibaren yenidogan yogun bakim iinitesine gonderilip tan1 alamamuis tiim bebeklere
ve ailelerine tiim genom dizileme yapmaya baslayan ilk iilke olacak
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The UK Genetic Testing Network (UKGTN)

Aims to promote high quality, equitable laboratory services for patients and their families who
require genetic advice, diagnosis and management.

The fundamental underlying principle is that of equity of access based on clinical need. Patients
and their families should be able to access a range of expert advice and appropriate tests via local
genetics centres. These centres provide the clinical interface and act as a gateway to a coordinated
network of laboratory services throughout the UK.

The UKGTN has built on previous collaborative arrangements between clinical diagnostic
laboratories that offer molecular genetics services.

The UKGTN Co-ordination function is to:

Identify laboratory services: that meet defined criteria for participation in the network

Member Laboratory services: to provide assurance to patients on the quality of clinically
appropriate testing services and promote services that are fit for purpose, comparable and efficient

Evaluation of new tests: evaluate new tests for scientific validity and clinical utility that member
laboratories wish to provide to NHS patients on a national basis and make recommendations to
commissioners

Oversee transparent processes: over choice, evaluation and prioritisation of NHS funded tests
available through the network

Horizon scan: in response to genomic advances from research and technological developments
to inform future service provision and policy within the NHS in the UK

Commissioning: to advise commissioners on medical genetic service developments and
undertake specific projects to promote equity of access to genetic testing
Genetics is a rapidly changing area and horizon scanning is essential for future informed

Organisation Structure

The UKGTN Project Team works closely with the network of member laboratories and with
UKGTN Working Groups. The team carries out work on behalf of the UKGTN Clinical and
Scientific Advisory Group (CSAG) and UKGTN membership. UKGTN is accountable to NHS
England and is hosted by the NEL Commissioning Support Unit.
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UKGTN Clinical and Scientific Advisory Group (CSAG)

The remit of the UKGTN CSAG is to establish principles, define assessment criteria and influence
mechanisms to inform the commissioning and provision of quality genetic laboratory services in
the UK for NHS patients. The UKGTN CSAG meets twice a year, usually in March and
September. Both meetings include a review of the test recommendations from the Genetic Test
Evaluation Working Group. Tests that are approved are included in the NHS Directory of Genetic
Disorders/Genes for Diagnostic Testing and added to the on-line database of laboratory services.
The recommended tests are also submitted to NHS England and to the equivalent departments for
the devolved nations to be considered for NHS funding. The March meeting reviews the previous
year’s annual work programme and agrees the following year’s work programme.

Members of UKGTN CSAG and its working groups provide expert input on topics related to their
discipline to the best of their knowledge and ability, and make the CSAG aware of the full range
of opinions within their discipline. Members also contribute towards the collective determination
of the CSAG's view on matters outside their specific area of expertise.
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Organisation/Role

Chair

Association for Clinical Genetic Science
Association of Genetic Nurses and Counsellors
British Society for Genetic Medicine

Cancer Genetics Group

Clinical Genetics Society

Clinical Reference Group Medical Genetics (Chair)

Department of Health
— Science Research and Evidence Directorate

Devolved Countries - Ireland
Devolved Countries - Scotland
Devolved Countries - Wales

Genetic Alliance UK

Joint Committee on Medical Genetics

Patient Representation
- Chronic Granulomatous Disorder

Patient Representation

— CLIMB, National Information Centre for Metabolic Diseases

Patient Representation
- Mucopolysaccharide Society

Personal Invitation

PHG Foundation

Primary Care Genetics Society

Public Health England

Royal College of Pathologists

Royal College of Paediatrics and Child Health

Royal College of Physicians & UKGTN
Rare Disease Service Improvement Working Group (Chair)

UK Haemophilia Centre Doctors' Organisation
UKGTN Director

UKGTN Genetic Test Evaluation
‘Working Group (Chair)

UKGTN Laboratory Membership and
Audit Working Group (Chair)

UKGTN Scientific Advisor
UKGTN Clinical Advisor
UKGTN Public Health Advisor
UKGTN Scientific Project Lead
UKGTN Programme Manager

UKGTN Corporate and Information Manager

Member

Dr Rosalind Skinner
Dominic McMullan
Anna Middleton

Prof Bill Newman

Dr Lucy Side

Prof Ruth Newbury-Ecob
Dr Frances Elmslie

Dr Monika Preuss

Dr Jackie McCall
Fiona Murphy
Dr Sian Lewis
Jayne Spink

Dr Nick Lench

Dr Susan Walsh

Lindsay Weaver

Christine Lavery

Professor Karen Temple
Dr Hilary Burton

Dr Imran Rafi

Edmund Jessop

Dr Angela Douglas

Dr John Livingston

Dr Trevor Cole

Dr Steve Keeney
Jacquie Westwood

Dr Fiona Stewart

Lara Cresswell

Dr Fiona Macdonald
Dr Shehla Mohammed
Dr Mark Kroese
Becky Treacy

Jane Deller

Peta Campbell
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UKGTN Working Groups

Working groups support the work of the UKGTN in order to deliver the annual work programmes
agreed by CSAG in March each year. There are four working groups:

Rare Disease Service Improvement Working Group

identify commissioning mechanisms, procedures and policies to facilitate good commissioning
processes for genetic testing that fit within NHS systems for specialised commissioning

consider the implications of commissioning policy initiatives and outputs from the working
groups

undertake projects to inform those initiatives in collaboration with other partners as required

put in place mechanisms to influence change in commissioning policy

The Rare Disease Service Improvement Working Group (formerly Commissioning
Support Working Group) meets 3 times each year in London.

Dr Trevor Cole (Chair) Clinical Geneticist
West Midlands Regional Genetics Centre

Dr Ann Dalton Clinical Director of Diagnostics and Head of Molecular Genetics Laboratory
Sheffield Children’s NHS Foundation Trust

Jane Deller UKGTN Programme Manager

Dr Frances Elmslie Consultant in Clinical Genetics
Guys and St Thomas' NHS Foundation Trust

Dr Ian Frayling Director, All-Wales Genetics Laboratory Service and Consultant in Genetic Pathology, University Hospital of Wales
Alastair Kent Genetic Alliance UK
Dr Mark Kroese UKGTN Public Health Expert Advisor

Dr Shehla Mohammed UKGTN Clinical Expert Advisor

Sandra Tribe Service Specialist (London Region)
NHS England
Jacquie Westwood UKGTN Director

Genetic Test Evaluation Working Group

Evaluate and recommend tests to be included in or deleted from the directory in a timely manner

Ensure testing criteria and testing criteria forms within the Gene Dossier process are kept under
review

In light of new evidence, request laboratories complete a gene dossier including testing criteria for
tests already listed on the Directory

Keep the Gene Dossier mechanism and documentation under review and undertake audits as
required
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Dr Fiona Stewart (Chair)

Consultant in Medical Genetics
Northern Ireland

Joo Wook Ahn Bioinformatician
London South East Regional Genetics Service GSTT
William Beckett Genetic Counsellor
Manchester Regional Genetics Service
Matilda Bradford Genetic Counsellor
Peninsula Regional Genetics Service
Peta Campbell UKGTN Corporate and Information Manager
Louise Coleman Policy Officer
Genetic Alliance UK
Jane Deller UKGTN Programme Manager
Sian Jose Clinical Scientist
Institute of Medical Genetics, Wales
Dr Mark Kroese UKGTN Public Health Expert Advisor
Helen Lindsay Clinical Scientist
Dr Peter Lunt Consultant Clinical Geneticist (retired)
Dr Fiona Macdonald UKGTN Scientific Expert Advisor
Anita Matadeen Genetic Counsellor
Oxford Regional Genetics Service
Nick Meade Director of Policy
Genetic Alliance UK
Dr Shehla Mohammed UKGTN Clinical Expert Advisor
Sarah Rose Genetic Counsellor
London South East Regional Genetics Service GSTT
Julie Sibbring Clinical Molecular Scientist
Liverpool Regional Genetics Service
Dr Helen Stewart Consultant in Clinical Genetics
Oxford Regional Genetics Service
John Taylor Clinical Scientist
Oxford Regional Genetics Service
Charlotte Tomlinson Genetic Counsellor
London South East Regional Genetics Service GSTT
Dr Yvonne Wallis Clinical Molecular Scientist
West Midlands Regional Genetics Service
Jacquie Westwood UKGTN Director

Laboratory Membership and Audit Working Group

Review membership applications and ongoing compliance to the laboratory membership criteria
Assess and make recommendations for new laboratory applications

Review laboratory membership criteria and procedures as required

Develop methods and documentation to collect laboratory data

Produce annual reports on monitoring including measures of access to testing services
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Review work load currencies for laboratory genetics
Review work load categories assigned to new tests approved through the gene dossier process
Review developments in data standards and data sets for genetics

Review and make recommendations on the UKGTN website with particular regard to the online
database

Laboratory Membership

UKGTN laboratories provide a professional, robust and sustainable service and meet a wide
range of professional quality assurance criteria.

Any accredited laboratory located in the UK can apply to become a UKGTN member to provide
genetic testing services for the NHS. Applicant laboratories must be willing to cooperate with
the wider network of laboratories. Member laboratories are required to provide information
when requested by the UKGTN to allow audit of service provision and to ensure continued
compliance to quality standards.

The Laboratory Membership and Audit Working Group meet twice each year in London.

Lara Cresswell (Chair) Head of Leicester Regional Cytogenetics Laboratory

Dr Penny Clouston Oxford Regional Molecular Genetics Laboratory

Jane Deller UKGTN Programme Manager

Elizabeth Green MetBioNet Representative

Dr Mike Griffiths West Midlands Regional Genetics Laboratories

Dr Mark Kroese UKGTN Public Health Expert Advisor

Dr Peter Lunt Consultant Clinical Geneticist (retired)

Dr Fiona Macdonald UKGTN Scientific Advisor

Dr Gail Norbury Guys and St Thomas’ Regional Genetics Centre London
William Charles Owen Patient Representation - Niemann-Pick disease group (UK)
Dr Simon Ramsden Regional Molecular Genetics Laboratory, Manchester
Becky Treacy UKGTN Scientific Project Lead

Development Working Group
This group will be convened to undertake specific projects arising from policy reviews.
Membership will be flexible to fulfil the expertise required for specific projects.

The first project undertaken is to produce a UKGTN guide to centres with specialist expertise for
rare genetic disorders. This work commenced in 2012. The project was initiated by Genetic
Alliance UK to assist patients in finding expert advice for their conditions and to aid clinicians
from a broad range of medical specialties to collaborate with colleagues who have particular
specialist expertise, to enable them to determine the best care for their patients. The guide will
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provide a national overview of laboratory provisison and lists the clinics and tests available by
specialty (cardiolgy, neurology) in two sections and adult and paediatric services.

UKGTN Reports

The UKGTN has published reports on a number of key work items which are available for
download here.

Testing Criteria Development

Testing Criteria are developed for all new tests that are evaluated by the Genetic Testing
Evaluation process. The concept of Testing Criteria was developed in 2005 to provide referral
guidelines for genetic diagnosis for each new test by indicating clinical features of the genetic
condition and the types of referrers expected to order the test. A wide range of genetic testing has
been available prior to the introduction of Testing Criteria and the UKGTN has an intention to
develop Testing Criteria for all the tests that it lists. The process to develop Testing Criteria for
tests available prior to 2005 is by workshop for the high volume tests that are available from a
large number of laboratories or by collaboration with the current providers. Reports from the
workshops are available here.

Commissioning Support

Reports are available from workshops/conferences/audits that are intended to directly support or
inform the commissioning of genetics services in the NHS.

UKGTN Molecular Genetic Test Activity Rates in the United Kingdom

On an annual basis the UKGTN collects activity data from member laboratories to calculate rates
of genetic testing for the UK population. The rates are based on healthcare commissioning
boundaries e.g. by clinical commissioning groups and are compared and reviewed to inform levels
of provision and future service developments.

Genetic Test Evaluation

The UKGTN evaluates new genetic tests that member laboratories would like to offer to NHS
patients and which fall within the remit of UKGTN test evaluation:

“Any genetic test provided by a UKGTN member laboratory for NHS service provision for rare
disorders that usually affect fewer than 1 in 2000 as described in the UK Rare Disease Strategy”

Laboratories complete a form called a “Gene Dossier” which is submitted to the UKGTN Genetic
Test Evaluation Working Group. New genetic tests that are approved for service by the working
group are recommended initially to the UKGTN Clinical and Scientific Advisory Group for
ratification and subsequently to commissioners of NHS genetic services. All approved tests are
listed on the online database of genetic testing services and also added to the NHS Directory of
Genetic Disorders/Genes for Diagnostic Testing. This process assures commissioners and
healthcare  professionals that the new tests are appropriate for use.

All approved Gene Dossiers are published on the UKGTN website and are available for
download here.
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A laboratory that wishes to offer a test already provided by another UKGTN laboratory completes
an Additional Provider form. This form is the same document as the Gene Dossier but does not
require all sections to be completed. There are some situations where a laboratory does not need
to submit a Gene Dossier or Additional Provider form. Information about the documentation
required by laboratories is available here.

Confirmation of Variants

Variant confirmation resource to support diagnostic laboratories

Member laboratories as part of routine service confirm variants either from diagnostic or research
testing. For example, the 100,000 Genomes Project will identify variants in patients with rare
diseases. These will be fed back to the referring Genomic Medicine Centres (GMCs) and the
requirement of the study is that Regional Genetics Centres (RGC) will confirm the variants so that
they can be reported to patients.

In order to prevent unnecessary duplication of test development, a list containing information from
laboratories that have developed tests to confirm specific variants identified through research
studies (including the Deciphering Developmental Delay project), NHS diagnostic services or the
100,000 Genomes Project is available here.

Laboratories that have developed a bespoke test to confirm these variants are able to add these to
the list following notification to the UKGTN. Laboratories wishing to have a specific variant
confirmed should contact the listed laboratory directly for testing information. A fully
interpretative report will be issued by the testing laboratory and therefore the necessary clinical
information will need to be sent with the DNA sample.

PLEASE NOTE: This does not replace the UKGTN database of NHS genetic test services for
clinical conditions or the test evaluation process (commonly referred to as the Gene Dossier
process) for the development of such a clinical diagnostic testing service for NHS provision.

To notify the UKGTN of new listings, laboratories should complete the new variants spread
sheet.

This should be sent

to fiona.macdonald@phgfoundation.org and becky.treacy@phgfoundation.org and copied

to SECSU.UKGTN@nbhs.net. Once reviewed the details will be uploaded on to the web site, on
a weekly basis.

Standardising genes on panels

Next Generation Sequencing (NGS) gene panel tests based on both targeted and whole exome
methods include an increasingly large number of genes. In order to ensure a consistent high quality
testing service, the UKGTN has sought to develop an approach that requires panels for the same
or similar disorders to contain the same set of consensus genes. This provides re-assurance for
patients and clinicians that samples will be tested for the same set of consensus genes wherever
the testing is performed.
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As part of the 100,000 genomes project, genes are reviewed for clinical validity for a specific
phenotype through the PanelApp process as described on the
website https://panelapp.genomicsengland.co.uk.

From July 2016, the UKGTN test evaluation process was updated to include a requirement for
submitting laboratories to confirm the status of the genes on their tests according to PanelApp.
The aim is to ensure that there is an agreed core list of genes that has evidence for testing for
specified phenotypes.

Databases for searching for tests not offered through UKGTN

If a test service is not listed as offered through UKGTN, you may wish to search these other
databases.

Orphanet
NIH Genetic Test Registry

These listings may include labs that are UKGTN member laboratories but the particular test
service that they offer has not been through the UKGTN evaluation process explaining why it isn’t
listed on our database.

Databases for Clinical and Scientific Information

HGNC- the HUGO gene nomenclature committee
OMIM- a catalog of human genes and genetic disorders
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3.2 EUROPEAN RARE DISEASES ACTIONS

Rare diseases (RD) have been identified as one of the paradigmatic fields in which actions
conducted at the European level constitute the adequate response to their specific problems:
poor recognition leading to diagnostic delay and inappropriate management including
adapted social services, poor health outcomes, social burden, limited knowledge on natural
history and pathophysiology leading to an insufficient development of new therapies. The
low prevalence and the specificity of RD make that a global, multi-stakeholder approach,
intended to gather specific expertise and to build shared strategies is necessary to address
these issues.

History

To date, three groups of stakeholders in the field of rare diseases have been successively
brought together by the European Commission to provide expert advice in this area to their
services:

A. The Rare Diseases Task Force (2004-2009),

B. The European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD)
(2010-2013)

C. The EC Expert Group on Rare Diseases (2014 onwards).

A. THE RARE DISEASES TASK FORCE (RDTF) (2004-2009)

The Rare Diseases Task Force was established in January 2004 via Commission Decision
2004/192/EC of 25 February 2004 on the programme of Community action in the field of
public health (2003 to 2008). The RDTF was replaced by the European Union Committee
of Experts on Rare Diseases.

The members of the RDTF included current and former rare disease research project
leaders, elected experts from Member States, and representatives from relevant international
organisations (DG Research, DG Enterprise, EuroStat, EMA, WHO, OECD). Orphanet
director Ségoléne Aymé was the chair person.

Over 6 years, the RDTF played a pivotal role instigating key collaborative rare diseases
initiatives in Europe. The RDTF met 12 times over the course of its mandate, and many key
topics were brought forward for discussion in relation to rare disease research, policy and
actions. The scientific activity of the RDTF was funded from 2005 onwards, which allowed
the publication of OrphaNews Europe, the official newsletter of the Rare Diseases Task
Force. Published every two weeks, this newsletter has served as a vital communication tool,
bringing news on policy developments, medical and scientific findings, orphan drugs,
research projects, patient activities, events and new relevant publications to the global rare
disease community — including patients, healthcare professionals, researchers, industry
professionals and health policy makers.

Various working groups were identified and constituted to meet the specific objectives of
the RDTF: this included the Standards of Care working group, the Public Health Indicators
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working group, and the Coding, Classification and Data Confidentiality Group. These
working groups produced various reports, recommendations and scoping papers.

One of the most notable contributions of the RDTF was its pivotal role between June and
October 2007 in drafting the Communication Rare Diseases: Europe’s Challenges, in close
collaboration with the European Commission. The process ultimately culminated in the
adoption of the European Council Recommendation on an Action in the Field of Rare
Diseases in June 2009.

The European Union Committee of Experts on Rare Diseases replaced the European
Commission’s Rare Diseases Task Force (RDTF) in 2010.

B. THE EUROPEAN UNION COMMITTEE OF EXPERTS
ON RARE DISEASES
(EUCERD) (2010-2013)

The European Union Committee of Experts on Rare Diseases was formally established via
the European Commission Decision of 30 November 2009 (2009/872/EC) . This committee
was charged with aiding the European Commission with the preparation and
implementation of Community activities in the field of rare diseases, in cooperation and
consultation with the specialised bodies in Member States, the relevant European authorities
in the fields of research and public health action and other relevant stakeholders acting in
the field.

The 51 member committee with representatives from all Member States and stakeholder
groups was chaired by Ségoléne Aymé and co-chaired by Kate Bushby, Yann Le Cam and
Helena Kédiridinen. The EUCERD met 3 times a year and organised a number of workshops
supported by the EUCERD Joint Action.

Over the 3 year mandate of the EUCERD, 5 recommendations were adopted in the field of
rare diseases concentrating on centres of expertise, European Reference Networks, the
clinical added value of orphan medicinal products information flow, registries & data
collection, and indicators for national plans. An Opinion on potential areas of collaboration
at European level in the field of new born screening was also issued.

The EUCERD was a highly successful forum for exchange of experience and cooperation
between stakeholders appreciated greatly by the rare disease community. The EUCERD was
replaced at the end of its mandate by the European Commission Expert Group on Rare
Diseases from 2014 onwards.

C. THE EUROPEAN COMMISSION EXPERT GROUP ON RARE
DISEASES (2014 onwards)

The European Commission Expert Group on Rare Diseases, established via Commission
Decision 2013/C 219/04 of 30 July 2013 which had its first meeting on 11-12 February 2014.

This group includes representatives from all the Member States plus nominated experts,
representatives of patient organisations, patients’ organisations in the field of rare diseases,
European associations of producers of products or service providers relevant for patients
affected by rare diseases, and European professional associations or scientific societies acting
in the field of rare diseases
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Coordinating Activities:

In 2004 An important action by the European Commission has been the launch of the Rare
Disease Taskforce (RDTF). The RDTF consisted of experts from Member States,
representatives of the European Commission (DG SANCO, RTD, ENTR and EUROSTAT),
EMA, and WHO-Europe.

Their mandate was to improve information exchange between relevant authorities, to
contribute to accurate and relevant indicators to a harmonized EU health data system and to
assist the EC in setting priorities for information and knowledge on major and rare diseases.

On 30 November 2009, the Rare Disease Taskforce was replaced by the establishment of the
European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD) The EUCERD was
established to aid the European Commission with the preparation and implementation of
Community activities in the field of rare diseases.

The EUCERD consists of 51 members, which includes one representative from each
government agency or ministry responsible for rare diseases of each Member state, four
representatives from patient organisations, four representatives from the pharmaceutical
industry, nine representatives from ongoing and/or past Community projects financed by the
health programmes (including three members of the pilot European Reference Networks on
rare diseases), six representatives of ongoing and/or past rare diseases project financed by the
Community Framework Programmes for Research and Technical Development, and one
representative of the European Centre for Diseases Prevention and Control

The EUCERD provides an extensive annual overview of initiatives and incentives in the area
of rare diseases by the EU and individual Member States. Initiatives and incentives by
individual member states cover extensive categories in relation to rare diseases. Examples
are: national plans or strategies for rare diseases and related actions; presence of centres of
expertise; neonatal screening policy; National alliances of patient organisations and patient
representation and research activities.

The 27 EU Member States have committed to adopt National Plans/Strategies for responding
to rare diseases before the end of 2013 in their European Council Recommendation on an
Action in the Field of rare diseases, adopted in June 2009.

The collaborative EU-level Recommendation document aims to guide actions in rare diseases
within the Member States’ health and social systems. To facilitate the process of developing
complementary and effective plans, the European Commission funded the European Project
for Rare Disease National Plan Development (EUROPLAN) between 2008-2011 and
extended to 2015 The EU member states are currently in the process of adopting and
implementing national plans and strategies for responding to rare diseases. The plans should
ensure that rare disease patients have access to high quality care and if possible access to
effective orphan drugs. France was the first EU country to adopt, at the end of 2004, a national
rare disease plan

EPIRARE (European Platform for Rare Disease Registries) is a three-year project co-
funded by the European Commission within the EU Program of Community Action in the
field of Public Health. EPIRARE started officially on April 15, 2011.

Specific objectives
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1. Define the needs of the EU registries and databases on rare diseases

To define the state of the art of existing registries with reference to their legal basis;
organizational and IT measures used; type of data collected; compliance with the rules on
personal data protection; quality assurance; operational and financial support.

2. Identify key issues to prepare a legal basis

To assess the feasibility of an EU legal instrument to allow the integration of national
information sources and the collation and exchange of data at the Community level in
compliance with the EU Directive 45/96 and with other relevant provisions.

3. Agree on a Common data set and elaborate procedures for quality control
To define a minimum data set for all rare diseases; to define criteria for quality assessment
of data, data sources and procedures in the registries.

4. Agree on the Register and Platform Scope, Governance and long-term
sustainability

To define the scope, operation and governance model of the platform, balancing the
interests of relevant stakeholders and ensuring long-term sustainability of the platform. To
identify tools and other facilities to support the operation of platform users. EK 4
(EUCERD PUBLICATIONYS)

International Conference Rare Diseases and Orphan Drugs (ICORD)

ICORD is an International Society for all individuals actively involved in rare diseases and/or
orphan drugs, including health care, research, academic, industry, patient organisations,
regulatory authorities, health authorities, and public policy professionals.

The mission of ICORD is to improve the welfare of patients with rare diseases and their
families world-wide through better knowledge, research, care, information, education and
awareness.

One of the main activities of ICORD is the organisation of the ICORD annual meetings,
which have been successfully arranged ten times all over the world. ICORD will collaborate
with Rare Diseases International (RDI) to organise the future annual meetings.

The idea of an international society for rare diseases was born already at the first ICORD
conference. The conference was held 2005 in Stockholm, Sweden, with support by
Karolinska Institutet in Stockholm, the National Institutes of Health (NIH) in the US and the
Research Directorate General of the European Commission. The formation of the ICORD
Society was a process where many different stakeholders met and discussed mission and aims
of ICORD during 2006 and 2007.

European Programme of Community Action on Rare Diseases

In 1999, a ‘Programme of Community Action on Rare Diseases’ within the framework
for action in the field of public health was established (1999-2003) with a budget of
6.5 million euro. This programme aimed for the development of a European network on
rare diseases, information, education and updating on professionals knowledge, creation
of transnational collaborations and networks and creation of systems improving collection,
analysis and dissemination of knowledge in the field of rare diseases. In this community
action programme 24 projects were funded
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The following ‘Programme of Community Action in the Field of Health’ (2003-2008) with
a total budget of 312 million euro, was based on three general objectives: improving
information and knowledge, enhancing a rapid reaction in a coordinated fashion to health
threats and promoting health and preventing disease. The programme replaced a series of
eight EU programmes that each focused on individual health issues, such as cancer, AIDS
and other communicable diseases, rare diseases and drug abuse. Rare diseases were
mentioned under the second objective.

The ‘Second Programme of Community Action in the Field of Public Health’ (2008-2013)
with a total budget of 3 215 million euro was based on three general objectives:
improving citizens' health security, promoting health, which involves reducing
inequalities in this area and generating and disseminating health information and
knowledge. Rare diseases were mentioned under the second objective. For the years 2008-
2011, a total of 21 434 895 euro was awarded to rare disease-related projects. An
additional €4.5 million was planned for 2012

Tablo 2 European Programme of Community Action on Rare Diseases

Project Description

Eurordis Patient advocacy and support organisation that promotes cooperation between rare
disease patient organisations across the EU, with a myriad of educational and advisory
activities that promote the empowerment of patients

Orphanet Improves the recognition and visibility of rare diseases by offering patients and health
care professionals up-to-date, relevant informations an rare diseases, orphan drugs and
expert services.

ECORN _CF | The creation of European Reference Networks, linking centeres of expertise and
Care-NMD | professionals in different countries, is essential to both share knowledge and to identify
where patients should go when expertise is unavailable in theit home country.
ECORN_CF and CARE-NMD are two projects where treatment recommendations and a
concensus in clinical care are being promoted for cystic fibrosis and Duchenne muscular
dystrophy respectively.

Eurocat Many EU-funded projects encourage more research into rare diseases. Understanding the
RareCare scale and scope of rare diseases is ofen an issue, particularly when clinicians and patients
struggle to find the right diagnosis and treatment. Two projects EUROCAT and
RARECARE present detailed European epidemiological data on congenital anomalies
and rare cancers respectiveliy.

Eurocat Projects like EUROCAT promote wide-ranging networks of expert knowledge to better
European understand rare diseases and support evidence based action. For example the review of
Newborn European Newborn Screening practices will guide future European policy, enabling the
Screening appropriate diagnostic and preventive measures to be put into action in all Member States

Kaynak: EU Health Programme.
https://ec.europa.cu/health//sites/health/files/rare _diseases/docs/rd_booklet 2011_en.pdf Son Erigim: 21.05.2018



https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/rd_booklet_2011_en.pdf

EK

EUCERD Publications

Registries and Health Indicators

o EUCERD Joint Action & EPIRARE Workshop Report: Registries for rare diseases and the European
registry platform, April 2013 — arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o EUCERD Joint Action Workshop Report: Rare diseases registration, November 2012 — arising from
the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o EUCERD/EMA Workshop Report: Towards a public-private partnership for registries in the field of
rare diseases (4 October 2011) and Abstract

o EUCERD Report: Health indicators for rare diseases I1 — Conceptual framework for monitoring quality
of care — September 2011

o RDTF Report: Health indicators for rare diseases I — Conceptual framework and development of
indicators from existing sources — April 2010

o RDTF Report: Patient Registries for Rare Diseases — April 2009, Update June 2011

o RDTF Report: Health Indicators for Rare Diseases: State of the art and future directions — June 2008

Rare diseases in international nomenclatures

o Summary report of the workshop on cross-referencing of terminologies (27-28 September 2012) — arising
from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01 and Eurogentest 2

o Summary report of the workshop on Orphacodes in health information systems (18 March 2014) — — arising
from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o Summary report of the workshop on Orphacodes in health information systems, (1-2 October 2014,
Ispra) — organised by the EC Joint Research Centre and arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22
01

GeneticTesting

o Workshop Report: Cross-Border Genetic Testing in the European Union, 15-16 December 2014, Newcastle
— organised through the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o Workshop Report: The genetic testing offer in the EU, 19-20 November 2012, Ispra — organised by the EC
Joint Research Centre

Centres of expertise & European Reference Networks

o  Workshop Report: From Centres of Expertise to European Reference Networks — 11 & 12 May 2015,
Madrid — organised through the EUCERD Joint Action N° 2011 22 01

o Summary workpackage report: Centres of expertise and quality of care for rare diseases (January 2015)

o EUCERD Joint Action Workshop Report: ERNs and structural funds for Rare Diseases, 28-29 October
2014, Rome — arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o EUCERD Joint Action Workshop Report: Preliminary outcomes of the EJA survey on centres of expertise,
April 2014 — arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o EUCERD Joint Action Workshop Report: European Reference Networks (ERNs)— September 2012
— arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

o EUCERD Report: Preliminary analysis of the experiences and outcomes of pilot European Reference
Networks for rare diseases — May 2011

o EUCERD Workshop Report: Centres of expertise for rare diseases and European collaboration between
centres of expertise for rare diseases — March 2011

o EUCERD Workshop Report: Centres of Expertise/European Reference Networks for Rare Diseases —
December 2010

o RDTF Report: European Reference Networks in the field of Rare Diseases: State of the art and Future
Directions — July 2008

o RDTF Report: Centres of Reference for Rare Diseases in Europe — State-of-the-art in 2006 and
Recommendations of the Rare Diseases Task Force — September 2006
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http://www.eucerd.eu/?page_id=2462
http://www.eucerd.eu/?page_id=2462
http://www.eucerd.eu/?page_id=2023
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1234
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1234
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1159
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1353
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1353
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1211
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1211
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1218
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1207
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/03/EGTEUCERD_Terminologies_270912_WP5.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/03/2014WP5OrphacodeWSReport1.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2014/10/WP5_WSReport_Ispra_Oct2014.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2014/10/WP5_WSReport_Ispra_Oct2014.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/03/WP8_WS_GeneticTesting2014.pdf
http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/pdf/News_documents/JRC_Genetic_testing_offer_in_Europe.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/09/WP7_WorkshopReport_CentresExpertise2015.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/03/WP7_SummaryReport_CentresExpertiseRD_2015.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/02/WP8Workshop_ERN_2014.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2014/11/WP7Workshop_CE_Madrid_2014.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/03/EUCERDJA_ERN2012.pdf
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1357
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1357
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1231
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1231
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1227
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1204
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1204
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1334
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1334

o

RDTF Report: Overview of Current Centres of Reference on rare diseases in the EU — September 2005

National Plans/Strategies for Rare Diseases

O

O

National conference reports:Belgium, Croatia, Cyprus,
Denmark

, Finland, France, Georgia, Greece, Hungary, Italy, Lithuania, Luxembourg, Netherlands, Poland, Romani
a, Russia, Serbia, Slovak Republic, Spain, Sweden, United Kingdom,Ukraine

— arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

EUCERD Joint Action Workshop Report: National plans/strategies for rare diseases — May 2014 — arising
from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

EUCERD Joint Action Workshop: Key indicators for national plans/strategies — March 2013 — arising from
the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

EUCERD Joint Action Workshop: Inception Workshop on National Planning for Rare Diseases —
September 2012 — arising from the EUCERD Joint Action N°2011 22 01

Annual reports on the state of the art of rare diseases activities in Europe

O

2014 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe — Part I: Overview of Rare Disease
Activities in Europe — July 2014

2014 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part II: Key developments in the
field of rare diseases in Europe in 2013 — July 2014

2014 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part III: European Commission
activities in the field of rare diseases — July 2014

2014 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part IV: European Medicines
Agency activities and other European activities in the field of rare diseases — July 2014

2014 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part V: Activities of European
Member States and other European countries in the field of rare diseases — July 2014

2013 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe — Part I: Overview of Rare Disease
Activities in Europe — July 2013

2013 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part II: Key developments in the
field of rare diseases in Europe in 2012 — July 2013

2013 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part I1I: European Commission
activities in the field of rare diseases — July 2013

2013 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part IV: European Medicines
Agency activities and other European activities in the field of rare diseases — July 2013

2013 Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe -Part V: Activities of European
Member States and other European countries in the field of rare diseases — July 2013
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http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1198
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_belgium.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_croatia.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_cyprus.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2015/10/WP4finalreport_denmark.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_finland.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_france.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_georgia.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_greece.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_hungary.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_italy.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_lithuania.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_luxembourg.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_netherlands.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_poland.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_romania.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_romania.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_russia.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_serbia.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_slovakia.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_spain.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_sweden.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_uk.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/WP4finalreport_ukraine.pdf
http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2014/11/WP4Workshop_Europlan_Berlin_2014.pdf
http://www.europlanproject.eu/EventAttachment/2e0688c5-de95-4c09-83ac-cc4ce31d423d_REPORT_IIWS_EUROPLAN.pdf
http://www.europlanproject.eu/EventAttachment/e34ab12c-1f73-41fb-a956-894561baa00b_1d10cbb3-7c3e-48f8-b334-ab8b52940cb1_REPORT_IWS_EUROPLAN.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivities.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivities.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesIII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesIII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesIV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesIV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivities.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivities.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesIII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesIII.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesIV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesIV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesV.pdf
http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2013ReportStateofArtRDActivitiesV.pdf

3.3) NADIR HASTALIKLAR AVRUPA REFERANS NETWORKU
(ERN)

Avrupa Birligi iiye iilkelerinde nadir, prevelansi diisiik ve kompleks hastaliklar konusunda
yapilan ¢alismalarda; higbir iilkenin bu hastaliklarin tedavisini gergeklestirme konusunda
tek basina yeterli tecriibe ve kapasiteye sahip olmadig1 vurgulanmistir. Nadir hastalig1 olan
insanlarin hastaliklarinin tanilanmasi1 ve tedavisi konusunda yeterli deneyime sahip
merkezlere ulagmada yasadiklar1 zorluklar, ayni sekilde saglik profesyonellerinin
doktorlarin benzer vakalar daha 6nce gérmedikleri i¢in hastalarina yardimei olamamalari
ve hastalarin tedavisiz kalmalar1 nedeni ile bu ihtiyaci kargilamak icin Nadir Hastaliklar
konusunda ¢alisan networkler olusturulmasi c¢alismalarina baslanilmistir.  Avrupa
Parlementosu ve smir Otesi saglik hizmetlerinde hasta haklari komisyonu tarafindan
2011/24/EU yasal diizenlemesi ile uzmanlik merkezleri ve saglik hizmeti iireticileri
arasinda “Avrupa Referans Network”ii (ERN) kurulmasina karar verilmistir. 2017 Subat
ayinda Avrupa yasal cercevesinde 24 tane ERN kurulmustur. 300°den fazla hastane ve
900 tane uzmanlasmis ekip ERN’ye dahil olmustur. ERN’de temel prensip olarak hastalarin
yerine uzmanlarin seyahat etmesi ve sanal saglik bakiminin sunulmasidir.

Remote guidance
and diagnosis

Secure exchange

of Patient
information,
databases/registries

Remote
training

oy Remote
Virtual I European Lm?t i
.3 ®e .: % monitoring
clinical/tumour Member .'.'.";l... Reference and
boards ®g50° Networks follow-up

Local Healthcare
Provider

Local Healthcare
Provider

Sekil 1 Avrupa Referans Networkii isleyisi

ERN’de temel prensip, hastalar yerine uzmanlarin seyahat etmesidir. ERN sistemi ayrica
verilerin erigebilirligi ve degisimini gerektiren, sanal saglik bakiminin, 6nemli derecede
sunulmasi anlamima gelmektedir. ERN sistemi, iilkemizde oldugu gibi yan dal uzman
sayisinin ve laboratuvar altyapisinin siirli oldugu iilkelerde, hastanin teshis ve tedavisinin
ait oldugu saglik sistemi icerisinde kisa siirede gergeklestirilmesini saglamaktadir. Ayrica
sistem bakim ve arastirmaya odaklandigindan, ileri diizeyde deneyim ve uzmanlik
gerektiren nadir hastaliklar i¢in veri toplamada ve arastirmalar i¢in kohortlar olusturmada
esi goriilmemis firsat sunmaktadir.

ERN Sisteminin Isleyisi

Hastalar i¢in sanal bakim bagvurusu resmi olarak yapilmasi ile baglamaktadir ve ERN {iiyesi
kliniklerden birine dahil edilmektedir.
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a) Standart Veri

ERN i¢inde toplanan verilerin gii¢lii olmas1 farkli yollarla, farkli yerlerde toplanmasina
ragmen, standart so6z dizimi kullanilmasi ile saglanmaktadir. Sanal hasta incelemelerine
katilan profesyoneller i¢in standartlastirilmis form kullanilmasi (verileri alan farkli kisiler
tarafindan terimlerin ayni sekilde anlasilmasi; Ornegin ayni isimlere gore kodlanan
hastaliklar, ayn1 formatta tiretilen laboratuvar raporlar) yarar saglamaktadir).

b) Sistem

ERN’ye veri girisi klinik hasta yonetim sistemi ile koordine edilmektedir. Bu elektronik
sistem kullanicilarin  kimliginin dogrulanmasini, ERN {yesi hastanelerin saglik
caliganlarina erisiminin saglanmasini, bir hasta dosyasinin sinir 6tesi degerlendirmesi igin
is birligi yapilmasini saglamaktadir. Sistem yetkileri belirlenmis kullanicilarin sistemi
kullanmasimi saglamaktadir. Veri girisi yapan kullanicilar istegi halinde hesaplar
dondurulabilmektedir. Ancak kullaniciya; hesabini dondursa dahi hastalara ait bilgilere
erisimin engellenmesi yetkisini vermemektedir. “VerinIN ydnetimi” yetkisi sadece sistem
yoneticilerine taninmasi ile verilerin kisi insiyatifi ile kullanilmasinin 6niine gecilmektedir.

c) Sistem Kullanicisi

Hasta verileri sadece yerel doktor tarafindan toplanmaktadir. Ornegin; hastanin acik yazili
onayminin alinmasi, verilerin toplanmasi tedavi eden doktor tarafindan yapilmaktadir.
Hasta onam1 kendi durumunun ERN’de teshis ve tedavi i¢in takma adla birlikte sisteme
girilmesi, nadir hastaliklar veri tabanina ve kayit sistemine dahil edilmesi ve 6zel arastirma
projelerinde hastanin verilerinin kullanilmasi i¢in iletisime gecilmesi konularini igermesi
gerekmektedir. Hastalara ait veriler 15 yi1l boyunca sitemde tutulmaktadir. 15 y1l sonunda
sistem 1ilgili saglik kurulusuna bu verilerin halen sistemde kalip kalmamasi1 gerektigi
konusunda hatirlatma yapmaktadir. ERN sisteminde hasta verilerinin tamami
sifrelenmekte, yalnizca kimligi dogrulanmis ve yetkilendirilmis kisilerin verilere erigimi
saglanmakta ve tiim veriler giivenli sekilde depolanmaktadir.

d) Uygulama

ERN sistemi ile hastanin teshis ve tedavisi ait oldugu saglik sistemi igerisinde
gerceklestirilmektedir. Uzmanlarin kiiltiirel, dile 6zel, alanindaki arastirmalarina ait bilgi
aligverisin Ingilizce olarak yapilacagi resmi olarak bildirilmistir. Ayrica bilgi alisverisinin
bir IT teknolojisi olan video konferanslarla gerceklesmesi ongoriilmektedir. Bu sistemin
Avrupa is birligi i¢in ideal yapiy1 temsil ettigi, uygun olarak kullanildiginda ulusal saglik
sisteminin genel isleyisine engel olmayacag bildirilmektedir.

1 AB’de hastalarin seyahatini 2 AB'de hasta bakimindaki
iyilestirmek: sanal klinikler esitsizlikleri azaltmak

3 Teshis ve bakim siiresini azaltmak 4 Teshis edilmemis vakalara tam

koymak

5 AB'de en fazla sayida hastaya 6 Klinik ¢aligmalarda hastalarin
molekiiler tam saglamak katilnmim kolaylastirmak
. .. . Egitim ve iletisim i¢in araglar

7 Inovasyona erisim saglamak 8 saglamak

Tablo 3 Avrupa Referans Networkii Amaglari
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EK 1 (The first 24 ERNs were launched in 2017, involving more than 900 highly-
specialised healthcare units from over 300 hospitals in 26 Member States.)

EK 2 (Eurordis Proposal for grouping of diseases for ERN5)
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Sekil 3 Nadir veya Kompleks Hastaliklar1 Olan Hastalarin Tedavisi

AVRUPA BIRLiGIi NADIR HASTALIKLAR POLITIKASI

Uye Ulkelere AB 2009 Konseyi Cagrisi

* Nadir hastaliklarin uygun sekilde kodlanmasinin ve siiflandirilmasinin saglanmasi

* Nadir hastaliklar alaninda yapilan aragtirmalarin artirilmasi

* 2013 yil1 sonuna kadar Uzmanlik Merkezleri’nin tanimlanmasi ve Avrupa Referans
Aglarma katilimlarinin tegvik edilmesi

* Avrupa diizeyinde uzmanlik havuzunun desteklenmesi

* Yetim ilaglarin klinik katma degeri ile ilgili degerlendirmelerin paylasilmasi

» Karar verme siirecinin tiim asamalarina hasta ve hasta yakinlarinin dahil edilerek
hastalarin giiglenmesinin tegvik edilmesi

* Nadir hastaliklar i¢in gelistirilen politikalarin siirdiiriilebilir olmasinin saglanmasi

Nadir Hastalik AB Eylem Plani

* Avrupa Komisyonu Nadir Hastaliklar Bildirisi, Kasim 2008
* Ulusal Politikalarin Desteklenmesi

* AB Konseyi Cagrisi, 2009

* Nadir Hastaliklar Ulusal Plan ve Stratejileri Toplantisi, 2010

2011 Sinir Otesi Tedavi Yonetmeligi (Directive 2011/24/EU
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GENISLETILMIS YENIDOGAN TARAMA PROGRAMLARI
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Sekil 4 2005-2010 yillar arasinda Avrupa’da 21 iilke, yenidogan tarama programini
genisletti

EKLER

EK1

The first 24 ERNs were launched in 2017, involving more than 900 highly-specialised healthcare units
from over 300 hospitals in 26 Member States.

European Reference Network on bone disorders (FactsheetSearch for available translations of
ERN BOND o .
the preceding link - - Website)
ERN CRANIO European Reference Network on craniofacial anomalies and ear, nose and throat (ENT)
disorders (FactsheetSearch for available translations of the preceding link -« - Website)
Endo-ERN European Reference Network on endocrine conditions (FactsheetSearch for available
translations of the preceding link - - Website)
ERN EpiCARE Europctan Reference Network on epilepsies (FactsheetSearch for available translations of the
preceding link - - Website)
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http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernbond_factsheet_en.pdf
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erncranio_factsheet_en.pdf
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/endoern_factsheet_en.pdf
http://www.endo-ern.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernepicare_factsheet_en.pdf
http://www.epi-care.eu/

European Reference Network on kidney diseases (FactsheetSearch for available translations of

ER the preceding link - - Website)
ERN-RND European Reference Network on neurological diseases (FactsheetSearch for available
translations of the preceding link - - Website)
ERNICA European Reference Network on inherited and congenital anomalies (FactsheetSearch for
available translations of the preceding link - - Website)
European Reference Network on respiratory diseases (FactsheetSearch for available
ERN LUNG . A 4
translations of the preceding link - - Website)
. European Reference Network on skin disorders (FactsheetSearch for available translations of
ERN Skin . .
the preceding link - - Website)
ERN European Reference Network on adult cancers (solid tumours) (FactsheetSearch for available
EURACAN translations of the preceding link - - Website)
ERN European Reference Network on haematological diseases (FactsheetSearch for available
EuroBloodNet translations of the preceding link - - Website)
European Reference Network on urogenital diseases and conditions (FactsheetSearch for
ERN ¢UROGEN available translations of the preceding link - - Website)
ERN EURO- European Reference Network on neuromuscular diseases (FactsheetSearch for available
NMD translations of the preceding link - - Website)
European Reference Network on eye diseases (FactsheetSearch for available translations of the
ERN EYE L .
preceding link - - Website)
ERN European Reference Network on genetic tumour risk syndromes (FactsheetSearch for available
GENTURIS translations of the preceding link - - Website)
ERN GUARD- European Reference Network on diseases of the heart (FactsheetSearch for available
HEART translations of the preceding link - - Website)
ERN ITHACA European Reference Network on congenital malformations and rare intellectual
disability (FactsheetSearch for available translations of the preceding link -« - Website)
European Reference Network on hereditary metabolic disorders (FactsheetSearch for available
MetabERN . . .
translations of the preceding link - - Website)
ERN PacdCan European Reference Network on paediatric cancer (haemato-oncology) (FactsheetSearch for
available translations of the preceding link - - Website)
ERN RARE- European Reference Network on hepatological diseases (FactsheetSearch for available
LIVER translations of the preceding link - - Website)
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http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erknet_factsheet_en.pdf
https://www.erknet.org/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernrnd_factsheet_en.pdf
http://www.ern-rnd.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernica_factsheet_en.pdf
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernlung_factsheet_en.pdf
http://www.ern-lung.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernskin_factsheet_en.pdf
http://www.ern-skin.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erneuracan_factsheet_en.pdf
http://www.centreleonberard.fr/971-EURACAN.clb.aspx?language=fr-FR
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erneurobloodnet_factsheet_en.pdf
http://www.eurobloodnet.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erneurogen_factsheet_en.pdf
http://eurogen-ern.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erneuronmd_factsheet_en.pdf
http://www.euro-nmd.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erneye_factsheet_en.pdf
http://www.ern-eye.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erngenturis_factsheet_en.pdf
http://www.genturis.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernguardheart_factsheet_en.pdf
http://guardheart.ern-net.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernithaca_factsheet_en.pdf
http://www.ernithaca.org/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/metabern_factsheet_en.pdf
http://metab.ern-net.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernpaedcan_factsheet_en.pdf
http://paedcan.ern-net.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernrareliver_factsheet_en.pdf
http://www.rare-liver.eu/

ERN European Reference Network on connective tissue and musculoskeletal

ReCONNET diseases (FactsheetSearch for available translations of the preceding link - - Website)

ERN RITA European Reference Network on immunodeficiency, autoinflammatory and autoimmune
diseases (FactsheetSearch for available translations of the preceding link - - Website)

ERN TRANSPL European Reference Network on Transplantation in Children (FactsheetSearch for available

ANT-CHILD translations of the preceding link - - Website)

VASCERN European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases (FactsheetSearch for

available translations of the preceding link - - Website)

3.4) RARE DISEASE CLASSIFICATIONS

Given the existence of so many different RD, it is impractical, cost-prohibitive and unrealistic to

establish stand-alone high-quality clinical registries for each individual RD. Modular approaches

and shared platforms are required to collect data on multiple RD or the grouping of related RD.

NORD

Acute Myeloid Leukemia (AML)
Atypical Hemolytic Uremic Syndrome (aHUS)
Cutaneous T-Cell Lymphomas (CTCL)

Gaucher Disease

Hepatocellular Carcinoma (HCC)
Homozygous Familial Hypercholesterolemia (HoFH)

Infantile Spasms

Lipodystrophy Disorders
Lipoprotein Lipase Deficiency (LPLD)
Mitochondrial Myopathy (MM)

Myleofibrosis

Nontuberculous Mycobacterial Lung Disease (NTM)

Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria (PNH)

Pigmented Villonodular Synovitis

Pompe Disease (Glycogen storage disease, type II; Acid maltase deficiency)
Urea Cycle Disorders (UCD)

GARD

Autoimmune / Autoinflammatory diseases

Bacterial infections

Behavioral and mental disorders

Blood Diseases

Chromosome Disorders
Congenital and Genetic Diseases
Connective tissue diseases

Digestive Diseases

Ear, Nose, and Throat Diseases

Endocrine Diseases

Environmental Diseases

Eye diseases

Female Reproductive Diseases
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http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernreconnect_factsheet_en.pdf
http://reconnet.ern-net.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernrita_factsheet_en.pdf
http://rita.ern-net.eu/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/erntransplantchild_factsheet_en.pdf
http://www.transplantchild.com/
http://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/vascern_factsheet_en.pdf
http://www.vascern.eu/
https://rarediseases.org/physician-guide/acute-myeloid-leukemia-aml/
https://rarediseases.org/physician-guide/atypical-hemolytic-uremic-syndrome-ahus/
https://rarediseases.org/physician-guide/cutaneous-t-cell-lymphomas-ctcl/
https://rarediseases.org/physician-guide/gaucher-disease/
https://rarediseases.org/physician-guide/hepatocellular-carcinoma-hcc/
https://rarediseases.org/physician-guide/homozygous-familial-hypercholesterolemia-hofh/
https://rarediseases.org/physician-guide/infantile-spasms/
https://rarediseases.org/physician-guide/lipodystrophy-disorders/
https://rarediseases.org/physician-guide/lipoprotein-lipase-deficiency-lpld/
https://rarediseases.org/physician-guide/mitochondrial-myopathy/
https://rarediseases.org/physician-guide/myleofibrosis/
https://rarediseases.org/physician-guide/nontuberculous-mycobacterial-lung-disease-ntm/
https://rarediseases.org/physician-guide/paroxysmal-nocturnal-hemoglobinuria-pnh/
https://rarediseases.org/physician-guide/pigmented-villonodular-synovitis/
https://rarediseases.org/physician-guide/pompe-disease/
https://rarediseases.org/physician-guide/urea-cycle-disorders/
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/38/autoimmune-autoinflammatory-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/2/bacterial-infections
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/3/behavioral-and-mental-disorders
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/12/blood-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/36/chromosome-disorders
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/5/congenital-and-genetic-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/27/connective-tissue-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/6/digestive-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/19/ear-nose-and-throat-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/8/endocrine-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/7/environmental-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/9/eye-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/10/female-reproductive-diseases

Fungal infections

Heart Diseases

Hereditary Cancer Syndromes
Immune System Diseases
Kidney and Urinary Diseases
Lung Diseases

Male Reproductive Diseases
Metabolic disorders

Mouth Diseases
Musculoskeletal Diseases
Myelodysplastic Syndromes
Nervous System Diseases
Newborn Screening
Nutritional diseases

Parasitic diseases

Rare Cancers

RDCRN

Skin Diseases

Viral infections

Orphanet classification of rare diseases

Rare cardiac diseases

Developmental anomalies during embryogenesis
Inborn errors of metabolism

Rare gastroenterological diseases

Rare neurological diseases

Rare abdominal surgical diseases

Rare hepatic diseases

Rare respiratory diseases

Rare urogenital diseases

Rare surgical thoracic diseases

Rare skin diseases

Rare renal diseases

Rare eye diseases

Rare endocrine diseases

Rare haematological diseases

Rare immunological diseases

Rare systemic and rheumatologic diseases
Rare odontological diseases

Rare circulatory system diseases

Rare bone diseases

Rare otorhinolaryngological diseases

Rare infertility disorders

Rare tumours

Rare infectious diseases

Rare intoxications

Rare gynaecological and obstetric diseases
Rare surgical maxillo-facial diseases

Rare allergic disease

Teratological disorders

Rare cardiac malformations

Rare genetic diseases

103


https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/11/fungal-infections
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/4/heart-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/28/hereditary-cancer-syndromes
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/13/immune-system-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/26/kidney-and-urinary-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/21/lung-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/24/male-reproductive-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/14/metabolic-disorders
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/23/mouth-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/15/musculoskeletal-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/32/myelodysplastic-syndromes
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/17/nervous-system-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/37/newborn-screening
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/18/nutritional-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/20/parasitic-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/1/rare-cancers
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/33/rdcrn
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/22/skin-diseases
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/diseases-by-category/25/viral-infections

Table 3 Grouping rare diseases in thematic networks

Rare immunological and auto-inflammatory diseases

Rare bone diseases

Rare cancers and tumours

Rare cardiac diseases

Rare connective tissue and musculoskeletal diseases

Rare malformations and developmental anomalies and rare intellectual
disabilities

Rare endocrine diseases

Rare eye diseases

Rare gastrointestinal diseases

Rare gynaecological and obstetric diseases

Rare haematological diseases

Rare craniofacial anomalies and ENT (ear, nose and throat) disorders
Rare hepatic diseases

Rare hereditary metabolic disorders

Rare multi-systemic vascular diseases

Rare neurological diseases

Rare neuromuscular diseases

Rare pulmonary diseases

Rare renal diseases

Rare skin disorders

Rare urogenital diseases

Table 4 UK Grouping of rare diseases for reserch purposes

—_

. Cancer

. Cardiovascular

. Dementia and Neurodegenerative
. Eye Disease

. Gastrointestinal

. Immunological Disorders

. Metabolism

. Musculoskeletal Disorders

O 0 N O B A W N

. Neuromuscular Disorders

10. Non-Malignant haematology
11. Paediatric (cross-cutting)

12. Renal Disease

13. Respiratory Disease

14. Skin

EURORDIS Proposal for Grouping of Diseases for ERNs

Undiagnosed Conditions RD ERN

Immunologically-mediated and Systemic RD ERN

Cardio-Vascular Diseases RD ERN

Malformations/Medical Genetics/Neuropaediatrics RD ERN
Dermatological Diseases RD ERN

Endocrinal Diseases RD ERN

Hepatic Gastroenterological and Severe Intestinal Disorders RD ERN
Non-Malignant Haematological Diseases RD ERN

Hereditary Metabolic Diseases RD ERN

0. Neurological Diseases RD ERN

i e A e
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11.
12.
13.
14.
15.

Neuromuscular RD ERN

Pulmonary RD ERN

Kidney RD ERN

Connective Tissue Framework and Specialist Rheumatology Diseases RD ERN

Head&Neck Malformations RD ERN and Sensory Diseases RD ERN (including rare ophthalmological,

congenital and genetic disease)

16
17
18
19

. Cancerns RD ERN

. Other Rare Diseases RD ERN

. Rare Orthopaedic Diseases including Complex Spinal Disorders RD ERN
. Women, neonatal and children RD ERN

European and International Federations Currently Members of EURORDIS

22q11 Europe

AHC Federation of Europe

Alstrom Syndrome Europe

Aniridia Europe

Childhood Cancer International

Cornelia de Lange Syndrome World Federation

Cystic Fibrosis Europe

Debra International

Dravet Syndrome European Federation

EAMDA - European Alliance of Neuromuscular Disorders Associations
EAT (The Federation of Esophageal Atresia and Tracheo-Esophageal Fistula Support Groups e.V.)
Euro Ataxia - European Federation of Hereditary Ataxias

European Association of Patient Organisations of Sarcoidosis (EPOS)
European Chromosome 11 Network

European Congenital Heart Disease Organisation

European Dysmelia Reference Information Centre

European Federation for Hereditary Spastic Paraplegia

European Federation Lesch-Nyhan Disease

European Federation of Associations of Patients with Haemochromatosis
European Gaucher Alliance

European Haemophilia Consortium

European MEN Alliance

European Myasthenia Gravis Association

European Network for Ichthyosis - ENI

European Network for Research on Alternating Hemiplegia

European Polio Union

European Society for Phenylketonuria

European Tuberous Sclerosis Complex Association

European VHL (von Hippel-Lindau) Federation

European Waldenstrom Macroglobulinemia Network

Fabry International Network

Federation of European Scleroderma Associations

FEDERG - Federation of European associations of patients affected by renal diseases
FEWS - Federation of European Williams Syndrome

FSHD Europe

HAE:i - Hereditary Angioedema International Association

International Federation for Spina Bifida and Hydrocephalus
International FOXG1 Foundation

International Huntington Association

International Mito Patients

International Niemann-Pick Disease Alliance

International Porphyria Patient Network

IPOPI - International Patient Organization for Primary Immunodeficiencies
Leukemia Patient Advocates Foundation

LGDA Europe (Lymphangiomatosis & Gorham Disease Alliance Europe)
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https://www.facebook.com/22q11europeancongress/
http://www.ahcfe.eu/
http://www.aniridia.eu/
http://www.childhoodcancerinternational.org/
http://www.cdlsworld.org/
http://www.cf-europe.eu/
http://www.debra-international.org/
http://www.dravet.eu/
http://www.eamda.eu/
http://www.we-are-eat.org/
https://www.euroataxia.org/
http://www.sarcoidosis.biz/
http://www.chromosome11.eu/
http://echdo.eu/
http://www.edric.eu/
http://www.eurohsp.eu/
http://www.lnde.org/
http://efaph.eu/
http://www.eurogaucher.org/
http://www.ehc.eu/
http://www.emena.eu/
http://www.eumga.eu/
http://www.ichthyose.eu/
http://www.enrah.net/
http://www.europeanpolio.eu/
http://www.espku.org/
http://www.e-tsc.eu/
http://www.vhl-europa.org/
http://www.waldenstrom.eu/
http://www.fabrynetwork.org/
http://www.fesca-scleroderma.eu/
http://federg.org/
https://eurowilliams.org/
http://fshd-europe.info/
http://www.haei.org/
http://www.ifglobal.org/
http://foxg1.org/
http://www.huntington-assoc.com/
http://www.mitopatients.org/
http://www.inpda.org/
http://www.ippn.info/
http://www.ipopi.org/
http://www.cmladvocates.net/
http://www.lgda.eu/

Lymphoma Coalition
Marfan Europe Network

Multinational Interstitial Cystitis Association (MICA)

Myeloma Patients Europe
Naevus Global
NephcEurope

OIFE - Osteogeneis Imperfecta Federation Europe

PSC Patients Europe

Pulmonary Hypertension Association Europe

PURA Syndrome Foundation
Retina International

Rett Syndrome Europe

Ring 14 International

SIOP Europe - European Society for Paediatric Oncology

SMA Europe

Thalassaemia International Federation (TIF)

United Parent Projects Muscular Dystrophy

World Alliance of Pituitary Organizations

Table 5 Existing networks/projects in the rare disease field supported by EU funding

Group of diseases

Networks/Projects

Rare cardiac diseases

Rare connective tissue and musculoskeletal diseases
Rare hereditary metabolic disorders

Rare haematological diseases

Rare immunological and auto- inflammatory diseases

Rare cancers

Rare hepatic diseases

Rare neurological diseases
Rare Neuromuscular diseases
Rare skin disorders

Rare Pulmonary diseases

Rare malformations and developmental anomalies

Rare Kidney diseases

CHD - Congenital Heart Defects

PRINTO - paediatric rheumatology international trials organisation
ESDN: European Skeletal Dysplasia Network

E-IMD - European registry and network for Intoxication type Metabolic Diseases
EUROGLYCANET CDG: Congenital Disorders of Glycosylation

EPNET - European Porphyria Network

EN-RBD - Rare Bleeding DisordersPaediatric Hodgkin's lymphoma Network

ENERCA - European Network for Rare and Congenital Anaemias

EUHANET - Haemophilia and the rare congenital deficiencies of other coagulation factors

EURO-HISTIO-NET - A reference network for Langerhans cell histiocytosis and associated syndrome

ExPO-r-NeT - European Expert Paediatric Oncology Reference Network for Diagnostics
and Treatment
RARECARENEet - Information network on rare cancers

EUROWILSON: European network on Wilson disease

NEUROPED - European Network of Reference for Rare Paediatric Neurological Diseases
LEUKOTREAT: Leukodystrophies
EUROSCA: European integrated project on spinocerebellar ataxiasE-Pilepsy - Refractory Epilepsy

Care-NMD - Improving care for Duchenne muscular dystrophy
TREAT-NMD - Neuromuscular network

TAG - Together Against Genodermatoses
GENESKIN: European network on rare genetic skin diseases

ECORN CF - Expert Advice on Cystic Fibrosis

PAAIR - Patient Associations and Alphal International Registry

ENCE CF-LAM-LTX - European networks of centres of expertise for CF (Cystic Fibrosis), LAM
(Lymphangioleiomyomatosis), and LTX (Lung Transplantation)

EUROCARE CF - Cystic Fibrosis

DYSCERNE - Rare Dysmorphic Syndromes
EUROCRAN - Craniofacial anomalies

EuroCYST initiative - Polycystic Kidney Diseases
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http://www.lymphomacoalition.org/
http://www.marfan.eu/
http://www.mica-online.org/
http://www.mpeurope.org/
http://www.naevusglobal.org/
http://nephceurope.eu/nc/
http://www.oife.org/
http://pscpatientseurope.org/
http://www.phaeurope.org/
http://www.purasyndrome.org/
http://www.retina-international.org/
http://www.rettsyndrome.eu/
http://www.ring14.org/
http://www.siope.eu/
http://www.sma-europe.eu/
http://www.thalassaemia.org.cy/
http://www.uppmd.org/
http://www.wapo.org/

4)RESEARCH PROGRAMMES FOR RARE DISEASES

EU Framework Programmes
for Research and Technological Development

Through its consecutive Programmes of Community Actions in the Field of Health and
Framework Programmes for Research and Technological Development, the EU has paid a
special attention to rare diseases.

Initially, a strong focus existed on exchange of information, networks and funding
fundamental research. However, more recently funding also focussed on translational
research and pre-clinical and clinical development of orphan drugs for prevention, diagnosis
or treatment of rare diseases.

Since the early 1990°s At European level, research on rare diseases has been addressed as
one of the priority areas in the health field under the EU Framework Programmes for
Research and Technological Development EUCERD annual overview of initiatives and
incentives in the area of rare diseases by the EU and individual member states also includes
an overview of DG Research and Innovation’s fifth, sixth and seventh Framework
Programmes for research, technological development and demonstration activities related
to rare diseases During the fifth framework programme for research support was provided
for multinational research into rare diseases. Forty seven projects were funded for about
€64 million in total

An example of a project funded by FPS is the EuroBioBank with 1.2 million euro for 36
months that stimulated the infrastructure of rare diseases. This bank is the first of biological
banks in Europe providing human biological material (DNA, tissues, cells) for research on
rare diseases on a large scale. The consortium was originally composed of 16 partners from
eight European countries, 12 academic or private banks, 2 computer services companies
(software designer and developer), one biotechnology company and EURORDIS who
initiated the project. A total of approximately 65 000 DNA samples and 15 000 tissue samples
are available via the 12 banks of the consortium.

During the Sixth Framework Programme for Research (FP6 2002-2006), one of the seven
thematic areas focused on “Life sciences genomics and biotechnology for health”. FP6 saw
a significant increase in the funding for rare disease projects; around €230 million for a total
of 59 projects, one of which was an ERA-Net Project. The outcomes of this funding was
mobilization of research to tackle fragmentation of research, better coordination at EU level
and the fostering of dialogue with stakeholders.

The Seventh Framework programme (FP7 2007-2013) encompasses four main programmes:
“Cooperation”, “Idea”, “People” and “Capacities”. The Cooperation programme supports
collaborative research and is subdivided into 10 themes, including the ‘Health Theme’, under
which most research on rare diseases falls. The emphasis of rare disease research is on studies
of natural history, pathophysiology, and the development of preventive, diagnostic and
therapeutic interventions. Special attention has been given to communicating research
outcomes and engaging in dialogue with civil society, in particular with patient groups.
Between the period of 2007-2010, 50 research projects on rare diseases have been supported.
Approximately 17 of these projects are fundamental research, whilst eight projects cover
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preclinical and clinical development of orphan drugs. One of the projects funded by FP7 has
been the Orphan Platform, which was a three year (2008-2011) project, aimed to help
develop a platform for researchers in rare diseases to quickly and efficiently set up
multidisciplinary teams and exchange information within EU Member States.

The RD-Connect project received six-years funding (2012 - 2018) from the European Union,
under the Seventh Framework Programme (FP7) grant, to create a unique infrastructure for
rare disease research free to use by scientists and clinicians in Europe and around the world.

In June 2009 the European Council Recommendation on an Action in the Field of rare
diseases. The Recommendation notably focuses on national plans and strategies of Member
States which should be adopted by 2013 to improve recognition of rare diseases, encourage
research in the field of rare diseases and forging links between Member States through the
creation of European reference networks in order to share knowledge and expertise

As stated by the EC on its website, focus of actions at Community level is on: (European
Commission: Public Health. European Commission: Public Health. Rare diseases
http://ec.europa.eu/health/rare diseases/policy/index en.htm, Last accessed Jan 20, 2013.)

= strengthening European-level cooperation and coordination
= improving recognition and visibility of rare diseases

= ensuring that rare diseases are adequately coded and traceable in all health information

systems

= supporting national plans for rare diseases in EU Member States

= creating European reference networks linking centres of expertise and professionals in
different countries to share knowledge and identify where patients should go when
expertise is unavailable in their home country

= encouraging more research into rare diseases

= evaluating current screening population practices

= supporting rare diseases registries and providing a European Platform for rare diseases
registration.
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Sekil 9 E-Rare Nadir Hastlaliklarda Avrupa Arastirma Programi
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4.1) ERA-NET, E-RARE
NADIR HASTLALIKLARDA AVRUPA ARASTIRMA PROGRAMI
Jale SAHIN (TUBITAK)

E-Rare, Nadir Hastaliklarda ERA NET Arastirma Programlari, 2006 yilinda kurulan,
faaliyetleri Avrupa Komisyonu tarafindan desteklenen bir projedir.

Proje kapsaminda nadir hastaliklar arastirmalarini desteklemek amaciyla, ilgili fonlama
kuruluslar1 ve bakanliklar bir araya gelerek, 10 yili askin bir siiredir, Avrupa ve baglantili
iilkelerde nadir hastaliklar alaninda yiiriitiilen arastirma faaliyetlerine yonelik c¢agrilar
acmakta; akabinde yapilan degerlendirme sonucu fonlamaya hak kazanan projeler, E-Rare
proje ortaklari tarafindan desteklenmektedir. 2016 yili itibariyle E-Rare proje ortaklari 18
farkli tilkeden 26 kurum ve kurulustan olusmaktadir.

2007-2017 yillar1 arasinda E-Rare tarafindan agilan ¢agrilar sonucu 117 projeye toplam 104
milyon Avro finansal destek saglanmistir. Benzer sekilde, 2007-2017 yillar1 arasinda agilan
arastirma proje onerileri ¢agrilarinda desteklenen projelerden 20’sinde Tiirkiye’den aragtirma
gruplar1 yer almakta ve TUBITAK tarafindan sz konusu arastirma projelerine yaklasik 5,5
milyon TL destek verilmektedir.

2019 yili basinda sona erecek ERA NET E-Rare projesinin varligint Nadir Hastaliklarda
Avrupa Ortak Programi (European Joint Programme on Rare Diseases — EJP RD) olarak
devam ettirmesi planlanmaktadir (Horizon 2020 Work Programme 2018-2020, 8. Health,
demographic change and wellbeing). EJP RD, arastirma faaliyetlerinin organize ve genis
kapsaml1 yapilmasina olanak saglayan bir program olarak tasarlanmistir. Programa dahil olan
kurum ve kuruluslar arasinda ilgili bakanliklar, fonlayic1 kuruluslar, aragtirma enstitiileri,
hasta organizasyonlari, 6zel sektor ve diizenleyici makamlar yer almaktadir. S6z konusu
programin amact, nadir hastaliklar aragtirma alaninda ihtiya¢ duyulan acil, akilc1 stratejileri
olusturarak yenilik¢i klinik ¢alismalarla, hizli ve diisiik maliyette ilaglarin kesfi ve hastalarin
yasam kalitesini artiracak 6zel bakim yontemlerinin gelistirilmesidir.

EJP RD’nin 2019-2022 yillar1 arasinda faaliyet gostermesi planlanmaktadir.

ERA NET E-Rare Nadir Hastaliklarda Avrupa Arastirma Program1 hakkinda detayli bilgiye
http://www.erare.eu/ internet sayfasindan erisebilmektedir. Cagrilarla ilgili tim sorular
TUBITAK Uluslararas1 Isbirligi Daire Baskanlig1 Ikili ve Coklu Iliskiler Miidiirliigii e-
rare(@tubitak.gov.tr e-posta adresine iletebilmektedir.

Nadir Hastaliklar Avrupa Ortak Program

= TUBITAK (Pillar 1),
= Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi (Pillar 3 ve Pillar 4),
= ACU RARE (Pillar 3)
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The successful linking of research funding organizations in E-Rare-1 and the subsequent
exemplary joint funding activities have attested the need of, and the acknowledgment from, the
research community for transnational funding of collaborative, multidisciplinary and ambitious
projects on rare diseases. It has leveraged funding for rare disease research in countries without
specific programmes for rare diseases and thus enabled the participation of researchers in these
countries to transnational projects.

The current E-Rare-3 project will extend and strengthen the transnational cooperation on rare
disease research funding organizations in the 5-year period of 2015-2019 by building on the
experience and results of the previous ERA-Net programmes E-Rare-1 and E-Rare-2. It aims
to provide an international model platform for implementing Joint Transnational Calls. The
consortium comprises 25 institutions from 17 European, Associated and non-European
countries. Its international dimension will be directly translated into close collaboration with
IRDiRC and other relevant European and international initiatives.

4.2) The International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC)

announced the new vision and goals for 2017-2027.

IRDIRC, officially launched in 2011, was originally conceived with two main goals: to
contribute to the development of 200 new therapies and the means to diagnose most rare
diseases by the year 2020. The last six years have seen considerable progress on these goals:
the goal to deliver 200 new therapies was achieved in early 2017 — three years earlier than
expected — and the goal for diagnostics is within reach. These accomplishments were
celebrated at the 3™ IRDiRC Conference in Paris in February 2017. In light of this, IRDiRC
initiated a year-long collaborative process to devise a new set of global rare disease goals for
the upcoming decade. IRDiRC aims to accelerate progress in the short-term with three goals
for the Consortium, and ambitiously push the limits of what is currently possible in the longer
term with an audacious vision for the field, all with rare disease patients’ lives in mind.

The new vision: Enable all people living with a rare disease to receive an accurate diagnosis,
care, and available therapy within one year of coming to medical attention.

IRDIRC has set three goals for the next decade:
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1. All patients coming to medical attention with a suspected rare disease will be
diagnosed within one year if their disorder is known in the medical literature; all
currently undiagnosable individuals will enter a globally coordinated diagnostic and
research pipeline

2. 1000 new therapies for rare diseases will be approved, the majority of which will
focus on diseases without approved options.

3. Methodologies will be developed to assess the impact of diagnoses and therapies
on rare disease patients

The progress on the previous goals has shown that the international rare diseases research
community is eager to share knowledge and experience, and work collaboratively across
borders in order to bring diagnoses and therapies to patients. These new goals can only be
achieved with fundamental changes to the way science is conducted, shared, and applied to
the care of rare disease patients. IRDiRC members have committed to catalyze such changes
and we hope that others will share and help with this commitment to action. It is time to
build new bridges and raise the bar for rare diseases research worldwide. For more detailed
information on the past progress and future actions, please read three papers that have just
been published by IRDiRC:

"JNature Commentary:
CICTS Past Perspective:
CICTS Future Perspective:

To apply to become a member of IRDIRC, please see the below link:
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http://www.nature.com/uidfinder/10.1038/548158c
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/cts.12501/full
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/cts.12500/full
http://www.irdirc.org/about-us/become-a-member/

IRDIRC

INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

INTERNATIONAL RARE DISEASES RESEARCH CONSORTIUM

To support the development of scientific knowledge ultimately useful to patients, investments
in fundamental research in disease process need to go hand in hand with investments in
dedicated rare disease infrastructure and pan-European or even global networks. These
network will also provide effective medical education and opportunities to train health
professionals on rare diseases.

In 2011 IRDIRC was launched at the initiative of the European Commission and the United
States National Institutes of Health with the aim of fostering international collaboration in
rare diseases research. The goal is to pool resources and work beyond borders in order to get
a better understanding of rare diseases and find adequate treatments. Apart from the EC and
the NIH, private as well as public organisations from EU Member States, Australia, Canada
and the USA have joined the IRDiRC as funding body. The IRDiRC teams up researchers
and organisations investing in rare diseases research.

It has two main objectives: to deliver 200 new therapies for rare diseases and means to
diagnose most rare diseases by 2020.Recently, the European Commission announced that it
will provide €144 million of new funding for 26 research projects. Over 300 participants from
29 countries in Europe and beyond will be brought together in the selected projects, including
teams from leading academic institutions, smaller businesses and patients' groups. The 26
new projects cover an array of rare diseases including cardiovascular, metabolic and
immunological disorders.

Lack of disease understanding: need for fundamental research into disease process

Despite the growing number of approved orphan drugs and enhanced rare disease
understanding in the last decade, many gaps remain related to the development of treatments
and care for patients with a rare disease. Being a complex and heterogeneous mosaic of an
estimated 5000-8000 conditions, it has become clear that the (research) need can differ
considerably between (groups of) rare diseases:

For many rare diseases basic knowledge, like diagnosis, cause of the disease,
pathophysiology, natural course of the disease and epidemiological data that would allow for
development of preventive, diagnostic and/or therapeutic approaches is limited or worse
missing. This significantly hampers the ability to both diagnose and treat these diseases. For
those diseases funding of fundamental biomedical research is necessary. Genomic research
will result in the recognition of more rare genetic diseases or subclasses. Proteomic research
will result in more insight in protein function and structure of proteins that are deficient or
are accumulated in rare diseases. Ongoing fundamental research into the disease process will
result in more targets for pharmaceutical intervention or healthcare innovation for rare
diseases. While only a small number of pharmaceutical companies are engaged in investing
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Individual researchers and consortia have been studying rare diseases for several
decades. However, the rare di r h ity was very fragmented
mainly due to the large y of rare di: Indeed, for many di

there are very limited amount of researchers and resources available. However,
concerted efforts to organize the rare disease research community and funding

were emerging in several countries but so far, inter 1 dil i was

rather limited

Idea to establish IRDiRC

The idea to establish IRDIRC came during a meeting
between Dr. Ruxandra Draghia-Akli (European
Commission) and Dr. Francis Collins (National Institutes
of Health) in 2009. Their main objective was to
accelerate medical breakthroughs for people affected
by rare diseases by establishing a network of research
funders.

Official launch of IRDIiRC and 2nd workshop

In April, IRDIiRC was officially established and launched
during the second preparatory workshop in Bethesda
(USA).

3rd workshop in Montreal, Canada

In October in Montreal (Canada), the third preparatory
workshop gathered around 100 participants
representing public and private funding organizations,
scientists, regulators, industry and patient groups. It
focused on continuous efforts to develop common
scientific and policy frameworks to guide the activities
of the participating IRDIRC members.

1st IRDIRC Conference in Dublin, Ireland

In April, the 1st IRDIRC Conference took place in Dublin,
Ireland. Organized by the European Commission, this
conference was attended by more then 400
participants. Researchers, clinicians, patient groups and
representatives of public and private organizations met
to assess the progress of IRDIRC, which is dedicated to
finding treatments and diagnoses for rare diseases.

Establishment of IRDIiRC Task Forces

In March, Task Forces were established to tackle specific
topics of importance to rare diseases research, including
Patient-Centered Outcome Measures, Small Population
Clinical Trials, Data Mining and Repurposing,
Matchmaker Exchange (in collaboration with GA4GH),
and Automatable Data and Access (in collaboration with
GA4GH).

New IRDiRC Governance

In May, IRDIRC Governance has been updated to adapt
the growth to adapt to the growth in size and diversity
of its members and function. The first of these
adaptations was the renaming of the
Committee as Consortium Assembly.

Executive

New IRDIRC goals and vision for 2017- 2027

In August, IRDIRC proudly annnounced its new on
and goals for the next decade: Enable all people living
with a rare disease to receive an accurate diagnosis,
care, and available therapy within one year of coming
to medical attention

1st workshop in Reykjavik, Iceland

In October, the European Commission and the US
National Institutes of Health announced in the first
preparatory workshop in Reykjavik (lceland) their
intention to join forces on rare diseases research. The
two institutions planned to coordinate their research
funding on rare diseases and to make major
investments in this research field in the years to come.

Election of Dr A. Draghia-Akli as interim Chair

During the second preparatory workshop in Bethesda
(USA), the group of funding agencies representatives
agreed to have an Interim Executive Committee until
2012. The group elected Dr. Ruxandra Draghia-Akli as
interim Chair.

Open calls for membership

In 2012, the Consortium opened calls for new members.
Membership has been received on a ongoing basis ever
since.

Prof P. Lasko elected as new IRDIiRC Chair

In September 2012, Dr. Paul Lasko, Scientific Director of
the Canadian Institutes of Health Research (CIHR)
Institute of Genetics, was elected as the next Chair of
the executive committee, mandated for 3 vyears
between 2013 and 2016.

2nd IRDIRC Conference in Shenzhen, China

In November, the 2nd IRDIRC Conference was organized
between IRDIRC and hosted by BGI in Shenzhen, China.
Over 600 participants attended this Conference which
provided opportunity for Chinese and international
stakeholders who are active in the field of rare disease
to forge links.

Dr C. Austin elected as new IRDIiRC Chair

In January, Dr. Christopher Austin, Director of the
National Center for Advancing Translational Sciences,
National Institutes of Health (NCATS, NIH), was elected
as the next chair of the Executive Committee, mandated
for 3 years between 2016 and 2019.

3rd IRDIRC Conference in Paris, France

In February, the 3rd IRDIRC Conference was organized
in Paris, France. This conference was attended by over
300 participants from around the globe who came
together to help shape the future of rare diseases
research, and to celebrate achievements in the first five
years of IRDiRC.
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4.3 EUROPEAN & INTERNATIONAL UNDIAGNOSED
INITIATIVES

The following initiatives have been created to support the undiagnosed rare disease
community:

SWAN Europe: Patient organisations unite to support the 65,000 children born with an
undiagnosed genetic condition each year across Europe. SWAN Europe is a coalition of
groups, organisations and support networks working with families and/or patients
affected by syndromes without a name and/or undiagnosed genetic conditions. Find out
more about the aims and current members of SWAN Europe, including EURORDIS. The
current members of SWAN Europe are: AnDDI-Rares, Association Sans Diagnostic et
Unique (ASDU), EURORDIS, FEDER, Hopen, Objetivo Diagnostico, Platform
ZON, SWAN UK, and UNIAMO. Prospective members should
contact info@SW ANeurope.eu.

Undiagnosed Disease Network International (UDNI) was formed to address unmet needs
of undiagnosed patients at a global level8. EURORDIS is developing a specific working
group for patient engagement within UDNI in partnership with the Wilhelm
Foundation and the US National Organization for Rare Disorders (NORD).

EURORDIS has joined forces with Microsoft in Health and Shire to launch the Global
Commission to End the Diagnostic Odyssey for Children with a Rare Disease.

International Recommendations to Address Specific Needs of

Undiagnosed Rare disease Patients

EURORDIS, together with SWAN UK (the support group run by Genetic Alliance UK),
the Wilhelm Foundation, Rare Voices Australia (RVA), the Canadian Organization for
Rare Disorders (CORD), the Advocacy Service for Rare and Intractable Diseases'
stakeholders in  Japan (ASrid) and the US National Organization for Rare
Disorders (NORD) jointly created a list of recommendations to address the specific needs
of patients without a diagnosis. These recommendations urge all stakeholders to recognise
undiagnosed patients as a specific population within the rare disease community.

EK 3 (European and International Federations currently members of EURORDIS)

http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-
International-Joint-Recommendations.pdf
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https://www.undiagnosed.org.uk/news-events/news/introducing-swan-europe/
http://www.anddi-rares.org/
http://www.asdu.fr/
http://www.asdu.fr/
https://www.eurordis.org/
https://enfermedades-raras.org/
http://fondazionehopen.org/home
https://www.facebook.com/objetivodiagnostico/
http://www.ziekteonbekend.nl/
http://www.ziekteonbekend.nl/
https://www.undiagnosed.org.uk/
http://www.uniamo.org/
http://info@SWANeurope.eu
http://www.udninternational.org/
http://www.wilhelmfoundation.org/wf.aspx
http://www.wilhelmfoundation.org/wf.aspx
https://rarediseases.org/
http://www.globalrarediseasecommission.com/
http://www.globalrarediseasecommission.com/
https://www.undiagnosed.org.uk/
http://www.wilhelmfoundation.org/wf.aspx
https://www.rarevoices.org.au/
https://www.raredisorders.ca/
https://www.raredisorders.ca/
https://asrid.org/en
https://asrid.org/en
https://rarediseases.org/
https://rarediseases.org/
https://www.eurordis.org/publication/international-joint-recommendations-address-specific-needs-undiagnosed-rare-disease-patients
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-International-Joint-Recommendations.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/documents/pdf/Undiagnosed-International-Joint-Recommendations.pdf

G AR Genetic and Rare Diseases
Information Center

The Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) is a program of the National
Center for Advancing Translational Sciences (NCATS) and is funded by two parts of the
National Institutes of Health (NIH): NCATS and the National Human Genome Research
Institute (NHGRI). GARD provides the public with access to current, reliable, and easy-to-
understand information about rare or genetic diseases in English or Spanish.

EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE

EURORDIS is a non-governmental patient-driven alliance of patient organisations
representing 798 rare disease patient organisations in 69 countries. EURORDIS' mission is
to build a strong pan-European community of patient organisations and people living with
rare diseases, to be their voice at the European level.A European Federation is a network of
national patient organization for a specific rare disease.

RARE DISEASES INTERNATIONAL NETWORK

In March 2012, the EURORDIS Board of Directors adopted the proposal to create a Rare
Diseases International network to expand the movement of rare diseases internationally,
provide mutual support between patient organisations and be able to speak with one voice.
By doing that, EURORDIS commits to pledge seed resources, particularly staff resources
(governance, membership, public affairs, management of RDI) and financial resources to
enable the meetings.

The concept of RDI was presented at [ICORD Tokyo 2012. Participants shared a strong sense
that it was time to take action at the international level and the expectation that EURORDIS
should be the enabler of RDIL.

In 2013, in consultation with international partners such as the Canadian Organization for
Rare Disorders (CORD) and the International Alliance of Patients’ Organisations (IAPO),
EURORDIS developed a survey, disseminated to over 100 participants, to determine the level
of interest of rare disease patient organisations in international affairs. 64 respondents from
37 countries around the world were overwhelmingly in favour of the creation of a RDI
initiative, with 98% replying that they would be interested in joining.

In November 2014, a group of rare disease patient advocates attending the International Rare
Disease Research Consortium (IRDiRC) Conference in Shenzhen, China met at an RDI
inception meeting and volunteered to become part of the first RDI Steering Committee,
known as the Pre-formation Group.

RDI was later presented to representatives from the pharmaceutical and biotech industry at
the EURORDIS Round Table of Companies workshop in Brussels in February 2015 calling
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industry to organise itself to be able to speak with one voice at global level on rare disease
therapies.

RDI was officially launched on May 28, 2015 at an inaugural meeting held alongside the
EURORDIS Membership Meeting in Madrid, Spain.

RDI is an international network currently embedded in EURORDIS, RDI is the global
alliance of people living with a rare disease of all nationalities across all rare diseases.

RDI brings together national and regional rare disease patient organisations from around the
world as well as international rare disease-specific federations to create the global alliance of
rare disease patients and families.
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5) SAGLIK BAKANLIGI TARAFINDAN

TANIMLANMIS VE KRITERLERI BELIRLENMIS

NADIR HASTALIK
TANI ve TEDAVI MERKEZ ORNEKLERI

5.1) HEMOGLOBINOPATi KONTROL PROGRAMI
TANI VE TEDAVI MERKEZLERI

5.2) NOROMUSKULER HASTALIKLAR TANI, TEDAVI,
REHABILITASYON VE EGITiM MERKEZLERI

5.3) ORGAN TRANSPLANTASYONU MERKEZLERI
5.4) KALP MERKEZLERI
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Ergen Saghg Enstitiisii
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5.1) HEMOGLOBINOPATiI KONTROL PROGRAMI

TANI VE TEDAVI MERKEZLERI
Giris

1993 yilinda 3960 sayili Kalitsal Kan Hastaliklar ile Miicadele Kanunu ¢ikmis daha sonra
Saglik Bakanligi tarafindan Antalya, Antakya, Mersin ve Mugla’da talasemi merkezleri
kurulmustur. Bu merkezlerde hastalarin tedavileri yaninda tarama c¢alismalarina da hiz
verilmistir. Bagbakanlik Aile Arastrma Kurumu Baskanligi tarafindan Saghk ve I¢ Isleri
Bakanlig1 araciligi ile evlenecek ciftlerde talasemi taramasi yapilmasi 6nerilmis,

1994-2000 yillar1 arasinda, il Hifzissthha Kurul kararlan ile izmir, Mugla, Antalya, Mersin

ve Hatay’ da evlenecek ciftlere hemoglobinopati taramasi zorunlu hale getirilmistir

24 Ekim 2002 tarihli ve "Kalitsal Kan Hastaliklarindan Hemoglobinopati Kontrol Program
fle Tam ve Tedavi Merkezleri Yonetmeligi" ACSAP Genel Miidiirliigii ve Tedavi Hizmetleri
Genel Miidiirliigii tarafindan hazirlanarak 24916 sayili Resmi Gazete' de yayimlanmustir.
08.05.2003 tarihinde, Saglik Bakanliginin belirledigi 33 ilde (Adana, Ankara, Antalya, Aydin,
Batman, Bilecik, Burdur, Bursa, Canakkale, Denizli, Diyarbakir, Diizce, Edirne, Erzurum,
Eskisehir, Gaziantep, Hatay, Isparta, Istanbul, Izmir, Kahramanmaras, Karaman, Kayseri,
Kirklareli, Kocaeli, Konya, Kiitahya, Manisa, Mersin, Mugla, Sakarya, Sanliurfa, Tekirdag)
Hemoglobinopati Kontrol Program baglatilmis ve on yilda yiizde yiiz 6nleme hedefi koymustur
2013 yilinda tarama yapilan il sayisi 41 ‘e cikarilmastir. (Afyon, Kilis, Mardin, Osmaniye, Siirt,
Sirnak, Usak, Yalova)

1 Kasim 2018 tarihinden itibaren Sayin Cumhurbagkanimizin, Yiiz Giinlik Eylem Plani
Cergevesinde; Hemoglobinopati Kontrol Programi, “Evlilik Oncesi Hemoglobinopati Tarama

Program” adiyla, 81 ilde uygulanmaya baslanmstir.
HEMOGLOBINOPATI ONLEME PROGRAMI

Temel amaci; toplum taramasi, halk egitimi, genetik danigsma ve rehberlik hizmetleri verilmesi
yoluyla gebelik ve dogum oOncesi tan1 ve tedavi yontemleri kullanilarak anormal hemoglobin
hastas1 dogumunun uygun strateji ile dnlenmesidir.

Programin yiiriitiildiigii illerde Hemoglobinopati Tan1 Merkezleri olusturularak, ciftlere evlilik

oncesi hemoglobinopatiler yoniinden tarama, egitim ve genetik rehberlik hizmetleri verilmistir.
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A. Birinci basamaktaki Tan1 Merkezleri, Saglik Miidiirliigii kanali ile Bakanliga bagli olup,
Hemoglobinopatiler konusunda egitim, tasiyici ve toplum taramasi, evlilik oncesi ¢iftlere
tarama ve genetik rehberlik hizmeti veren, Hemoglobin Elektroforezi veya kolon analizi
yontemlerinin uygulanabildigi merkezlerdir. Tan1 Merkezleri kullanilan cihazlar yoniinden
incelendiginde ¢ogunlukla HPLC sistemi kullanilmakla birlikte 6 merkezde Hemoglobin

Elektroforezinin de bulunmasi kriteri vardi

B. Ikinci basamak Kkuruluslar, biinyesinde hemoglobinopatiler konusunda egitim ve
genetik rehberlik hizmetlerine yonelik bir iinite, kan merkezi veya istasyonu, en az 5
yatakli tedavi iinitesi ile arastirma laboratuvari bulunan Hemoglobinopati Tan1 ve Tedavi
Merkezleridir. Bu merkezler, Hemoglobinopati Tani Merkezlerinden farkli olarak,
hemoglobin elektroforezi, hemoglobin varyant analizi veya kolon analizi ile serum demir,
total demir baglama diizeyi, ferritin ve diger ayirici tani yontemleri ile transfiizyon
tedavisi, selasyon tedavisi, splenektomi ve komplikasyon tedavisi yoOntemlerini
uygulayarak, hastalara yonelik tani ve tedavi ameliyelerini gergeklestirir seklinde

tanimlanmasti.

C. Ugiincii basamak kuruluslari, Hemoglobinopatiler konusunda molekiiler diizeyde
laboratuvar hizmetleri ve/veya pregenetik tam1 IVF, {initesi ve/veya kemik iligi nakil
iinitesi igeren, hastalara yonelik tan1 ve tedavi ameliyelerinde, mutasyon analizi, ile kemik
iligi transplantasyonu hizmetlerinden tiimiinii veya herhangi birini vermek suretiyle

Hemoglobinopatilerin ileri tetkik, tedavi yapan merkezlerdi.

e 1. Basamak 21 Ilde 28 Adet (Adana, Batman, Burdur, Bursa, Denizli, Diyarbakir,
Gaziantep, Hatay, Isparta, Izmir, Kahramanmaras, Kirklareli, Kocaeli, Konya, Manisa,
Mersin, Mugla 4, Ankara 2, Antalya 2, Aydin 2, Istanbul 2) olmak iizere toplam 37 merkez
ruhsatlandirilarak faaliyet gostermektedir.

e 2. Basamak 4 ilde 4 Adet (Isparta, izmir, Denizli, Mersin)

e 3.Basamak 4 ilde 5 Adet (Izmir 2, Antalya 1, Adana 1, istanbul 1),

Birinci basamak merkezlerden 4’ {i haric (Ankara 1, Antalya 1, Istanbul 2) 24 Merkez
Bakanligimiza bagli merkezlerdi. Ayrica 9 ilde 10 adet 1. Basamak Merkez (Bilecik, Edirne,
Erzurum, Karaman, Kayseri, Sakarya, Sanlurfa, Tekirdag, Antalya 2) faaliyet gostermekte idi.
Programin vyiiriitiildiigii 33 ilden 5°i hari¢ (Canakkale, Diizce, Eskisehir, Istanbul ve Kiitahya)
tiimiinde Bakanligimiza bali Hemoglobinopati Tan1 Merkezi olusturularak evlilik dncesi tarama
ve danigmanlik hizmetleri verilmekte idi. Ruhsatli ve ruhsatlandirma asamasinda olup faaliyet

gosteren 28 ildeki 34 tan1 merkezi 25 ilde 1, 1 ilde 2 (Aydin), 1 ilde 3 (Antalya) ve 1 ilde 4 (Mugla)
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merkez olarak dagilim gostermekte idi. Bu 34 merkezin 28’ i il merkezinde, 6’ s1 ilgede (Aydin

Nazilli, Antalya Manavgat, Serik ve Mugla Fethiye, Milas, Ortaca) faaliyet gostermekte idi

Hizmet yeri olarak dagilimlarina bakildiginda 12’ si bir ACSAP Merkezi biinyesinde, 8’ 1 Halk
Salig1 Laboratuvar1 biinyesinde, 4’ 1i bir Saglik Ocag1 biinyesinde, 4’ ii bir Devlet Hastanesi
bilinyesinde, 3° i Miistakil bir binada, 2’ si Saghik Miidiirliigii binasinda ve 1’ 1 Saglik Grup
Bagkanlig1 binasinda idi

Giliniimiizde hemoglobinopati 6nleme program kapsaminda ilk yillarda olusturulan

hemoglobinopati tan1 ve tedavi merkezlerinin bircogu mevcut durumda aktif degildir

fleri genetik laboratuvar, Cocuk hematoloji klinigi ve PGT IVF uygulanabilen tiip bebek
merkezinin bir arada oldugu bir¢ok 6zel, kamu ve {iniversite hastanesi mevcuttur Tastyici giftlerin
refere edilecekleri ruhsatl akredite yeni 1.2.3. basamak tani ve tedavi merkezleri bakanlik¢a
tanimlanmamis olmasindan dolay1 tasiyicilar farkli merkezlere dagilmakta verileri

kaybolmaktadir.

Turkiye'de Hemofili Hastalari
«Hemofili Bakim Merkezleri»

Kapsamli Hemofili Bakim / \ Hemofili
Merkezleri (CHCCs)

Tedavi Merkezleri (HTCs)

@ EUHANET Sertifive Merkezler

Her Merkezin kendi Kayit Sistemi Var; Merkezi Kayit Sistemi Aktif Degil
Tiirkiye’de Hemofili Karne Sistemi varda,
2018 y1li itibar ile dijital olarak tanimlanarak, karne kullanimi sona erdi
Giiniimiizde saghk otoritesinin biinyesinde kurulan HemophiLINE Ulusal kayit sistemi
icin siirdiiriilebilirlik sorunu olmazsa hemofili icin her tiirlii stratejik planlama daha kolay

ve isabetli olabilecektir.
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Hemofili Bakim Merkezlerindeki Uzmaniiklar

Kapsamh Hemofili Bakim Hemofili Tedavi Merkezleri:

Merkezleri: (CHCCs)

* Hematolog (Ped/Eriskin)
= Ortopedist

* Hematolog

+ Ortopedist

- FTR + Nikleer Tip
= Nikleer Tip + Hemofili hemsiresi
* Psikolog + Lab hem. testleri

* Hemofili hemsiresi
* Hemofili bakimi igin nitelikli lab

Multidisipliner Konsey!
« 3 sertifiye merkezin dizenli toplantilari var

= Digerleri: Hemofili iliskili sorunlari kansiltasyon ile ¢oziyor

ULUSAL HEMOFILi KONSEYi AKTIiF HALE GETIRILMELI

Saglik Bakanliginin onayi ile 2010 yilinda kuruldu ve 5 yi1l gegici statiidetoplandi. UHK Y 6net
meligine gore;
Konsey 7 kisiden olusur. Uyeler ii¢ yilligina segilir.Konseyin baskan1 konsey iiyeleri arasindan

oy ¢oklugu ile secilir. Konsey yilda en az dort defa olagan toplant1 yapar

ULUSAL HEMOFILI TANI TEDAVI iLERi BAKIM MERKEZ YAPI ONERISi

SAGLIK BAKANLIGI
VE SOSYAL
KAPSAMLI KAPSAMLI KAPSAMLI KAPSAMLI
HEMOFiLl BAKIM HEMOFiLi BAKIM HEMOFiLI BAKIM HEMOFiLi BAKIM
MERKEZI MERKEZI MERKEZ MERKEZI

OFiLl EMOFILL
TEDAVI TEDAVi
MERKEZI MERKEZI

HEMOFILI TEDAVI BIRIMI
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5.2) NOROMUSKULER HASTALIKLAR TANI, TEDAVI,
REHABILITASYON VE EGITiM MERKEZLERI

Giris
Tiirk Noroloji Dernegi 20 Mart 2012 tarihinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi

taslagi hakkinda verdigi goriiste bu merkezlerin kamuda degil iiniversite hastanelerinde olmast
gerektigini savunmustur.

Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi Bakanligimiz Saglik Hizmetleri Genel
Miidiirliigii Hasta Haklar1 ve Tibbi Sosyal Hizmetler Daire Baskanligi tarafindan 22.04.2015 Tarih
ve 14500235/419/681 sayili yazi ile yayinlandiktan sonra 12 ilde 14 merkez tanimlanmisti.

Ancak Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Y 6nergesi, Tiirkiye Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon
Uzman Hekimleri Dernegi tarafindan 10.06.2015 tarihinde Danistay 15. Daire Bagkanligina
2015/5112 Sayili Esas Numarasi ile agilan dava sonucu iptal edilmistir. Danistay s6z konusu
merkezlerin agilmasi ve isleyisinin ancak yonetmelikle yapilabilecegine hiikmetmistir.

Bu siire¢ sonrasinda halihazirda 2015 yilinda Kamu Hastaneleri Genel Miidiirliigii
biinyesinde ac¢ilan Noromuskiiler Hastaliklar Merkezlerinden bir¢cogu pasif kalmis ve
islevini yitirmis durumdadir. (Haziran 2019)

Bircok noromusculer hastalik sahibi kisi tam1 ve tedavi icin ¢cok uzak illere sevk edilmek
zorunda kalmaktadir.

KAMU HASTANELERI VE SAGLIK HIZMETLERINCE KAMUDA KARARLASTRILINAN AKTIF VE PASIF NOROMUSKULER MERKEZLER (HAZIRAN 2019)
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11.

Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi Ust Yazi

Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yo6nergesi

Yonerge Ek 1 Basvuru Dilekgesi

Yonerge Ek 2 Bagvuru Dosyasinda Bulunmasi Gereken Bilgi Ve Belgeler
Yonerge Ek 3 Faaliyet Izin Belgesi

Yonerge Ek 4- Merkez Bulunmasi Gereken Tibbi Cihaz Ve Donanim
Yonerge Ek 5 Egitim Merkezi Kriterleri

Yonerge Ek-6 Egitim Programi

Yonerge Ek 7 Egitici Kriterleri

. Tiirkiye Fiziksel Tip Ve Rehabilitasyon Uzman Hekimleri Dernegi Tarafindan Noéromuskiiler

Hastaliklar Merkezleri Yonergesi’ nin Iptali konusunda Saglik Bakanligina Danistay’ da Agilan
Idari Dava
Tiirk Noroloji Dernegi’ nin Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Y 6nergesinin Taslagi Hakkinda

Goriis ve Onerisi

1- Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi Ust Yazi

SAGLIK HIZMETLER! GENEL MUDURLUGU -
e

x

@D, Tc I|||I|\I||II|I|I||IIII|I|II\II|I||I|I||II|I

SAGLIK BAKANLIGI
Saghk Hizmetleri Genel Miidiirliigi

Say1 : 14500235/419
Konu : Néromuskiiler Hastaliklar
Merkezleri Yoénergesi

Noromuskiiler hastaliklar ile ilgili tam, tedavi, rehabilitasyon ve egitim hizmetlerinin
sunuldugu merkezlerin, personel, egitim ve fiziki alt yap1 standartlan ile isleyisine iliskin usul ve
esaslan diizenlemek tizere 10/04/2015 tarihli ve 605 sayih Makam oluru ile Néromiskiiler
Hastaliklar Merkezleri Yénergesi yayinlanmustir.

Binyesinde Néromuskiiler Hastaliklar Merkezi olusturmak isteyen saghk kuruluslan séz
konusu yénerge kapsaminda bagvuru yapabileceklerdir. Yénerge yaymn tarihinden énce Bakanlikga
yetkilendirilmis merkezler bu Y énerge hitkiumleri kapsaminda is ve iglemlerini yuriiteceklerdir.

Bilgilerinizi ve geregini rica ederim

Prof. Dr. irfan SENCAN
Bakan a.
Miistesar Yardimeist

EK:
Yonerge (1 adet)

DAGITIM:
Geregi : Bilgi:
YOK Tirkiye Halk Saghg1 Kurumuna

Tirkiye Kamu Hastaneleri Kurumuna
81 il Valiligine

Hasta Haklari ve Tibbi Sosyal Hizmetler Daire Baskanligi Mithatpasa Cad. No:3 Sthhiye/ANKARA
aveintil bilgi igin: S.ARSLAN Sosyal Calismaci Tel:0 (312) 3243328 Faks: 0 (312) 3245070
osta: tibbisosyalhizmet@saglik. gov.tr

Bu belge 5070 sayih elektronik imza kanuna gére giivenli elektronik imza ile imzalanmis
Evrakn dlektronik imzaly suretine hitp://e-belge.saglik gov.tr adresinden fb07dfed-6b21- iate-29:6-31536066¢7db koduile crigebilirsiniz.
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2- Noromuskiiler Hastahklar Merkezleri Yonergesi
BIRINCI BOLUM

Amag, Kapsam, Dayanak ve Tanimlar

Amag

MADDE 1- (1) Bu Yo6nergenin amaci; néromuskiiler hastaliklar ile ilgili tani, tedavi,
rehabilitasyon ve egitim hizmetlerinin sunuldugu merkezlerin, personel, egitim ve fiziki alt yap1
standartlari ile isleyisine iliskin usul ve esaslar1 diizenlemektir.

Kapsam

MADDE 2- (1) Bu Yonerge; iiniversiteleri, kamu kurum ve kuruluglarini ve 6zel saglik
kuruluslar tarafindan agilacak Merkezleri kapsar.

Dayanak

MADDE 3- (1) Bu Yonerge; 663 Sayili Saglik Bakanligi ve Bagli Kuruluglarin Tegkilat
ve Gorevleri Hakkinda Kanun Hiikkmiinde Kararname’nin 40’inc1 maddesine dayanilarak
hazirlanmistir.

Tanmimlar

MADDE 4- (1) Bu Yo6nergenin uygulanmasinda;

a) Bakan: Saglik Bakanini,

b) Bakanlik: Saglik Bakanligini,

¢) Daire Baskanligi: Noromuskiiler hastaliklar merkezlerinin kurulmasi, iilke genelinde
planlanmasi, denetlenmesi ve koordinasyonundan sorumlu olmak iizere Bakanlik biinyesindeki
Daire Baskanligini,

¢) Egitim merkezi: Noromuskiiler hastaliklar alaninda egitim vermek iizere bakanlik¢a
yetkilendirilmis merkezleri,

d) Genel miidiir: Saglik Hizmetleri Genel Miidiiriinii,

e) Genel miidiirliik: Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigiinii,

f) Genel sekreterlik: Kamu Hastaneler Birligi’nin ildeki en tist karar ve yiirlitme organini

g) Komisyon: Noromuskiiler Hastaliklar Bilimsel Danisma Komisyonunu,

g) Merkez: Yatakli tedavi kurumlar1 biinyesinde, néromuskiiler hastalarin kabul ve takip
edildigi; teshis, tedavi, rehabilitasyon, psiko-sosyal destek ve egitim hizmetlerinin sunuldugu
Noromuskiiler Hastaliklar Merkezlerini,

h) Miidiirliik: i Saglik Miidiirliiklerini,

1) Noromuskiiler hastaliklar: Kalitimsal veya sonradan kazanilmis olarak gelisen, 6n
boynuz motor ndron hiicrelerinde, periferik sinirlerde, ndromuskiiler kavsakta veya kastaki bir
anormalligin neden oldugu heterojen bir grup hastaliklari,

IKIiNCi BOLUM

Noromuskiiler Hastaliklar Bilimsel Danisma Komisyonu
Komisyonun teskili

MADDE 5 - (1) Komisyon; Genel Miidiiriin veya gorevlendirecegi en az daire baskani
diizeyinde bir yetkili baskanliginda, Tiirkiye Halk Sagligi Kurumu ve Tiirkiye Kamu Hastaneleri
Kurumundan en az daire baskani diizeyinde bir temsilci, néromuskiiler hastaliklar konusunda
deneyim ve egitime sahip uzman hekimler ve fizyoterapistlerden olmak iizere toplam yedi kisiden
olusur.

(2) Komisyon iiyeleri makam oluru ile atanir, iki y1l siireyle gorev yapar. Yeni komisyon

iiyeleri secilinceye kadar mevcut tiyelerin gorevi devam eder.

(3) Herhangi bir sebeple liyeligin bosalmasi halinde, kalan siireyi tamamlamak iizere yeni
iiye secilir. Uyelige ayni usulle tekrar se¢ilmek miimkiindiir.

(4) Komisyon toplantilarina kabul edilebilir bir mazereti olmaksizin iki defa {ist {iste veya
bir liyelik doneminde toplam ii¢ defa katilmayan {iyenin tiyeligi sona erer.
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(5) Bakanlik gerekli durumlarda veya komisyonun teklifi halinde toplantinin giindemine
gore diger alanlardan, komisyonun faaliyetlerine yardimci olmak iizere gorevlendirme yapabilir
veya bu alanlardan miitesekkil ¢aligma gruplari olusturabilir.

Komisyonun gorevleri

MADDE 6 — (1) Komisyon;

a)Ulke genelinde noromuskiiler hastaliklarin gelisimini izleyerek, alinacak tedbirleri ve
ulusal stratejileri belirlemek i¢in ihtiya¢ duyulan konularda ve merkezlerin faaliyetleri ve alinacak
tedbirler konusunda Bakanliga goriis bildirir.

b)Bakanlik¢a talep edilmesi halinde, merkezlere egitim yetkisi verilmesi veya yetkinin
kaldirilmasi, egitim merkezlerinin ve bu merkezlerin uygulayacag egitim miifredatinin temel
esaslarinin, konularmin belirlenmesi ve tibbi gelismelere uygun olarak giincellestirilmesi ile
egitim ve sinavlar hakkinda danigsmanlik yapar.

c¢) Bakanlik¢a talep edilmesi halinde, merkezlerin denetimine katilir,

¢)Bu Yonergenin uygulanmasi ile ilgili olarak Bakanligin gerekli gordiigii diger konularda,

Bakanliga goriis bildirir.

Komisyonun calisma usul ve esaslari

MADDE 7- (1) Komisyon, yilda en az bir kez toplanir. Bakanlik gerekli hallerde,
komisyonu olagan toplantilar1 disinda da toplantiya davet edebilir. Toplanti tarihi, yeri ve
giindemi, olagan dis1 toplantilar hari¢ olmak {izere, en az yedi giin Once iiyelere yazili olarak
bildirilir.

(2) Komisyon, iiyelerin salt cogunlugu ile toplanir ve liye tam sayisinin salt cogunlugu ile
karar alir. Oylarda esitlik olmas1 halinde, Baskanin kullandig1 oy yoniinde ¢ogunluk saglanmis
sayilir. Bagkan oyunu en son agiklar.

(3) Komisyon kararlari, karar defterine yazilir ve toplantiya katilan iiyelerce imzalanir.
Karara mubhalif olanlar, serh koymak suretiyle kararlar1 imza ederler. Muhalif goriis gerekgesi,
karar altinda veya ekinde belirtilir.

(4) Komisyonun sekretarya hizmetleri Genel Miidiirliikk¢e yiiriitiiliir.

UCUNCU BOLUM

Noromuskiiler Hastahiklar Merkezlerinin Kurulma, Planlanma, Bina Durumu,
Donanim, Onizin, Basvuru ve Faaliyet Izni

Merkezin kurulusu

MADDE 8 — (1) Merkezler; iiniversiteler, kamu kurum ve kuruluslar1 ile 6zel saglik
kuruluslar1 tarafindan néromuskiiler hastaliklarin tanisi, tedavisi ve hastalarin rehabilite edilmesi
amaciyla, bunlara ait hastaneler bilinyesinde veya bu hastanelere bagli ayr1 bir birim olarak
Bakanligin izniyle kurulur.

Planlanma

MADDE 9- (1) Bakanlik gerektiginde, ilin demografik yapisi, ndromuskiiler hastalarin
bolgesel dagilimi gibi 6zellikleri dikkate alarak iilke genelinde merkezlerin agilist i¢in planlama
yapabilir. Planlamaya ihtiya¢ duyulmas1 halinde Bakanlik¢a duyuru yapilir.

On izin

MADDE 10- (1) Noromuskiiler Hastaliklar Merkezi agmak isteyen kurum ya da kuruluslar
Bakanliktan 6n izin alir. Bunun i¢in Ek-1’deki dilekg¢e ile Miidiirliige bagvuru yapilir. Bagvuru
Bakanliga iletilir. Uygun goriilen basvurular i¢in Bakanlikca 6n izin verilir.

Basvuru ve Faaliyet Izni

MADDE 11- (1) Bakanlikga, biinyesinde merkez agilmasina 6n izin verilen kurum ve
kuruluslar Basvuru dosyasinda bulunmasi gereken bilgi ve belgelerle (Ek-2) izin tarihinden
itibaren li¢ ay icerisinde Miidiirliige basvurur, bu siire igerisinde bagvurmayanlarin izinleri iptal
edilir.

(2) Bagvuru dosyasmin; bu Yonetmelik hiikiimlerine uygunlugu Midiirliik tarafindan
oncelikle dosya tizerinde degerlendirilir.
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(3) Bagvuru dosyasinda bulunmasi gereken bilgi ve belgeleri tam olan merkezler, il saglik
midiirii veya gorevlendirecegi en az sube miidiirii seviyesindeki bir yetkili bagkanliginda, ndroloji
uzmant, fizik tedavi ve rehabilitasyon uzmani olmak {izere en az ii¢ kisiden olusan degerlendirme
komisyonu tarafindan personel, bina, tibbi donanim ve arag-gerecler ile bu Ydnetmeligin
ongordiigii diger hususlara uygunluk yoniinden yerinde incelenir, sonuglar1 bir rapor halinde
Miidiirliige sunulur.

(4) Dosyast tam olan ve yerinde yapilan incelemede fiziki kosullar1 uygun bulunan
merkezler i¢in Miidiirliikce Ek-3’de yer alan Néromuskiiler Hastaliklar Merkezi Faaliyet izin
Belgesi diizenlenir ve Bakanliga bilgi verilir.

(5) Yerinde yapilan incelemede fiziki kosullar1 uygun olmayan merkezlere, eksikliklerin
giderilmeleri i¢in alt1 aya kadar ek siire verilebilir. Bu siire sonunda eksikliklerini gidermeyen
merkezlerin basvurular gerekceleri belirtilmek suretiyle Miidiirliikk¢e reddedilir.

Bina durumu

MADDE 12 - (1) Merkezde bulunmasi gereken fiziki 6zellikler sunlardir;

a) Fiziki sartlara iligkin yapilacak tiim diizenlemeler saglik kurum ve kuruluslarinda 5378
Sayili Engelliler Hakkinda Kanun’a uygun olmak zorundadir.

b) Merkez, saglik kurumlarinda hastalarin kolay erisebilecegi bir mahalde agilir.

¢) Dinlenme salonu: Ferah, yeterli 151k, 1sitma, havalandirma, koltuk ve donanima sahip
olmali ayn1 zamanda en az iki tekerlekli sandalye ve bir sedye girebilecek sekilde tanzim edilir.
Salon dekorasyonu, hastalari

rahatlatacak, kolay hareket edebilecekleri sekilde yapilir.

¢) Hasta kabul/kayit alani: Hastalarin engelleri nedeniyle diger hastalarin kayit islemlerinin
yapildig1 yerden farkli olarak, merkezin dinlenme salonunda yer alan hasta kabul ve kayit
islemlerinin yapildig1, hastanin diger birimlerle koordinasyonunun saglandigi bir alan olusturulur.

d) Poliklinik odasi: Alani en az on iki metrekare genisliginde miimkiin oldugunca merkezin
diger birimlerine yakin yerde yapilandirilir ve standart poliklinik odas1 tefrig edilir.

e) Rehabilitasyon Alani: Rehabilitasyon i¢in gerekli cihaz, arag ve gereclerin sigabilecegi
genislikte merkeze bagli bir birim olarak uygun bir yerde teskil edilir.

f) Egitim Odasi: Hasta ve/veya hasta yakininin egitimi igin ve gerektiginde birey/grup
psikoterapisi ile sosyal hizmet miidahalesi i¢in ayr1 bir oda tefris edilir.

g) Engelli tuvaleti ve lavabosu hastanin erisimine uygun olarak merkez dahilinde
diizenlenir.

§) Saglik kurumlarinin, hastalar tarafindan kolayca goriilebilecek yerlerine, hastalarin ve
hasta yakinlarmin kendilerine taninan Oncelikleri ve verilen hizmeti 6grenebilecekleri
bilgilendirme ve yonlendirme tabelalar1 asilir.

Merkezde bulunmasi gereken tibbi donanim

MADDE 13- (1) Merkezde bulunmasi gerekli tibbi cihaz, donanim, ara¢ ve gerecler Ek-
4 de belirtilmistir.

Faaliyet iznine esas personel

MADDE 14- (1) Merkezde bulunmasi1 gereken personel sunlardir:

a) Noroloji Uzmani ve/veya Cocuk Noroloji Uzmani,

b) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmani,

c¢) Hekim,

¢) Fizyoterapist,

d) Hemsire,

e) Sekreter.

Merkezin bulundugu hastanede bulunmasi gereken brans ve hizmetler

MADDE 15- (1) Merkezin bulundugu hastanede bulunmasi gereken diger branslar ve
verilmesi zorunlu olan diger hizmetler sunlardir:

a) Tibbi patoloji,

b) Tibbi genetik,

¢) Beyin ve Sinir Cerrahisi,
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¢) Gogiis hastaliklari,

d) Kardiyoloji,

e) Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari,

f) Psikiyatri,

g) Ortopedi ve travmatoloji,

g) Enfeksiyon Hastaliklari

h) Psikoloji,

1) Tibbi Sosyal Hizmet Birimi,

1) EEG ve EMG Laboratuvari,

(2) Birinci fikradaki (a) ve (b) bentlerindeki hizmetlerin hastane biinyesinde verilememesi
durumunda bu hizmetler hizmet alim1 yoluyla yapilabilir. (a) ve (b) bentleri disindaki branglarin
hastanede bulunmamasi durumunda ise diger saglik kuruluslarindan konsiiltasyon yoluyla temini
saglanir. Bu hizmetlerin alindigina dair belgeler basvuru dosyasina eklenir.

DORDUNCU BOLUM

Personelin Nitelikleri, Gorev, Yetki ve Sorumluluklari
Personelin nitelikleri

MADDE 16- (1) Merkez Sorumlusu: Bakanligin belirlemis oldugu egitim merkezlerinde
Noromuskiiler hastaliklar konusunda egitim almis veya kayith en az 150 noromuskiiler hastasi
olan iinitede en az 3 ay siire ile uzman olarak calistigin1 belgelendiren noroloji hekimi ve/veya
cocuk noroloji hekimi merkez sorumlusu olarak gorevlendirilir.

(2) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmani: Bakanligin belirlemis oldugu egitim
merkezlerinde Noromuskuler hastaliklar konusunda egitim almis olanlar veya kayith en az 100
noromuskiiler hastasi olan {initede en az 3 ay siire ile ¢alistigini belgelendiren veya Noromuskuler
hastalik tanisi alan en az 30 hastaya fizik tedavi ve rehabilitasyon programi planlayan ve izleyen
fizik tedavi ve rehabilitasyon uzmani olmalidir.

(3) Tibbi Patoloji Uzmani: Kas biyopsisi konusunda egitim aldigini belgelendirmis olmali
veya yilda en az 50 kas biyopsisi incelemesi yapilan bir egitim hastanesinde uzmanlik egitimi
almis veya son 3 yilda en az 25 kas biyopsisi rapor etmis oldugunu belgelendirmis olmalidir.

(4) Hekim: Merkez sorumlusu gozetiminde bir hekim gorevlendirilir.

(5) Fizyoterapist: Noromuskuler hastalik tanis1 alan en az 15 ¢ocuk ve 15 erigkin hastaya
fizyoterapi degerlendirmeleri ve tedavisi uygulamis veya Noromuskiiler hastaliklar iizerinde tez
yapmis olanlara Bakanlik tarafindan katilim belgesi diizenlenir. Bu sartlar1 tagimayanlar igin
egitim almadan merkez sorumlu hekime bagli olarak goreve baslayabilir. Ancak, Bakanligin
belirlemis oldugu egitim merkezlerinde yapilacak ilk e§itime katilarak belgesini alir.

Personelin gorev, yetki ve sorumluluklari

MADDE 17- (1) Merkez Sorumlusu: Hastalarin tibbi agidan izlenmesinden, tedavilerinin
planlanmasindan ve hastalara tibbi yonden faydali olacak idari tedbirlerin belirlenmesinden
sorumludur. Bu kapsamda;

a) Merkezin, her tiirlii personel, bina, tesis, cihaz ve diger tibbi ve fizik sartlardaki herhangi
bir degisikligi ilgili mudiirlige bildirilmesini,

b) Merkez calisanlarinin gorev dagilimini, calisma alan, kapsam ve saatlerini,
malzeme/cihaz gereksinim ve alimlarinin belirlenmesini,

¢)Hizmet ici egitim ve kalite standartlarinin uygulanmasini,

¢) Merkezin is ve igslemleri ile ilgili olan her tiirlii yazismalariin yiiriitiilmesini,

d) Merkezin bilgi islem sistemi araciligiyla giinliik olarak kaydedecegi ve kaydettigi hasta
sayilarinin, Yonetmelik uyarinca yapilmasi gereken tibbi muayene ve tetkiklerin kayitlarinin, her
hasta i¢in Bakanlik tarafindan belirlenen hasta dosyasinin diizenlenmesini ve Bakanlikca talep
edilen diger bilgilerin, Bakanligin bu bilgilere her an ulagabilecegi sekilde hazir tutulmasini saglar.
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(2) Hekim: Yaptig1 calismalardan o6tiirii merkez sorumlu hekimine baglidir. Merkezde tam
zamanl olarak gorev yapar. Bagka birimde gorevlendirilemez. Hekim:

a) Merkeze miiracaat eden hastalarin kabuliinii yapar.

b) Merkeze miiracaat eden hastalarin ilk degerlendirmesini yapar.

¢) Hastanin tetkiklerinin koordinasyonunu yapar.

¢) Hastalarin laboratuvar tetkikleri i¢in kanlarinin merkezde alinmasini saglar.

d) Hasta kayitlarinin tutulmasini saglar.

e) Hasta ve ailesinin egitimi, sosyal etkinliklerin gerceklestirilmesinde diger personel ile
gereken koordinasyonu saglar.

f) Gerektiginde evde saglik hizmetleri birimi ile isbirligi yapar.

g) Merkez sorumlu hekiminin vermis oldugu diger gorevleri yapar.

(3) Hemsire: Merkez sorumlusunun belirledigi merkez gorev alanlarinda tam zamanl
olarak gorev yapar. Bagka birimde gorevlendirilemez.

Personelin gorevden ayrilmasi, hastalik hali ve izinler

MADDE 18 - (1) Merkez sorumlusunun ¢esitli nedenlerle (hastalik, izin, rapor vb.) otuz
giinii gecmeyen kisa siireli merkezden ayrilmasi durumunda yerine bagka bir tabip vekalet edebilir.
Bu durum en geg bir hafta igerisinde miidiirliige bildirilir. U¢ aya kadar olan ayrilik hallerinde
sorumlu gérevini yiiriitecek baska bir Noroloji/Cocuk Néroloji Uzmam gorevlendirilir. Ug aylik
stireyi asan durumlarda veya merkez sorumlusunun gérevden ayrilmasi halinde merkeze, yeni bir
sorumlu gorevlendirilir ve miidiirliige bildirilir.

BESINCI BOLUM

Merkezlerin Izlenmesi, Denetlenmesi,
Yasaklar, Idari Yaptirim ve Cesitli Hiikiimler

Merkezlerin izlenmesi

MADDE 19 -(1) Merkezler, Bakanlik tarafindan istenilen bilgileri gondermekle
yikiimliidiir. Bilgi islem sistemi aracilifiyla giinliik olarak kaydettigi hasta bilgileri ve faaliyet
alanina giren tiim islemlere ait bilgiler ile Bakanlik¢a talep edilen diger bilgileri, Bakanligin ve
Midiirliigiin her an ulasabilecegi sekilde hazir bulundurur. Merkezlerin faaliyetlerine iliskin
formlar, Bakanlik¢a diizenlenir. Miidiirliikler, bu formlarin disinda ayr1 form diizenleyemez ve
merkezlerden isteyemezler.

(2) Bakanlik, merkezlerin ve hastalarin bilgilerini elektronik ortamda izleyebilecegi bilgi
islem sistemlerini kurabilir. Bu durumda tiim merkezler ve hastalarin bilgileri bu sisteme
kaydedilir. Birinci fikrada belirtilen formlar da bu sistem {izerinden takip edilebilir.

Merkezlerin denetlenmesi

MADDE 20 - (1) Merkezler; sikayet veya ihbar lizerine yapilan olagan dis1 denetimler
hari¢ yilda en az bir kez olmak iizere miidiirliik tarafindan, mevzuattaki sartlar acisindan yerinde
denetlenir. Denetim sonucu Bakanliga bildirilir. Merkez, denetimlerde tespit edilen eksiklik ve
aksakliklarin miidiirliigiin belirledigi siirelerde gidermekle yiikiimliidiir.

(2) Denetim ekibi, Noroloji veya Cocuk Norolojisi Uzmani, Fizik Tedavi ve
Rehabilitasyon Uzmani ve Miidiirliik gérevlilerinden olusur.

ALTINCI BOLUM
Egitim Merkezleri, Egitim ve Yetki Belgesi
Egitimler ve egitim merkezleri
MADDE 21 - (1) Biinyesinde néromuskiiler hastaliklar merkezi bulunan, tip fakiilteleri

hastaneleri ile egitim ve arastirma hastaneleri egitim merkezi olmak {izere Bakanliga bagvurularini
yapar. Talepler degerlendirilerek, Ek-5 ve Ek-7’deki belirtilen sartlara haiz tip fakiilteleri
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hastaneleri ve egitim ve arastirma hastaneleri Bakanliginda uygun gérmesi halinde egitim merkezi
olarak yetkilendirilir.

(2) Bakanlik tarafindan egitim programi hazirlanir ve egitim planlanir.

Noromuskiiler hastaliklar egitimine alinabilecek personel

MADDE 22 - (1) Egitime alinacak personel,;

a) Noroloji Uzmani

b) Cocuk Noroloji Uzmani

¢) Patoloji Uzmani

¢) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmani

d) Fizyoterapist

(2) Egitime alinan personel egitim siiresince;

a) Egitim gordiigii kamu kurum ve kuruluslarinca belirlenen usil ve esaslara uyar.

b) Egitim konusunun disinda bagka bir gérevde ¢alistirilamaz.

Basvuru

MADDE 23 - (1) Bagvurular miidiirliik tarafindan alinir.

(2) Alman bagvurular, takip eden bir ay icerisinde Miidiirliikce degerlendirilir ve egitim
programina alinan personel, ndromuskiiler hastaliklar egitim merkezlerine bildirilir.

Egitim miifredati, 6lcme ve degerlendirme

MADDE 24 - (1)Noromuskiiler hastaliklar merkezi personelinin egitim programi her brang
icin ayr1 ayr1 olmak iizere, Ek-6’da diizenlenmistir. Miifredat ¢ergevesinde egitim merkezlerince
verilecek egitim kirkbes (45) glin igerisinde tamamlanir.

(2) Egitim alana katilim belgesi egitim veren merkezin egitim sorumlusu tarafindan
diizenlenir. Katilim belgesinde egitime baslayis ve ayrilis tarihleri belirtilir.

(3) Egitim merkezlerinde miifredatta belirlenen teorik ve pratik egitimlerini tamamlayan
personele katilim belgesi diizenlenir.

(4) Kirkbes (45) giinliik siire icerisinde teorik egitimlerini tamamlamis pratik egitimlerini
tamamlayamayan personellere gecici egitim belgesi diizenlenir. Bu personel egitim belgesi
alabilmesi i¢in kalan pratik egitimlerini alt1 ay icerisinde tamamlamak zorunda olup bu egitimini
diger merkezlerde yapabilecegi gibi kendi merkezlerinde de yapabilir. Pratik egitimini
tamamlayan personel egitim merkezi sorumlusu ile vakalarini tartigmak {izere bir araya gelir ve
egitim sorumlusu tarafindan yeterli goriilen personele egitimi tamamladigina dair belge
diizenlenir.

(5) Egitimini tamamlayarak katilim belgesi diizenlenen personel Miidiirliik tarafindan
Bakanliga bildirilir.

Noromuskiiler hastaliklar egitimine alinacak diger personeller

Madde 25 - (1) Asagida yer alan:

a) Hekim,

b) Sosyal ¢alismaci,

¢) Psikolog,

¢) Hemsire,

icin Ek-6" da belirtilmis olan “Noromuskiiler Hastaliklar Hizmet i¢i Egitim Programi”
cergevesinde egitim almalar1 saglanir. Bu egitim merkez sorumlu hekiminin yiikiimliiliigiinde,
kendi merkezlerinde alinabilecegi gibi Miidiirliiglin belirleyecegi diger merkezlerde de alinabilir.

YEDINCI BOLUM
Gecici ve Son Hiikiimler

GECICI MADDE 1 - (1) Bu Yonergenin yiiriirliige girdigi tarihten 6nce ydnergede
belirtilen sartlar1 tagidiklarin1 belgelendiren Noroloji/Cocuk Noroloji Uzmanlarina bir sefere
mahsus olmak {izere néromuskiiler hastaliklar merkez sorumlulugu gorevi yetkisi, Egitim yetkisi
verilmis merkezlerden onaylanmak kaydiyla egitim miifredatindaki sartlar1 tagiyan personele
katilim belgesi verilir.
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GECICI MADDE 2 - (1) Bu Yénergenin yiiriirliige girdigi tarihten 6nce gegici faaliyet
izni verilmis merkezler, YoOnergenin yiiriirliie girmesini takiben 2 yil ig¢inde fiziki
diizenlemelerini ve personel egitimlerini tamamlar.

GECICI MADDE 3 - (1) Bakanlik¢a egitim merkezleri yetkilendirilene kadar personel
egitimlerine Bakanligin belirleyecegi yerlerde devam ettirilir.

Yiiriirlik

MADDE 26 - (1) Bu Yonerge Bakan Onayi ile yiiriirliige girer.

Yiiriitme
MADDE 27 - (1) Bu Yo6nerge hiikiimlerini Saglik Bakan1 yiirtitiir.

Kaynak: https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/2860,noromuskuler-hastaliklar-merkezleri-
yonergesidoc.doc?0
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3- Yonerge Ek 1 Basvuru Dilekcesi

ONIZIN BASVURU DILEKCEST
(IL SAGLIK MUDURLUGUNE)

EKurum/kurulugun ada:
MMerkez Sorumlue Uzmans Ada-
Sovads

Merkezde Caligacak Personel

Adresi:

Yukarnda ad: ve bilgiler: belirtilen kuromykurulusta niromuskiiler hastaliklar merkezi olarak
hizmet vermek istivorum. Izin islemlerinin baglatilmasi igin gerefini arz ederim.

Adi-Sovad
imza

4- Yonerge Ek 2 Basvuru Dosyasinda Bulunmasi Gereken Bilgi ve Belgeler

BASVURU DOSYASINDA BULUNMASI GEREKEN BIiLGIi VE BELGELER
(Basvuru yapilirken asagidaki evrak siralamasina uyulmasi zorunludur)
1. Noéromuskiiler Hastaliklar Merkezi agmak isteyen kurum ya da kuruluslar Bakanliktan Yonergedeki
EK-1’¢ uygun izin basvuru dilekgesi ile bagvuru yapildi mu?
2. Merkezlerde bulundurulmas: gereken béliimler, fiziki kosullar, yerlesim ve kullanim alanlarini
gdsteren, kurum amiri tarafindan onaylanmis olan plan.
3. Merkezde kullanilacak olan tibbi ara¢ ve gereglerin kurum amirince onaylanmis envanteri. (Ek 4)
4. Merkezde gorev yapacak personelin bu Yonerge uyarinca istenilen mesleki sertifikalar ile
diplomalarinin ve uzmanlik belgelerinin kurum amirince onayl érnekleri
*Kamu kurum ve kuruluslan tarafindan acilacak merkezlerden (4) bendlerdeki belgeler
istenilmez.

5- Yonerge Ek 3 Faaliyet izin Belgesi

T.C.
) . SAGLIK BAKANLIGI L
NOROMUSKULFR HASTALIKLAR MERKEZI FAALIYET 1ZNi

Faaliyet Izin Belgesinin
Tarihi:

Sayist:

Merkezin Agildigs
Kurumun Adi:

Adresi:

Merkezin

Adu:

Adresi:

Merkezden Sorumlu
Uzmanm Adi-Soyadi
Adresi

Merkezin Yatakl Tedavi
Kurumundaki Konumu

Hastane Biinyesinde [ | Ayt Adreste [ |

Yukarida adi ve adresi belirtilen merkezin faaliyet gostermesi uygun goriilmiistiir,

Onaylayanm
Adi-Soyad
Tmza
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Yonerge Ek 4 Merkezde Bulunmasi Gerekli Donanim, Arac ve Gerecler

Yiiksekligi ayarlanabilen hidrolik yatak (2 adet - eriskin ve ¢ocuk tipi),
Egitim merdiveni,

Paralel bar,

Yer minderleri,

Basamak (¢ocuk ve yetiskinler i¢in farkl yiikseklikte),

Cesitli yiikseklik ve sertlikte pozisyon minderleri,

Kum torbalari, therabant,

Egzersiz araglar1 (6rnegin motomet),

Paravan,

Kronometre,

Goniometre,

Dinamometre,

Spirometre,

Mezuralar,

Aile egitimi i¢in hastalara 6zel tekerlekli sandalye,

Cocuk hastalar i¢in uygun pozisyon saglayici puset ile ayakta durma sehpasi
Egitim materyali (internet baglantis1 olan bir bilgisayar, televizyon, projeksiyon cihazi ve
perdesi, portatif tahta vs.)

e Schirlerarasi aramalara acik telefon ve faks cihazi,

7- Yonerge Ek 5 Egitim Merkezi Kriterleri

1- Patoloji Uzmam Egitim Merkezi Kriterleri
2-

1. Biinyesinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezi bulunan hastaneler veya Noromuskiiler
Hastaliklar konusunda egitim verebilecek sartlara sahip Bakanlik¢a belirlenen iiniversite
veya egitim arastirma hastanesi olmasi,

2. Enzim histokimya, immunohistokimya olanaginin bulunmasi,

3. Elektron mikroskopi ve genetik incelemelerin yapilacagi bir laboratuvar ile isbirligi
olanaginin bulunmasi,

Deneyimli patoloji teknisyeninin bulunmasi,

5. Sok dondurma yontemi ile calisabilecek ve Ornek saklayabilecek donanima haiz bir
laboratuarin bulunmasi, derin dondurucularin (-80 ve -20 derece) olmasi, sivi nitrojen
tankinin bulunmasi gerekmektedir.

6. Ek 7 deki puanlama kriterlerine haiz Patoloji Uzmaninin bulunmasi,

2- Noroloji Uzmam Egitim Merkezi Kriterleri
1. Biinyesinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezi Bulunan hastaneler veya Noromuskiiler
Hastaliklar konusunda egitim verebilecek sartlara sahip Bakanlik¢a belirlenen iiniversite
veya egitim arastirma hastanesi olmasi,
2. Ek 7 deki puanlama kriterlerine haiz Noroloji uzmani/Cocuk Noroloji Uzmaninin
bulunmasi,
3- Fizik Tedavi Ve Rehabilitasyon Uzmam Egitim Merkezi Kriterleri
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1.

Biinyesinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezi Bulunan hastaneler veya Noromuskiiler
Hastaliklar konusunda egitim verebilecek sartlara sahip Bakanlik¢a belirlenen iiniversite
veya egitim arastirma hastanesi olmasi,

Ek 7 deki puanlama kriterlerine haiz Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmaninin
bulunmasi.

4- Fizyoterapist Egitim Merkezi Kriterleri

1.

Biinyesinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezi Bulunan hastaneler veya Noromuskiiler
Hastaliklar konusunda egitim verebilecek sartlara sahip Bakanlik¢a belirlenen iiniversite
veya egitim arastirma hastanesi olmasi,

Ek 7 deki puanlama kriterlerine haiz Fizyoterapistin bulunmasi,

8- Yonerge Ek 6 Egitim Program
NOROMUSKULER HASTALIKLARDA EGITIiM PROGRAMI
II- Noroloji Uzmanlan

Amag: Noromuskiiler hastaliklarin (6nboynuz, sinir kokii, Periferik sinirler, ndromuskiiler

bileske ve kas hastaliklar1) tan1 ve tedavisi konsunda teorik ve pratik agidan yeterli bilgiye sahip
uzmanlar yetistirmektir.

Hedef: Kas hastaliklar1 basta olmak {izere néromuskiiler hastaliklarin tan1 ve tedavisi

konusunda yeterli teorik bilgi diizeyine sahip, taniya gotiiren gerekli tetkikleri belirleyebilme,
uygulayabilme ve yorumlayabilme konusunda egitimli, néromuskiiler hastaliklar konusunda
kanita dayali tedavi uygulamalar1 konusunda bilgi sahibi, etik kurallara saygili bir sekilde tedavi
yontemlerini sunan, giincel tevdi uygulayabilen, gelecek tedavileri izleyebilecek uzmanlar
yetistirmek.

Bu 6grenim hedefleri dogrultusunda néromuskiiler hastaliklar merkezlerinde g¢alisacak

ozel egitim almig uzmanlar;

e Noromuskiiler sikayetleri olan hastalar1t muayene edecek,

e (Cesitli néromuskiiler problemler arasinda ayirici tani yapabilecek,

e Gerekli testleri isteyecek ya da yapacak,

e Elektrofizyolojik inceleme raporlarini yorumlayabilecek ve klinik ile entegre edebilecek
klinik noérofizyoloji bilgi diizeyine sahip olacak,

e Gerekli durumlarda kas biyopsisi yapacak ya da yine 6zel egitim almis uzmanlarca
yapilmasini koordine edecek,

e Kas biyopsilerinin sonuglarinin yorumlanmasini gergeklestirebilecek,

e Gerekli durumlarda hastalar1 uygun genetik analizlerin yapilmasi i¢in yonlendirebilecek,
e Kanita dayal1 tibbi verilerle ortaya konmus tedavileri uygulama bilgi ve beceri diizeyine
sahip olacaktir.

Ogrenim Gorecek Kisiler: Noroloji Uzmanlar

Ogrenim Siiresi ve Egiticilerin Ozellikleri:

Klinik Egitim:

Klinik egitim, iiniversite noroloji anabilim dallarinca en az 1 yil néromuskiiler hastaliklar

alaninda 6zel egitim almis ve takiben en az 3 yil néromuskiiler hastaliklarin tan1 ve tedavisi
konusunda c¢aligmig 6gretim tiyelerince verilir.

Elektrofizyolojik inceleme ve Yorumlama Egitimi:
Klinik norofizyoloji alaninda uzmanlik belgesine sahip bir uzmanin denetimindeki

laboratuvarda verilir.
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Klinik Egitim Ders Programm

Klinik Egitim Program Sirasinda Alinmasi Gerek Teorik Dersler

Konu

Saat

Kas Yapist Ve Fonksiyonlar

Myopatili Hastanin Degerlendirilmesi

Eriskin Ve Cocukluk Cagi Muskiiler Distrofileri

Konjenital Myopatiler

Inflamatuvar Myopatiler

Metabolik Myopatiler

Mitokondriyal Myopatiler

Sistematik Hastaliklarla iligkili Myopatiler

Periyodik Paralizi Ve Myotoniler

Noromiiskiiler Kavsak Hastaliklart

Motor Noron Hastaliklar:

Herediter Periferik Sinir Hastaliklar1

Inflamatuvar Perifirik Sinir Hastaliklar

Kas Ve Periferik Sinir Biyopsisi Indikasyonlar1 Ve Sinirliliklart

Kas Biyopsisi Yapilacak Kasin Secilmesi Ve Biyopsi Islemi

Biyopsi Raporlarinin Yorumlanmasi

Noromiiskiiler Hastaliklar Ve Rehabilitasyon

— = = (= N NN N N[ == ([N == |—

Toplam

[\°)
|

Pratik Egitim

Pratik egitim ndéromuskiiler hastaliklar konusunda yeterli sayida ve cesitte hastanin
goriilerek degerlendirilmesi ve tedavi edilmesini icermelidir. Klinik e§itim hem yatan hem de
poliklinik hastalarinin goriilmesini icermelidir. Egitim siiresi sonunda egitim alan hekim,;

. En az 50 Noromiiskiiler hastalig1 olan hastayr muayene etmis olmali

. En az bir kez 6n kol egzersiz testi yapmis olmali

o En az 25 tane kas biyopsisi yapmis ya da asiste etmis olmalidir.

Elektrofizyolojik Tetkik Yorumlama Egitimi Teorik Dersler

Konu

W
o
&
-

Elektrofizyoloji Laboratuar1 Ve Cihazlar

Kas Hastaliklar1 Elektrofizyolojisi

Prefirik Sinir Hastaliklar1 Elektrofizyolojisi

Noromiiskiiler Kavsak Hastaliklar1 Elektrofizyolojisi

Brakial Pleksus Anatomisi, Hastaliklari, Elektrofizyolojisi

Lumbosakral Pleksus Anatomisi, Hastaliklari, Elektrofizyolojisi

Motor Noron Hastaliklar1 Ve Elektrofizyolojisi

Uyarilmig Potansiyeller

N — D[N | W[N] —

Toplam

[
9]

III- Fizik Tedavi Ve Rehabilitasyon Uzmanlan

Amag: Noromuskuler hastaliklarin tani, tedavi ve takibinde kullanilacak uygun
degerlendirme metod ve Olgeklerini uygulayabilme temel egitimini almig olan fiziksel tip ve
rehabilitasyon uzmaninin; bu hastaliklarin (etyolojisini, siniflandirma, tani, ve komplikasyonlari
dogrultusunda) tiim rehabilitasyon programlarini etkin bir sekilde uygulama kapasitesine sahip

uzmanlar yetistirmektir.
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Hedef: ilerleyici kas hastaliklar1 basta olmak iizere ndromuskiiler hastaliklarin tam,
rehabilitasyon basta olmak iizere bu hastaliklarin tedavisi konusunda yeterli teorik bilgi diizeyine
sahip, fiziksel bozukluklar, engellilik ve sosyal hayat katilimindaki kisithliklarin
degerlendirmesini yapabilme, gerekli tetkikleri belirleyebilme, uygulayabilme ve yorumlayabilme
konusunda egitimli, ndromuskuler hastaliklar konusunda kanita dayali fizik tedavi ve
rehabilitasyon uygulamalar1 konusunda bilgi sahibi, etik kurallara saygili bir sekilde yontemleri
uygulayabilen, ilgili uzmanlik alanlart ile koordinasyon saglayabilen, kisa ve uzun vadede
kazanglar1 degerlendirebilen, gelecek tedavileri izleyebilecek uzmanlar yetistirmektir.

Bu 6grenim hedefleri dogrultusunda néromuskuler hastaliklar merkezlerinde caligsacak
0zel egitim almis uzmanlar;

¢ Bu hastalarin pozisyonlama ve yatak bakimini 6gretebilecek ve denetleyebilecek,

e Mobiliteyi artiran, kas zayifligin1 6nleyen veya azaltan, agriya yonelik ve EHA’y1 artiran
terapotik egzersizleri bilecek ve receteleyecek,

e Olusabilecek komplikasyonlara yonelik onleyici ve tedavi edici yontemleri bilecek,

e Konugma-yazma-okuma-yutma fonksiyonlarmma yonelik rehabilitasyon programlarini
planlayacak, izleyecek ve denetleyecek,

e Bu hastalarda olabilecek potansiyel solunum problemlerini ve rehabilitasyonunu

planlayacak, izleyecek ve denetleyecek,

Mesane-Barsak rehabilitasyonu ve hasta egitimini yapabilecek,

Hastalarin mobilite, kas kontrolii, yiiriime ve dengesini artiracak aktiviteleri bilecek,

Bu hastalarda olabilecek her tiirlii agrinin tedavisini planlayabilecek ve yapabilecek,

Elektrofizyolojik inceleme yapabilecek veya raporlarin1 yorumlayabilecek,

Kas biyopsisi sonuglarin1 yorumlayabilecek,

Hastalar1 gerekli durumlarda genetik inceleme i¢in yonlendirebilecek,

Hastalarin denge ve yiirime fonksiyonlarina yonelik gerekli degerlendirmeleri

yapabilecek, tedavisini planlayabilecek ve izleyebilecek,

¢ Bu hastalarin rehabilitasyonunda kullanilacak fizik tedavi modalitelerini uygulayabilecek
veya regete ederek gozetiminde veya denetiminde uygulatabilecek,

e Hidroterapi ve balneoterapi gibi tedavi yontemlerini uygulayabiliyor olacak veya regete
ederek gozetiminde veya denetiminde uygulatabilecek,

e Mimkiin olan en iyi bagimsizlik i¢in en uygun yardimci cihaz kullanimina karar
verebilecek ve regeteleyecek,

e Bu hastalarda olusabilecek her tiirlii yara bakimii yapabilecek, bu konuda egitim
verebilecek ve denetleyecek,

e Bu hastalarin beslenme destegi gereksinimini belirleyecek ve gerekli diizenlemeyi
yapacak,

e Bu hastalara sosyal ve davranis yetenegi egitimini koordine edecek,

e Bu hastalara sosyal ve davranis yetenegi egitimi verebilecek,

e Bu hastalarin giivenlik ve bagimsizlik Olgiitlerini ve ev bakim ihtiyaglarini
degerlendirebilecek ve dnerilerde bulunabilecek,

e Bu hastalara stres tedavisi ve duygu durum destegi gerektiginde yonlendirebilecek,

e Bu hastalarda dikkat, hafiza ve yargilama gibi kognitif eksiklikleri tespit edecek, diizeltici
ya da artiric1 aktiviteleri planlayacak,

e Hasta ve aile egitimini yapabilecek,

e Hastalarin problem ¢6zmesinde, insan iligkilerinde ve iletisimde yardimci olan aktivite ve
programlara katilimlarin1 koordine edecek,

e Bu hastalar1 toplum destegi gruplarina dahil edilmesini saglayan aktiviteleri koordine
edecek,
Ogrenim Gérecek Kisiler: Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon uzman hekimleri
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Klinik Egitim Ders Programm
Klinik Egitim Program Sirasinda Alinmasi Gerek Teorik Dersler

Konu

Saat/Siire

Noromuskiiler hastaliklar (NMH) da kas ve sinir fizyolojisi

NMH’larin siniflandirilmasi

NMH’larda tani, laboratuar testler, kas ve sinir biyopsileri

NMH'’lardaelektrofizyolojik degerlendirme

NMH'’lar ile iligkili genetik tani

NMH’larda klinik ve fonksiyonel degerlendirme

NMH’lardatonus ve refleksler

NMH’larda yutma problemleri ve beslenme

NMH'’larda iletisim problemleri

NMH’da rehabilitasyonunda kognitif, davranigsal ve psiko-sosyal durumlar

NMH’lardamobilite, yiiriime ve diisiik ayak

NMH'’lardaspinaldeformitelerin tedavi ve rehabilitasyonu

NMH’larda agr1 ve tedavisi

NMH’lardacihazlama ve tekerlekli sandalye uyarlanmasi

NMH’da ¢evre diizenlemesi ve kontrolii

NMH’larda goriilen medikal komplikasyonlar

NMH’da evde bakim ve yasam kalitesi

Motor néron hastaliklarinda degerlendirme, tani, tedavi ve rehabilitasyon

Poliomyelit, postpoliosendromu’nda degerlendirme, egitim ve rehabilitasyon

Spinalmuskiileratrofilerde degerlendirme, tedavi ve rehabilitasyon

Periferikndropatiler - Charcot Marie Tooth Hastaligi: Degerlendirme,tedavi ve
rehabilitasyon

e B Y el el Ll el el e L S A e e el e el e L e D O A O R N V)

Periferikndropatiler — Guillain Barre Sendromu : Degerlendirme, tedavi ve 1
rehabilitasyon

Periferikndropatiler — FriedreichAtaksisi: Degerlendirme, tedavi ve 1
rehabilitasyon

Periferikndropatiler — Dejerine-Sottas, Kritik Hastalik Noropatisi: 1
Degerlendirme, tedavi ve rehabilitasyon

Noromuskiiler kavsak hastaliklar1 (MiyasteniaGravis, Miyastenik sendrom, 1
Botulizm) ve rehabilitasyonu

Kazanilmig, inflamatuar ve metabolikmiyopatiler ve rehabilitasyonu 1
Hereditermiyopatiler, progressifmuskiilerdistrofiler ve rehabilitasyonu 4
Konjenitalmiyopatiler, konjenitalmuskiilerdistrofiler ve rehabilitasyonu 1
Toplam 36
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Klinik Egitim Program Sirasinda Alinmasi Gerek Pratik (Uygulamali) Dersler

Konu Saat/siire

NMH'’larda klinik ve fonksiyonel degerlendirme

NMH’lardaelektrofizyolojik degerlendirme

NMH’larda egzersiz programlanmasi

NMH’larda solunum ve yutma rehabilitasyonu

NMH’lardamobilite, yiirlimenin degerlendirilmesi ve diigiik ayak

NMH’lardacihazlama

ENILS NI SR ] (SR ENE SR )

Olgular tlizerinden degerlendirme ve tedavi planinin yapilmasi (Motor, ndron
hastalig1, muskiilerdistrofi, spinalmuskiileratrofi, periferikndropati, serebralpalsi)

NMH’larda komplikasyonlar 2

Toplam 20

IV- Fizyoterapistler

Amac: Noromuskiiler Hastaliklarda hastaya 6zel degerlendirme yapabilen, fizyoterapi
rehabilitasyon yontemlerini bu hastalara 6zel olarak uygulama becerisine sahip olan, teorik ve
pratik agidan yeterli diizeyde fizyoterapistler yetistirmektir.

Hedef: Kas, sinir, kavsak ve 6n boynuz motor noron hastaliklarinin gosterdikleri fiziksel
ve fonksiyonel yetersizlikleri ayirt edebilen, ¢ocuk ve eriskin noromuskiiler hastaliklardaki
farkliliklar1  bilen, bu hastaliklarin = gosterdigi yetersizlikleri Ol¢lip degerlendirebilen,
degerlendirme sonuglarin1 yorumlayabilen, noromuskiiler hastaliklar konusundaki kanita dayali
klinik uygulamalar konusunda bilgi sahibi, ekip ¢alismasi yapabilen ve etik kurallara uyan,
bilimsel gelismeleri takip edebilecek fizyoterapistler yetistirmektir.

Bu 6grenim hedefleri dogrultusunda néromuskiiler hastaliklar merkezlerinde ¢alisacak
0zel egitim almis fizyoterapistler;

e NMH’1n klinigini bilecek ve hastaliklarin progresyonuna gore olasi yetersizliklere gore
mesleki tutum gelistirecek,

e Hastalarin ihtiyaglarini biitlinciil bir yaklagim ile gorebilecek,

e Hastaya ve hastaliga 6zel degerlendirme yontemlerini bilecek,

e Konuya iligkin giincel ve kanita dayal1 bilgiden haberdar olacak ve uygulamalarina
yansitacak,

e Hastaya 6zel fizyoterapi uygulamalarinda yeterli teorik bilgi ve pratik beceriye sahip
olacak,

e Hastanin rehabilitasyonunda kas zay1flig1, solunum problemi, teknolojik destek, ihtiyaci,
sekil bozukluklari, bakim problemleri vb gibi ¢ok yonlii problemleri goériip buna gore
yaklasim yapabilecek,

e [llgili uzmanlar ile bilgi alis verisinde bulunabilecek ve ekip calismasi yapabilecektir.
Ogrenim Gorecek Kisiler: Fizyoterapistler

Ogrenim Siiresi ve Egiticilerin Ozellikleri
Klinik Egitim

Klinik egitim, iniversitelerin Saglik Bilimleri Fakiiltelerinin Fizyoterapi ve Rehabilitasyon
Boliimlerinde en az 1 yil néromuskiiler hastaliklar alaninda 6zel egitim almis ve takiben en az 3
yil néromuskiiler hastaliklarin fizyoterapi ve rehabilitasyonunda calismis Ogretim iiyelerince
verilir.

Egitim Siiresi 45 giin olup eriskin ve pediatrik n6romuskiiler hastaliklar olarak iki modiil
halinde ele alinacaktir.
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Pediatrik Noromuskiiler Hastaliklar Egitim Programi

Dersin ad1

Saat/Siire

NMH’1n genel klinik 6zellikleri, siniflandirilmasi, ICF, farklar1 ve
benzerlikleri

1

Primer Kas Hastaliklari

Motor noron hastaliklar1 (Spinal Muskiiler Atrofiler)

Herediter Sensorimotor Hastaliklar

(S N R RS R \S)

NMH’da ambulatuar ve postambulatuar donemde sik karsilasilan
problemler ve 6nemi (Skolyoz, Kontraktiirler, solunum problemleri vb)

—t |t | | —

NMH’da degerlendirme

NMH’da tedavinin genel amaglar1 ve prensipleri

NMH’ larda ¢igneme ve yutma problemleri

NMH’ larda bakim problemleri

— O 0| Q[

Olgu tartigmalari

TOPLAM

19 saat

Eriskin Noromuskiiler Hastaliklar Egitim Program

Dersin Adi

Saat/ Siiresi

Eriskin Noromuskiiler Hastaliklar

Erigkin ndromuskiiler hastaliklarin motor fonksiyona etkileri

Eriskin kas hastaliklari

Eriskin kas hastaliklari

Eriskin motor néron hastaliklari

Erigskin motor noron hastaliklari

Eriskin polindropatiler

Eriskin polinéropatiler

Erigkinler NMH’da degerlendirme yontemleri

— [ OO0 |I|N| N[ [W(IN|—

NMH’da ambulatuar ve postambulatuar donemde sik karsilagilan
problemler ve 6nemi (Skolyoz, Kontraktiirler, solunum problemleri,vb)

[ERa NN U U, U U U (U U -

Eriskin NMH larda solunum problemleri ve fizyoterapisi

Eriskin NMH larda bakim problemleri

Erigkin NMH larda yagam kalitesi ve toplumsal katilim

Olgu tartismalari

TOPLAM

- | O\ [ [ = | =
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Pratik egitim

Pratik egitim noromuskiiler hastaliklar konusunda yeterli sayida ve cesitte hastanin
goriilerek degerlendirilmesi ve fizyoterapisini icermelidir. Egitim alan fizyoterapist pratik egitim
sirasinda aldig1 hastanin degerlendirme ve uygulamalarini rapor eder ve egitimci ile tartisir.
Fizyoterapistin bu egitim sonunda pediatrik ve eriskin grupta farkli fonksiyonel seviye ve taniya
sahip hastalarin klinik karar verme siirecini olusturmasi, uygulamasi ve takibini yapmis olmasi
gerekmektedir.

e En az 20 Noromiiskiiler hastaligi olan hastay1 degerlendirmis olmal,

e Enaz 20 kez aile egitimi ve ev programi vermis olmali,
e En az 20 hastaya fizyoterapi uygulamis olmalidir.

V- Patoloji Uzmanlar

Amag: Noromuskiiler hastaliklarin (6nboynuz, sinir kokii, Periferik sinirler, ndromuskiiler
bileske ve kas hastaliklar1) ayirict tanist i¢in yapilacak ¢izgili kas ve sinir biyopsilerinin 6zel
histopatolojik incelemesini yapabilecek, teorik ve pratik acgidan yeterli bilgiye sahip patoloji
uzmanlar yetigtirmektir.

Hedef: Kas hastaliklar1 basta olmak {izere néromuskiiler hastaliklarin tanisi igin yapilacak
kas ve sinir biyopsilerini degerlendirmede teorik bilgi diizeyine sahip, taniya gotiiren gerekli
boyamalar1 belirleyebilme, uygulayabilme ve yorumlayabilme konusunda egitimli, ndromuskiiler
hastaliklarin ayirici tanisi konusunda bilgi sahibi, ilgili uzmanlik alanlar1 ile koordinasyon
saglayabilen, kisa ve uzun vadede kazanclar1 degerlendirebilen, etik kurallara saygili bir sekilde
tan1 yontemlerini sunan patoloji uzmanlar yetistirmektir.

Patoloji Egitim Program Sirasinda Alinmasi Gereken Teorik Dersler
Konu Saat/Siire

Cizgili kasin histolojisine bakis

Cizgili kasin fizyolojisine bakis

Mitokondriyi anlamak (metabolizmaya kisa bakis)

Kas biyopsisinin endikasyonlari, kontrendikasyonlar1 ve sinirliliklar

Periferik sinir biyopsisi endikasyonlari

Q| it [ e |t [ [

Kas biyopsisi degerlendirmesinde kullanilan  histokimyasal, enzim
histokimyasal ve immiin histokimyasal boyamalarin ve boyama
mekanizmalarinin irdelenmesi

Noromuskuler hastaliklarin tanisinda elektron mikroskopisinin rolii ve EM | 2
inceleme konusunda teorik bilgilenme

Noromuskuler hastaliklarin tanisinda genetik incelemenin rolii ve kalitim | 2
modelleri (genetik uzmani tarafindan anlatilacak)

Noromuskuler hastaliklarin klinik klasifikasyonu (noéroloji uzmani tarafindan | 1
anlatilacak)

Noromuskuler hastaliklarin histopatolojik klasifikasyonu

Kas biyopsi preparatlarini okumak ve temel patolojinin belirlenmesi

Rabdomyoliz, toksik ve ilaca bagli myopatiler

Norojenik myopatiler

Periferik sinir biyopsi degerlendirilmesi ve taniya katkilari

Noromiiskiiler Kavsak Hastaliklari

Metabolik Myopatiler ve iyon kanal hastaliklar

NN =] =] NN W] —

Mitokondriyal Myopatiler

139



Inflamatuvar Myopatiler 2

Konjenital Myopatiler 2

Mpyofibriler myopatiler 1

Muskuler distrofiler 3

Sistematik hastaliklarla iligkili myopatiler 1

Noromiiskiiler hastaliklarin klinigi ve klinikopatolojik korelasyon (ndroloji | 2

uzmani tarafindan anlatilacak)

Noromiiskiiler hastaliklarda rehabilitasyon (fizik tedavi uzmam tarafindan | 2

anlatilacak)

Toplam 40
Patoloji Egitim Programi Sirasinda Alinmasi Gereken Uygulamal Dersler

Konu Saat/Siire

Kas biyopsi alinis teknigi (¢ocuk cerrahi, beyin cerrahi veya ndrolog tarafindan | 2

gosterilecek)

Materyalin laboratuara ulastirilma sirasinda yasanacak sorunlara bakis ve | 2

normal kas dokusunda gecikmeye bagli olusacak sorunlarin, hayvan kasi

orneklerinde demonstrasyonu

Kas istek kagitlarinin ve raporlama seklinin tartigilmasi 1

Kas biyopsi materyalinin kesit i¢in hazirlanmasi, s1v1 nitrojen ile dondurulmasi | 2

ve frozen kesit alinmasi

Kas biyopsi materyalinin elektron mikroskobik ve genetik inceleme igin | 1

hazirlanmasi

Periferik sinir biyopsilerinin kesit i¢in hazirlanmasi ve kesit alinmasi 1

Elektron mikroskopisi i¢in doku takibi 4

Elektron mikroskopik inceleme i¢in ultramikrotomla kesit alinmasi 2

(anlagsmali EM laboratuar1 biinyesinde yapilacak)

Elektron mikroskopik inceleme (anlasmali EM laboratuari biinyesinde | 4

yapilacak)

Genetik inceleme i¢in parafin blok veya taze dokudan DNA ekstraksiyonu 4

Genetik inceleme (anlagmali molekiiler biyoloji ve genetik laboratuari | 4

bilinyesinde yapilacak)

Kas biyopsi incelemesinde kullanilan histokimyasal boyalarin hazirlanmasi, | 2

boyama teknigi ve kalite kontrolii

Kas biyopsi incelemesinde kullanilan immiinhistokimyasal boyalarin | 2

hazirlanmasi, boyama teknigi ve kalite kontrolii

Kas biyopsi incelemesinde kullanilan enzimhistokimyasal boyalarin | 2

hazirlanmasi, boyama teknigi ve kalite kontrolii

Periferik sinir biyopsi incelemesinde kullanilan boyalarin hazirlanmasi, boyama | 2

teknigi ve kalite kontrolii

Noromuskuler biyopsilerde karsilagilan artefaktlarin  olus  sekillerinin | 2

demonstrasyonu

Alinisindan degerlendirmesine dek bir biopsi ile basa ¢ikma 3

Toplam 40
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9- Yonerge Ek 7 Egitici Kriterleri

NOROMUSKULER HASTALIKLAR ICIN PUANLAMA TABLOSU

Noroloji Egitim Sorumlusu

1. islem adi Puan Islemden alinacak Puan aciklama
Tavan puan

a) Kayitl en az 150 néromuskiiler hastasi olan ve

diizenli dal poliklinigi yapan tinite sorumlusu olmak 8 40 Her yil i¢in

b) Kayitli en az 150 ndromuskiiler hastasi olan

ve diizenli dal poliklinigi yapan {initede uzman 5 40 Her yil igin

olarak caligmak

¢) Kayithi en az 150 ndromuskiiler hastasi olan ve

diizenli dal poliklinigi yapan iinitede uzmanlik 3 Her y1l igin

egitimi siiresinde ¢aligmak

¢). Klinik elektrofizyoloji yan dal belgesine sahip 20 20

olmak

d). Sorumlusu klinik elektrofizyoloji yan dal

belgesine sahip EMG laboratuarinda ¢alismak 10 20 Her y1l i¢in

¢) EMG Laboratuarinda 3 ay ¢alismak 5

I1. Noromuskiiler Hastaliklar Konusunda Bilimsel Yaymnlar

a) SCI, SCI-Expanded gibi indekslerce taranan 15 40 Her makale igin

dergilerde yayinlanan makale

b) SCI, SCI-Expanded dis1 indekslerce taranan 10

dergilerde yayinlanan makale

¢) Yurti¢i hakemli dergilerde yayinlanan 5

arastirma makaleleri

¢) Kitap yazarligi veya editorliikk Yurtdisi/Yurtici 40/20

d) Kitapda boliim yazarlig Yurtdisi/yurtici 25/15

e) Kitap cevirisi

Tiim kitap/Kitapda boliim gevirisi 20/10

* Noromiiskiiler hastaliklar egitim sorumlusu olmak icin I. boliimden en az 40, I1. boliimden

en az 20 puan alinmasi kaydi ile 60 ve iistiinde puana sahip olmak.
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Tibbi Patoloji Uzmani Egitim Sorumlusu

islem Ad Puam | Yi/Ay/Adet (b) | Toplam islemden Puan Aciklama
(a) (a)x(b)<=( Alinacak
c) Tavan Puan
(9]
a) Noromuskiiler hastaliklar 10 50 Y1l olarak
konusunda egitimci olarak hesaplanir
calismis olmak
b) Noromuskiiler hasta takibi 5 230 En az 40 hasta
yapmis olmak olmalidir.
¢) Noromuskiiler hastalar i¢in 5 150 En az 30 hasta
fizik tedavi ve rehabilitasyon olmalidir.
programi planlamak
¢) Noromuskiiler hastaliklar 5 20 Kurs/kongre/semp
konusunda ozyum bagina
kurs/kongre/sempozyuma hesaplanir
katilmis olmak
d) Noromuskiiler hastaliklar 10 20 Seminer/Konferan
konusunda Seminer/Konferans s basina hesaplanir
vermis olmak
e) SCI/SCI 10 30 Makale basina
Noromuskiil | expanded
er hastaliklar | kapsami
konusunda dergilerde
bilimsel makale olmasi
yayin Ulusal dergilerde | 7 Makale basina
yapmis makale olmasi
olmak ulusal/uluslar 5 teblig basina
arasi kongrelerde
teblig
Noromuskiiler 15 Kitap basina
hastaliklar
konusunda kitap
yazma veya
editorliik yapma
Noromuskiiler 8 Boliim basina
hastaliklar
konusundaki
kitaplarda bolim
yazarli1 yapma
Toplam Puan 500 En az 400 puan
olmalidir.
Islem Ad1 Puani | Adet Toplam Islemden | Puan Aciklama
(a) (b) (a)x(b)<=(c) Alimacak
Tavan
Puan ( ¢)
a) Yillik 50 ve tizeri kas biyopsisi | 2 12 Y1l bagina
yapilan merkezin tibbi patoloji
biriminin idari sorumlulugunu
yapmis olmak
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b) Uzmanlik egitimini; egitim 1 6 Y1l bagina
donemince Bakanlik¢a
ruhsatlandirilmis, aktif olarak kas
biyopsisi yapilan bir merkezde
yapmig olmak
¢) Yillik ortalama 50 ve tlizeri kas | 2 Y1l bagina
biyopsisi yapilan merkezde
patoloji uzmani olarak aktif
calismis olmak
¢) Kas biyopsisinin patolojik 4 Tavan En az 40 puan
incelemesini yapmis olmak. Puani Yok | olmalidir
Biyopsi basina
d) Kas biyopsisi raporlamasinda 1 Biyopsi basina
birinci asistan gorevi yapmis
olmak
f) Kas SCI veya SCI-E 2 10 Makale basina
patolojisi kapsami dergilerde
konusunda makale olmasi,
bilimsel Diger yurtigi ve 1 Makale bagina
literatiirde yurtdist hakemli
yer almak dergilerde
yayinlanmis
makale olmasi
Kas patolojisi 5 Kitap veya bolim
konusunda kitap basina
veya kitap bolimi
yazma, editorliik
yapma;
Genel Toplam Puan (d+et+f) (d+e)
(atb+ct+d+etf) Toplam islemlerinden en
Puan az 80 puan
almalidir.

Fizyoterapistler Egitim Sorumlusu;

islem ada islemden

Puan | alinacak Puan aciklama

Tavan puan

a)Calistign  kliniklerde  ndéromuskiiler Belgelemek kosulu ile olgu basina
hastaliga sahip kisilerin son bir yildir | 10 80 5’er puan alirlar
fizyoterapisini yiirlitmiis ve takip etmis
olmak.
b) Hastanelerin (devlet, 6zel ve {iniversite)
ndroloji kliniklerinde en az 2 sene ¢alismus | 40 80 Her yil i¢in 40 puan alir
olmak.
c) Son on yil igerisinde noéromuskiiler Egitimden muaf tutulurlar
hastaliklar konusunda, tez yapmis olmak 150 150
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¢) Son 10 yil iginde lisans iistii egitimde Lisansiisti veya doktora dersi

ndromuskiiler hastaliklar ile ilgili tez | 30 150 bagina alinan puanlardan hesaplanir

yapmadig1 halde ders alanlar belgelemek

kosulu dersin kredisi bagina 30 puan alir.

d)Lisans doneminde néromuskiiler Egitimin eriskin ve c¢ocuk grubu

hastaliklarin fizyoterapi ve rehabilitasyonu | 80 80 icin ortak yapilan teorik ve temel

konusunda ders almis olanlar kismindan (b6lim1,2,4,13,15,17,20
ile bir haftalik klinik ¢alisma) muaf
tutulurlar. Mezuniyeti 10 yildan
uzun olanlar giincelleme egitimi
alirlar (1 hafta klinik caligma)

a)Lisans doneminde néromuskiiler | 15 60 Hafta bagina 15 puan alirlar

hastaliklarin fizyoterapi ve rehabilitasyonu

konusunda en az 4 hafta klinik staj yapmus

olanlar

b)Son bes yil i¢cinde bilimsel toplantilarda

néromuskiiler hastaliklar ile ilgili konferans

ve panellere katilmis olmak ile toplanti 10 30

basina 10 puan alirlar.

c)Yurtdisi ve yurt icinde ¢alistaylara

gozlemci  olarak  katilmis olmay1

belgelenmesi kosulu ile ¢alistay bagina 15 | 15 30

puan alir.

¢)Noromuskiiler hastaliklar ve

rehabilitasyonu konusunda yayim | 15 60 Yayin basina 10 puan alirlar

bulunmak, kitap boliimiinde yazar olmak

Bolum IT

II. Noromuskiiler hastaliklar konusunda bilimsel yayinlar

a) SCI, SCI-Expanded gibi

indekslerce taranan dergilerde 15 40 Her makale i¢in
yayinlanan makale

b) SCI, SCI-Expanded dis1

indekslerce taranan dergilerde 10
yayinlanan makale

¢) Yurtici hakemli dergilerde
yayinlanan arastirma makaleleri 5
¢) Kitap yazarlig1 veya editorlikk
Yurtdis1/Yurti¢i 40/20
d) Kitapda boliim yazarligi

Yurtdist/yurtici 25/15
f) Kitap ¢evirisi

Tiim kitap/Kitapda boliim cevirisi 20/10

* Noromiiskiiler hastaliklar egitim sorumlusu olmak icin I. Boliimdeki tiim Kriteri
karsilams ve II . Boliimden en az 40 puan almis olmak gereklidir.
* Bu egitimi verecek Kisilerin akademisyen fizyoterapist olmalar1 zorunludur.
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Tiirk Noroloji Dernegi 20 Mart 2012 tarihinde Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Y 6nergesi
taslagi hakkinda verdigi goriiste bu merkezlerin kamuda degil iiniversite hastanelerinde olmast
gerektigini savunmustur.

Turk Noroloji Dernegi’ nin Noromuskiiler Hastahiklar Merkezleri Yonergesi Taslag
Hakkinda Goriis Ve Onerileri

ESKi BASKANLAR YONETIM KURULU UYELER Adres

Prof. Dr. Kubilay Varli BASKAN Prof. Dr. Rana Mesrutiyet Cad. No:
Prof. Dr. Kaynak Prof. Dr. Ersin Tan Karabudak 48/7

Selekler BASKAN YARDIMCISI Prof. Dr. Babiir Dora 06420 Kizilay-

Prof. Dr. Serefnur ANKARA
Oztiirk Tel: 0(312) 435 59 92

Faks: 0(312) 431 60 90

Prof. Dr. Fethi idiman
Prof. Dr. Aksel Siva

Prof. Dr. Ozden Sener
GENEL SEKRETER
Prof. Dr. Tillay Kansu Prof. Dr. Ayse Bora Tokgaer
SAYMAN

Doc. Dr. Levent Inan

Sayr :2012/G-81 20 Mart 2012

Konu : Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi Taslagi hakkinda goriis ve
onerilerimizin sunulmasi hk.

T.C SAGLIK BAKANLIGI
ANKARA

Noromuskiiler hastaliklar ile ilgili tani, teshis, tedavi, rehabilitasyon ve egitim hizmetlerinin
sunuldugu merkezlerin tesis, personel, egitim ve fiziki alt yap: standartlari ile isleyisine iliskin
usul ve esaslar1 belirleme amaci ile hazirlanan Yonerge taslagi tarafimizdan incelenmistir. Bu
inceleme sonunda dikkate alinacagi diisiincesi ile goriis ve Onerilerimiz asagida bilginize
sunulmaktadir. Saygilarimizla.

Yonerge Taslagi Hakkinda Goriis ve Onerilerimiz:

1- Yonergede néromuskiiler hastaliklar merkezlerinin belli siire bir tiir sertifika egitimine tabi tutulmus
Noroloji uzmani, Patoloji uzmani, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmani, Tabip ve Fizyoterapist
bulundurarak yaygin bir bigimde agilabilecegi yoniinde diizenlemeler yapilmistir.

Bu haliyle merkezlerin yurt disi 6rneklerinde oldugu gibi beklenen islevi gérmesi miimkiin
olmayacaktir. Yurtdist drneklerinde sinirli sayida son derece gelismis Ozelliklere sahip merkezler
bolge diizeyinde hizmet vermektedir. Merkezlerde norolog, fizik tedavi uzmani, fizyoterapist,
ortopedist, psikolog, sosyal hizmet uzmani gérev yapmakta, hastalarin klinik ve laboratuar tetkikleri
yapilmakta, teshis ve tedavisi planlanmaktadir.

Ulkemizde ise bu konuda yetismis insan giicii olan yerler Universite Hastaneleri olup, basta Hacettepe,
Istanbul-Capa ve Ege Universitesi T1p Fakiilteleri Noroloji Anabilim Dallarinda bu hastalara yurt dist
standartlarda tam1 hizmeti verilmektedir. Bu merkezlerin disinda bu alanda kismen de olsa ¢alisma
yapan az sayida ve yine liniversite biinyesinde olmak iizere anabilim dali vardir. Hazirlanmakta olan
yonergede ise néromuskiiler hastaliklarin tan1 ve tedavisine yonelik iinite ve birimlerin agilisinda, tip
fakiiltelerinin bu alandaki ¢alismalari baglatan ve 6teden beri yiiriiten yerler oldugu g6z ardi edilerek
tip fakiiltelerinde bulunan merkezlerin agilisinin Saglik Bakanligi’nin izin ve onayina tabi kilinmasi
uygun goriilmektedir. Boyle bir isleyis tip fakiiltelerinin kurulus amaclarina uygun olmadigi gibi
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Yiiksekogretim Yasast ve Anayasa’nin yliksekogretimle ilgili maddeleri uyarinca ¢izilen islevlerine
de denk diismemektedir.

Yonerge belirli sartlar1 tamamlayan her {iniversite ve SB hastanesinin merkez olmak igin
basvurabilecegini 6ngdrmektedir. Ulke genelinde bir ihtiyag tespiti yapmadan ve gerekli bilgi ve
donanima sahip yeterli sayida personel saglanmadan merkezler acilmasi hastalarin gereksiz yere
“merkez” adi verilmis bu yerlere yonlenmesine/yonlendirilmesine sebep olacaktir. Yeterli alt yap1
saglanmadan merkezlesme yatarak tetkik ve tedavi edilmesi ya da evde bakim hizmeti almasi gereken
hastalar i¢in bir siire sonra magduriyet sebebi olacaktir.

Bilindigi gibi néromuskiiler hastaliklarigogu genetik (kalitsal) gecisli hastaliklar olup bu hastalarin
cogunun tedavisi olanakli degiln dir. Hastalarin hemen hemen hepsi fizik tedaviye ihtiyag
duymaktadir. Bu merkezler, yukarida belirttigimiz o6zelliklere gore yapilandirilmaz ise hastalar
iizerinde “ileri merkez” yanilgisi yaratan ancak 6ziinde fizik tedavi ve rehabilitasyon hizmetlerinin
verildigi merkezler kurulmus olacaktir. Bu halde iilke kaynaklarinin plansiz kullanilmasi sonucu da
dogacaktir.

Ayrica bu alan, yurt disinda bir yan dal alani1 olarak yapilandirilmamustir. Yurt dis1 6rneklerde, bilimsel
ve klinik ortamda 6zellesmis ¢aligmalarla yetismis insan giicii, az sayidaki merkezde gergek islevine
uygun olarak tani ve olanakli olan tiirlerde tedavi hizmeti vermektedir. Yonerge taslaginda ise bir tiir
sertifikasyon egitimi ile belgelendirilen uzman hekim ve diger personel araciligi ile yaygin bir bi¢imde
merkez agilmasinin planladigi anlasilmaktadir. Oysa basta belirttigimiz lizere gergekten bu alanin 6zel
ve ileri diizeyde bilgi ve deneyim gerektiren niteliklerine uygun bilimsel g¢erceveyi ve yurt dist
orneklerini goz ard1 etmeyen bir yapilanmanin kurulmasina ihtiya¢ bulunmaktadir.

Taslagin 24. Maddesinde ise ndromuskiiler hastaliklar egitim merkezlerinde yapilacak siavlar
sonucunda *Tabipler i¢in, Noromuskiiler hastaliklar tabipligi yetki belgesi,

*Patoloji uzmani i¢in, Kas biyopsisi uzman tabipligi yetki belgesi

*Noromuskiiler hastaliklar egitimi almis fizyoterapistler i¢in, Noromuskiiler hastaliklar fizyoterapist
yetki belgesi

*Noromuskiiler hastaliklar egitimi almis Fizik tedavi ve rehabilitayon uzmanlari i¢in, Noromuskiiler
hastaliklar uzman tabipligi yetki belgesi,

*Noromuskiiler hastaliklar egitimi almig Noroloji uzmanlart i¢in, Noromuskiiler hastaliklar uzman
tabipligi yetki belgesi, diizenlenecegi belirtilmistir. Tipta uzmanlik alanlarinin gorev ve yetki
alanlarinda ayrica bir yetki belgesinin diizenlenmesi uygun olmadig: gibi ilgili mevzuat uyarinca bir
uzmanlik alani olarak belirlenmeyen alanlarda adeta uzmanlik alanlari yaratilmasi s6z konusu
olacaktir.

Oysa noromuskiiler hastaliklarin tani ve tedavisi uzmanlik alani noroloji uzmanligi kapsaminda yer
almaktadir. Bu nedenle de Tipta ve Dis Hekimliginde Uzmanlik Egitimi Yo6netmeliginin 7. Maddesi
basta olmak iizere lilkemizdeki ilgili mevzuat geregince boyle bir alanda sertifika programi diizenlenip
diizenlenemeyecegi, diizenlenecek ise igerigi, siiresi, egiticilerin niteligi ve egitim merkezlerinin
ozellikleri konusunda Tipta Uzmanlik Kurulu’nun karar1 gerekmektedir.

Danistay 10. Dairesi tarafindan Sertifikali Egitim Yonetmeligine iligskin 15 Aralik 2011 giinlii ve
2010/15458 sayili yiiriitmeyi durdurma karar1 verilmistir. Danistay’in kararinda da YoOnetmeligin
yiirlirliige girmesinden sonra 2 Kasim 2011 tarihinde yiiriirliige konulan 663 sayili KHK’ye atif
yapilarak Tipta Uzmanlik Kurulu’nun bu siirecteki roliine ve yetkisine isaret edilmis ve bu durumu
gozetmeyen YoOnetmelik hiikiimlerinin hukuka aykiri oldugu belirtilmistir.  Bir biitiin olarak
merkezlerde gorev yapacak yetismis insan giliciiniin tanimlanmasinda, yetkilendirilmesinde ve
merkezlerin iglevleri konusunda bilimsel olarak ve hukuksal olarak sorun oldugu diistiniilmektedir.

2- Yonetmeligin 5. Maddesinde Noromuskiiler Hastaliklar Bilimsel Danigsma Komisyonunun kurulus
ve gorevleri diizenlenmistir. Oncelikle bilimsel bir komisyonun Bakanliktan “bir idari amir”
bagkanliginda toplanmasi komisyonun bilimsel niteligine uygun diismemektedir. Bilimsel
komlsyonlarm caligmalarinda 6zerk olmasi, baskan ya da koordinatorlerini kendi tiyeleri arasindan
secmesi gerekir. Uyelerinin niteliklerinin de yukarida belirttigimiz merkez islevlerine uygun olarak
bu alanda calisma yapan tip fakiiltelerinin ilgili anabilim dal1 ya da {initelerinin 6nerecegi iiyelerden
olugmasi gerekir. Ayrica bu alan bir yan dal uzmanlik alant olmadigi i¢in “néromuskiiler hastaliklar
konusunda alaninda uzman hekimler” ibaresi nitelik belirtme agisindan uygun olmadigi gibi
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“konusunda uzman kisiler” ibaresinin neyi belirttigi anlagilmamaktadir. Komisyonun goérevleri i¢ine
Tipta Uzmanlik Kurulu ve Klinik Arastirmalar Danisma Kurulu olarak yasa ile kurulan stirekli
kurullarin gérevleri ile ¢akisan gorevler verilmistir. Bu durumun da diizeltilmesi gereken bir nokta
oldugunun dikkate alinmas1 gerekmektedir.

3- Yonetmeligin 4. maddesinde Tedavi Hizmetleri Genel Miidiirligii merkezlerle ilgili genel miidiirliik
olarak tanimlanmistir ancak bilindigi iizere 663 Sayili KHK ile yeniden diizenlenen Saglik
Bakanliginin merkez teskilatinda ana hizmet birimleri i¢inde boyle bir birim bulunmamaktadir.

Noromuskiiler hastaliklar tedavi merkezlerinin yatakli tedavi kuruluslar1 biinyesinde veya ayri birim
olarak kurulabilecegi diizenlenmistir. 663 sayili KHK ile illerde Kamu Hastane Birlikleri diginda
saglik kurulusu kalmayacagi belirtilmektedir. Kararname ile Kamu Hastane Birliklerinin tasra teskilati
olarak il Saglik Miidiirliikleri degil Kamu Hastane Birlikleri belirlenmistir. Dolayisiyla Y&nerge
hiikiimleri ile ilgili mevzuat arasinda bu merkezlerin birliklerle iligkisi ve yonetim sistemi konusunda
da belirsizlikler s6z konusudur. Saygilarimla,

Prof. Dr. Ersin Tan
Tiirk Noroloji Dernegi Bagkani
Kaynak:
https://www.noroloji.org.tr/TNDData/Uploads/files/S_B_N%C3%B6romusk%C3%BCler%20H
astal%C4%B 1klar%20Merkezleri.doc

KALP MERKEZLERI GENELGESI (19.07.2019)

https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/31400,kvc-genelge-18072019pdf.pdf?0

MUKEMMELIYET MERKEZi GENELGESI

16.04.2019 Tarih ve E238 Sayil1 2019/8 Miikemmeliyet Merkezi
Genelgesi Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliiglince yayinlanmistur.
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https://www.noroloji.org.tr/TNDData/Uploads/files/S_B_N%C3%B6romusk%C3%BCler%20Hastal%C4%B1klar%20Merkezleri.doc
https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/31400,kvc-genelge-18072019pdf.pdf?0
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/mm/mm_hakkinda_genelge.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/mm/mm_hakkinda_genelge.pdf

5.6) NADIR HASTALIKLAR TURKIYE REFERANS AGI
KURULUMU

Amag: Hasta yerine uzmanlarin seyahati, verilerin erisilebilirligini ve de§isimini saglayan,
sanal saglik bakimi altyapisinin kurulumu, verilerin ve lab sonuglarini standardizasyonu

Gerekge: Nadir hastalik ile ilgili calisan bilim insani, uzman hekim, aragtirma ve tan1 merkezi
sayis1 az akraba evlilig ve dogrganlik orani yiiksek 81 milyonluk bir iilke olmamiz nedeniyle nadir
hastaliklarin tanilanmasi ve tedavisi konusunda yeterli deneyime sahip merkezlere ulasmada zorluklar

yasanmakta, tan1 ve tedavide gecikmeler olmaktadir.

2017 Subat ayinda Avrupa yasal cergevesinde 24 tane Avrupa referans network agi (ERN)
kurulmustur. 300°den fazla hastane ve 900 tane uzmanlasmis ekip ERN’ye dahil olmustur. ERN’de
temel prensip; hastalar yerine uzmanlarin seyahat etmesi ve sanal saglik bakiminin, 6nemli derecede
sunulmasidir. ERN sistemi, {ilkemizde oldugu gibi yan dal uzman sayisinin ve lab altyapisinin siirh
oldugu tilkelerde, hastanin teshis ve tedavisinin ait oldugu saglik sistemi igerisinde kisa siirede
gerceklestirilmesini saglamak yaninda bakim ve aragtirmaya odaklandigindan, ileri diizeyde deneyim
ve uzmanlik gerektiren nadir hastaliklar igin veri toplamada ve arastirmalar i¢in kohortlar olusturmada

esi goriilmemis firsat sunmaktadir.

Nadir hastahiklar networkii i¢in takip edilmesi gereken adimlar:
1. Nadir hastaliklarla ilgilenen uzmanlik ve yan dal uzmanlik personel dagilimlarinin
belirlenmesi
2. Kurumlarin nadir hastalik kapasitelerinin ve tecriibelerinin belirlenmesi
3. Devlet eli ile yasal diizenlemelerin yapilmasi (Sisteme erisim saglayacak kurumlarin
kisilerin belirlenmesi, kullanicilarin yetkilendirilmeleri ve siirlarinin belirlenmesi, isleyisle
ilgili usul esaslarin belirlenmesi, etik konularla ilgili diizenleme yapilmasi ya da etik
konularin konusulacagi kurullarin olusturulmasi)
4. Devlet idaresi ile koordinasyonun saglanacagi bilgi teknolojisi (IT) alt yapilarinin
olusturulmasi
5. Referans hastalik merkezlerinin, laboratuvarlarin deklare edilmesi
6. Hastanin sisteme kaydinin yapilmasi ve network araciligi ile video konferansla uzman
hekim Onerileri alinmasi ile baslayan siirecle ilgili lojistik, test sonuglarinin raporlanmasi,
hastaya tekrar ulagilmasi ve tedavinin baslanmasina iliskin islemlerin belirlenmesi

7. Network sisteminin degerlendirilecegi kalite indikatorlerinin belirlenmesi



8. Hastalarin hareketliligi konusunda politikalarin belirlenmesi ve yasal diizenlemelerin

yapilmasi

9. Hastalara ait verilerin kullanilmas1 konusundaki diizenlemelerin yapilmasi gerekmektedir.

Bu diizenlemeler ile elde edilecek kazanimlar:

Ulkemizdeki nadir hastaliklar ve prevelanslar1 konusunda veri tabani olusturulmast,

Ulkenin bu alandaki teknoloji ihtiyaglarmin ve ihtiyaclarin karsilanmasia yénelik

arastirma gelistirme faaliyetlerinin belirlenmesi

Nadir hastaliklarin tanisi ve tedavisi icin ihtiyaci tespit edilen ilag, asi, tibbi alet, kit vb

gelistirme — uygulama arastirmalart i¢in gerekli olan bilimsel alt yapinin saglanmasi,
Ulke kaynaklarmin optimum kullanilmas1 ve

Vatandasa maksimum hizmet saglanmas1 miimkiin olabilecektir
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6) ANKARA KURUMLARININ
NADIR HASTALIK KONUSUNDA
KAPASITELERI, SORUNLARI
CALISTAY RAPORU

28 Subat 2018

.o - — e . . N
T U ( E B Turkiye Anne, Cocuk ve
9 Ergen Saglig Enstitlisi
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CALISTAY KATILIMCILARI

Do¢. Dr. Esma Sarikaya
Tiirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitiisii Baskani

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi
Biyoloji ABD &Genombilim ve Nadir

1 Prof. Dr. Meral OZGUC (raportor) Hastaliklar Arastirma Merkezi (Md.)- TUSEB
Biyoteknoloji Enstitiisii Bilim Kurulu Uyesi
2 Prof. Dr. Ayse Nurten AKARSU Hacettepe Universitesi Tibbi Genetik ABD
. Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
3 Prof. Dr. Seza OZEN Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD
. g Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
4 Prof.Dr. Deniz Cagday AYVAZ Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD
= Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
S Dog.Dr. Ozge U. SOYER Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Gazi Universitesi
6 Prof. Dr. Leyla TUMER Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
ABD
. . Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi
7 Prof Dr. Ferda Emriye PERCIN Tibbi Genetik ABD
N = Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
8 Prof. Dr.Esin Figen DOGU Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD
o S Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig
9 Dog. Dr. Tugba OZCETE EMINOGLU ve Hastaliklari ABD
Ankara Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Hematoloji
10 Do¢.Dr. Umut Selda BAYRAKCI Onkoloji EAH.
J— Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve
11 Dog. Dr. Deniz YUKSEL Hastaliklart EAH
12 Uzm. Dr. Biisranur CAVDARLI Ankara Numune EAH
13 Uzm. Dr. Ferda ALPARSLAN PINARLI | Digkap: Yildirim Beyazit EAH
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CALISTAY SUNUMLARI ve SONUC RAPORU

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 ABD,
Pediatrik immunoloji-Allerji BD,

Prof.Dr. E. Figen DOGU

Cocuk Saglig1 ve Hastaliklart ABD: 16 Bilim Dali, 37 Ogretim Uyesi, 240 yatakl1 hastane
Pediatrik Immunoloji-Allerji Bilim Dali: 2 dgretim iiyesi, 1 uzman, 2 yandal 6grencisi, 4 Biyolog
Fiziksel Alt Yap1: Cocuk Hastanesi icerisinde 14 yatakli servis, alerji, immiinoloji ve KIT sonrasi
hasta takibine yonelik 3 ayr1 poliklinik, 3 yatakli ayaktan tedavi iinitesi,

Bilim Dalr’na ait Immunoloji arastirma laboratuari (Flow cytometry, hiicre kiiltiirii, PCR),

10 yatakli kok hiicre nakil Unitesi

Sevk durumu: Tiirkiye’nin heryerinden

Bilim Dali Hasta, islem, tetkik kapasitesi: 8500 hasta/yil poliklinik, 250 hasta/y1l (yatirilarak
tedavi) 15-20 kok hiicre nakli/y1l

Kayit sistemi: Resmi degil. Jeffrey Model Ankara bazinda hasta sayisi/y1l dokiim yapiliyor.
NH ortak platformu: YOK

Hasta Dernekleri ile iliskiler: Bilim Dali gretim iiyeleri Klinik Immiinoloji Dernegi kurucu iiyesi
ve yonetim kurulu iiyesi, Bilim Dali IMYED kurucu iiyelerinden, IPOPI

Yurt dis1 is birlikleri: NIH /ABD, CEMM (Viyana Avusturya Bilimler Akademisi)

Sorunlar:

o Gergek anlamda Pediatrik Immunoloji egitimi almis Pediatrik Allerji Immunoloji
Uzmanlarinin sayisinin az olmasi.

o 21 yas iistii hastalarin tan1 aldiklar1i merkezde tedavilerinin Temmuz 2017den itibaren devam
edememesi, Erigkin hastalara bakan Tiirkiye’de ¢ok az merkez olmasi

o Hekimlerin PIY hastas1 izlemekten korkmalari

o Tedavisi tamamlanan hastayr memleketinde takip edecek doktor bulmakta sorunlar

o Antikor eksiklikleri ve Kombine IY lerde tedavinin bir pargasi olan IVIG dozlarmin SUT ta
2017 de 300-500 mg/kg a ¢ekilmesi

o Bu hastalarda goriilen firsatgr enfeksiyonlarin tedavisinde kullanilan ve yurtdisindan
getirtilen ilaglarin SGK tarafindan tamaminin karsilanmamasi

o Agir Kombine immiin yetmezlik i¢in yenidogan taramasinin tiim ¢abalarimiza ragmen ulusal
tarama programina girememesi

Coziim onerileri:

o Yandal egitiminde allerji ve immiinoloji egitim siirelerinin esit olmasi
o Yogun hasta bakan merkezlerde yandal uzmanlik egitimi olanaklarinin artirilmasi
o Hasta izleminde yas sinirinin kaldirilmasi
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o Eriskin PIY hastalara bakacak yeni merkezler

e  Her basamakta PIY egitimi

o PIY hastalarini ilgilendiren saglik politikasi, ilag dozu, tedavi endikasyonu degisikliklerinin
PIY uzmanlari ya da uzmanlik dernekleri goriisii alinmadan gerceklestirilmemesi

o COZGER calismas1 kapsaminda yaklasik 3 yil énce planlanan sosyal haklarmn uygulamaya
girmesi

° Uzman hekim, Hemsire, Yardimci saglik personeli, Laboratuvar elemanlari, Biyolog, PhD,
Diyetisyen/sosyal hizmet uzmani ve sekreter sayilarinin arttirilmasi.

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 ABD,
Cocuk Metabolizma Hastalhiklar1 Bilim Dal,

Doc¢. Dr. Tugba OZCETE EMINOGLU

AU Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklart ABD: 16 Bilim Dali, 37 Ogretim Uyesi, 240 yatakli
hastane

Bilim Dali Insan Giicii: 1 Ogretim Uyesi
Fiziksel Alt Yap1:1 poliklinik odasi, 10 yatakli servis, 2 yatakl giiniibirlik tedavi odasi

Sorunlar:

Tiim nadir hastaliklarinda oldugu gibi dogustan metabolik hastaliklarda multidisipliner ekip ile
takip edilmesi gerekmektedir. Bu nedenle 6zellikle yardimci saglik personeli; psikolog, diyetisyen,
sosyal hizmet calisani, akademik kadroya dahil olacak biyolog, molekiiler genetik uzmanlar1 vb
ihtiya¢ bulunmaktadir.

Coziim onerileri:

. Ulusal Yenidogan tarama programimizin genisletilmesi

. Preimplantasyon genetik tan1 ydonteminin geri 6deme kapsamina alinmasi

o Yandal kadrolarinin artirilmasi, yetismis uzmanlarin gorevlendirildikleri merkezlerde
hastaliklarin tan1 ve tedavisi i¢in gerekli laboratuvar altyapisinin saglanmast

o Nadir hastaliklarin tan1 ve tedavisine yonelik arastirmalar i¢in gerek biitce gerekse insan
kaynagi olarak destegin saglanmasi
o SUT karsilig1 olmayan birgok tanisal testin geri 6deme kapsamina alinmasi

o Genetik tan1 olanaklarinin desteklenmesi, yurtdisina tani amacli 6rnek akiginin 6niine
gecilmesi

Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghg Hastaliklar
Egitim Arastirma Hastanesi

Doc. Dr. Deniz YUKSEL

Bilim Dali Insan Giicii: 6 6gretim iiyesi (Hastane genelinde)
Sevk durumu: %30-35
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Hasta / islem/tetkik kapasitesi: 115,000 /y1l (2017)
Kayit sistemi: YOK
NH ortak platformu: YOK

Sorunlar:

o Poliklinik, yatan hasta ve yogun bakim hizmetleri acisindan oldukca yogun bir hastane
Nadir hastaliklarla ugragsmak zaman ve imkanlar dahilinde zorlayici

Gerekli birimlerde kayitlar i¢in Tibbi sekreterya ihtiyact

Cogu il disindan gelen hastalarin ulasim, kalacak yer gibi sosyal sorunlari

Zaman zaman ailelerin hastaliklar1 anlama gii¢liigii nedeniyle yasanilan medikolegal sorunlar

Coziim onerileri:

o Islem siireci hakkinda ailenin bilgilendirilmesi,

o Teknik agidan uygun kan 6rneginin alinmasi,

o Kan orneklerinin ilgili laboratuvara gonderilene dek uygun kosullarda bekletilmesi,
Toplanan tiim 6rneklerin 6nceden belirlenen plana uygun olarak merkez laboratuvarlara iletilmesi
o Sayilan tiim islemlerin kayitlarinin diizgiin tutulup denetlenmesi

Saghk Bilimleri Universitesi Ankara Cocuk Saghg ve Hastaliklar1 Hematoloji-Onkoloji
Egitim Arastirma Hastanesi

Prof.Dr. Umut Selda BAYRAKCI

Bilim Dal1 insan Giicii: 42 Uzman doktor/akademisyen (Hastane genelinde)

Fiziksel Alt Yap1: 272 Yatak kapasitesi, 22 yataklt Cocuk Acil {initesi, Tan1 ve tarama i¢in Merkez
Laboratuvari

Sevk durumu: Var (yurt i¢i ve yurt dis1)

Hasta / islem/tetkik kapasitesi: 12 437 hasta/y1l (2017)

Kayit sistemi: Yok

NH ortak platformu: Yok

Sorunlar:

o Genel olarak tiim laboratuvar tetkikleri yapilabilmekte

o Tan1 ve tarama i¢in yeterli

o Genetik tanida zaman zaman zorluklar yaganmakta

° Merkez Laboratuvar: exom tarama, sitogenetik testler, array CGH, tek gen dizi analizi, nadir

hastaliklarda (hasta bazinda) tek gen dizi analizi yapilabilmekte.

o Hacettepe Universitesi, Gazi Universitesi ve Numune Hastanesi

Cogu calismanin kisisel iliskiler ile yapilmaya ¢alisilmasi ve sonuglarin ¢ok geg¢ ¢ikmasi
Yurt disindaki laboratuvarlar: Cok 6zel durumlarda

Uygun tedavilere ulasim nispeten kolay, SGK tarafindan 6demesi var

Evde bakim hizmeti aktif

154



o Yabanci uyruklu hastalar, miilteciler, vatandasligi olmayan gogmenler?

o Palyatif bakim gerektiren hasta sayisi ¢cok olmasina ragmen, Palyatif bakim iinitesi yoktur.

o Tanm1 basamaklarinin dogru kullanilmamasi, genetik testlerin genel hastalik taramasi gibi
kullanilmast

J Ulke ekonomisine olan etkisi

o Testlerin yanlis yorumlanarak hastalarin yanlis yonlendirilmesi

J Dogru hastaya dogru tedavi

o [la¢ firmalarinin ve hasta yakinlarinin baskilari ile yanls yénlendirilme

Coziim onerileri:

Saglik Bakanlig1 ve Devlet Universiteleri biinyesinde 6zel merkezler kurulmasi
Laboratuvar agisinda tam donaniml

Nadir hastaliklar konusunda uzmanlagmig, multi-disipliner bir ekibin oldugu
«center of excellence», «center of experience»

Tan1 ve tedavi basamaklari i¢in onay kurullari olusturulmast

Etkin AR-GE yatirmlari, aragtirma laboratuarlari

Saglik Bakanlig1 biinyesinde 6zel bir nadir hastaliklarla ilgili birim bulunmas.

SBU Ankara Cocuk Sagh§ ve Hastaliklar1 Hematoloji Onkoloji EAH olarak, nadir
hastaliklarin hasta grubumuzun en biiyiik, en zor ve en sorunlu grubu oldugunu, bu konuda oldukc¢a
biiylik bir hasta potansiyelimiz oldugunu diisiiniiyoruz. Nadir hastaliklar ile ugrasan tiim yan dallar
(cocuk metabolizma, genetik, immiinoloji, hematoloji/onkoloji, nefroloji, romatoloji, cocuk gogiis
hastaliklari, ¢ocuk noroloji, gastroenteroloji, kok hiicre laboratuari, kemik iligi transplantasyon
iinitesi, ¢ocuk cerrahisi ve iirolojisi gibi) kurumumuzda bulunmaktadir. Ayrica ana laboratuar
disinda ayr1 bir metabolizma laboratuarimiz vardir ve merkezimizde ter testi yapilmaktadir. Cocuk
yogun bakim iinitemiz de Ankara’nin en fazla hasta kapasitesi olan iinitelerinden biridir.
Dolayistyla kurumuz bu konuda en iist diizeyde hizmet verme kapasitesine sahiptir.

Bashekimimiz Saymn Prof Dr Emrah Senel’in katki ve deste8iyle hastanemizde “Nadir
Hastaliklar Kurulu” kuruldu. Kurul olarak ilk hedefimiz hastanemiz genelinde bir veri tabani
olusturmak, hasta potansiyelimizi daha net rakamlarla ortaya koymak, sorunlarimizi belirleyerek,
coziimlerimizi liretmeye calismak olarak belirledik. Tiirkiye’de ki ¢ocuk hastaliklar1 iizerine
0zellesmis hastaneler arasinda ¢ok 6zel bir yeri oldugunu diisiindiiglimiiz kurumumuzu, 6zellikle
onlimiizdeki aylarda tasinmay1 bekledigimiz Bilkent Sehir Hastanesi kapsaminda, “miikemmeliyet
merkezi” haline getirmek en temel amacimizdir.

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi Hastaliklar1 ABD,
Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 BD,

Prof. Dr. Leyla TUMER

Bilim Dal1 Insan Giicii: 4 Ogretim iiyesi,1 Doktoralit Uzman

Fiziksel Alt Yapi: 2 Poliklinik odasi, yatakli servis, 3 yatakli ve 1 ayaktan tedavi odasi, Molekiiler
genetik, hiicre kiiltiirii laboratuvarlari, Biyokimya Laboratuvar1 Ruhsati, Faz 1 fla¢ Arastirma
Merkezi Sertifikas1 (Ocak 2018)

Sevk durumu: Var (yurt i¢i ve yurt dis1)
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Hasta / islem/tetkik kapasitesi: 1750 biyokimyasal, 320 genetik, 75 molekiiler genetik analiz/ay
Kayit sistemi: Var (veri tabant)
Hasta Dernekleri iligkiler: Var

Sorunlar ve Coziim Onerileri:

. Tiim diinyada 6zel bir ihtimam gerektiren hasta grubumuz i¢in ayr1 ruhsatl laboratuvarlar
bulunmaktadir. Ulkemizde de acilen kalitsal metabolik hastalik/cocuk genetik labortuvar
yonetmeligine gereksinim vardir.

. Avrupa Birligi, Diinya Saghk Orgiiti ve FDA Kalitsal metabolizma Hastaliklar1 igin
ozellesmis merkezlere ve ozellikle laboratuvarlara gereksinim oldugunu vurgulamaktadir. Tiim
diinyada metabolik hastaliklar i¢in ayr1 merkezler vardir.

. Kalitsal metabolizma hastaliklar1 alaninda daha ¢ok yetismis uzmana ve bunlarin iilkemiz
capinda homojen dagilimina gereksinim bulunmaktadir.

. Kalitsal metabolizma hastaliklar1 uzmanliginin eriskin karsiligi olmadigindan bu hastalik
grubuna da bu yila kadar Cocuk Metabolizma Hekimleri bakanligimizin 6zel izni ile bakmistir. Bu
yil bir yanlis anlasilmadan dolay1 bu konuda biiyiik problem yasanmaktadir. Bu durumun ivedilikle
diizeltilmesi gerekmektedir.

. Kalitsal metabolizma hastaliklari i¢in erken tan1 ve tedavi, bu hastaliklardan Gliimlerin ve
sakatliklarin engellenmesi i¢in yeni dogan taramalari biiyiik 6nem arz etmektedir. Ulkemizde yeni
dogan taramalarinin mutlaka genisletilmesi gerekmektedir.

. Kalitsal metabolik hastaliklarin tedavisi i¢in kesin tani sarttir. Bunun i¢in de ¢ok ozel
tetkikler yapmak gerekmektedir. Bu tetkiklerin énemli bir boliimii SGK’nin geri 6demesinde
degildir. Bunlarin ivedilikle geri 6demeye alinmasi gerekmektedir.

. Kalitsal metabolik hastaliklarda 6zellikle tedaviye yonelik arastirmalarin tegvik edilmesi
gerekmektedir. Bunun i¢in TUBITAK ya da TUSEB’in ayr1 biit¢e ayirmasi yararl olabilir.

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik ABD
Prof.Dr. Ferda PERCIN

Bilim Dali Insan Giicii: 3 Profesor, 1 Dogent, 1 Tibbi Genetik Uzmani, 4 Arastirma Gorevlisi,2
Biyolog, 2 Teknisyen

Fiziksel Alt Yapi: Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezi Ruhsat1 (2005)

Sevk durumu: Ankara dis1 sevk

Hasta / islem/tetkik kapasitesi: 2017 yil1 i¢in 502 dismorfik hasta 2416 test (prenatal ve postnatal)
275 Molekiiler sitogenetik test (CGH) 2832 Molekiiler genetik test

Kayit sistemi: Var (yazili ve elektronik arsiv)

NH ortak platformu: Yok

Hasta Dernekleri iligkiler: VAR Anorektal malformasyon Dernegi

Yurt dis1 igbirlikleri: Almanya- Hospital of Magdeburg, University Gottingen

Sorunlar:

o Diger klinik branglardaki hekimlerin hastaya biitiinciil yaklasim saglamadigi i¢in hastay1
konsiilte etmemesi
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Kiiglik Laboratuvar mekanlari

Idarecilerin Nadir hastaliklara bakis acis1

Testlerin kit bedeli/geri 6deme oranlarinin uyumsuz olmasi

Olen fetusa/ cocuga yapilan tetkiklerin 6denmemesi

Bazi testlerin maliyetleri SGK 6demelerinin ¢ok iizerinde kaldigi i¢in yapilmasi miimkiin
olamiyor

o Yatan hastalarin yurt i¢inde yapilan merkezlerde 6rneginin ¢alisilabilmesi i¢in ¢ikis ve
yeniden yatis islemi gerekiyor ki bu her durumda miimkiin olamiyor

o Ex fetiis ve 6len cocuga ait elimizde DNA 6rnegi bile olsa onun iizerinden islem yapilamiyor,
sonraki gebelikler i¢in 6nemli bir bilgi kaynag1 yok oluyor

Coziim onerileri:

o Bu alanda yetismis uzman sayisinin artmasi (Daha ¢cok Ars. Gor. kadrosu agilmasi)

o Nadir hastaliklar konusunda Tip Fakiiltelerinde daha genis kapsamli bilgilendirme yapilmasi
o Idarecilerin Nadir hastaliklara bakis agisinin degistirilebilmesi icin Universite hastanelerine
daha fazla olanak saglanmasi

o SGK tarafindan fiyatlandirma yapilirken ilgili test i¢in; firmalardan test bedeli fiyat
arastirmasi yapilmasi

o Olen fetiise/cocuga tan1 koymak anne-baba da arastirma yapmaktan daha etkin ve daha ucuz
olacaktir, gerekcelendirmek kaydiyla bu testlerin bedelinin SGK tarafindan 6denmesi

TACESE

Ankara Kurumlarinin Nadir Hastalik Konusunda Kapasiteleri,
Sorunlar1 Calistayr Sonu¢ Ozeti ve Raportor Onerileri

Raportér: Prof.Dr. Meral OZGUC Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ABDali
& Genombilim ve Nadir Hastaliklar Arastirma Merkezi (Md.) & TUSEB Biyoteknoloji

Enstitiisii Bilim Kurulu Uyesi
Sonuc ozeti:

o Toplant1 sunumlar1 Bilim Dallarin1 yansitmakta olup ait olduklar1 kurumlarin tiim sayisal
verilerini ve altyapi olanaklarini icermemektedir.

o Belirtilmis olan sorun ve ¢oziim Onerileri Bilim Dallar1 farkli olsa da ortak ydnler
icermektedir.

o Nadir hastaliklarin tan1 ve takibi acisindan miiltidisipliner bir yaklasim gerekmektedir.
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o Psikolog, diyet uzmani, sosyal hizmet uzmani ve laboratuvarlarda goérev yapacak biyolog ve
molekiiler biyolog gibi temel bilim kadrolarina ihtiya¢ duyulmaktadir.

o Su anda epidemiyolojik veriler ve bunlara erismek i¢in gerekli olan ulusal nitelikte bir hasta
kayit sistemi (registry) mevcut degildir. Bu agidan ¢esitli merkezlerdeki kayit sistemlerinden ulusal
bir merkeze veri aktarabilecek Bilisim Sistemleri (IT) ne ihtiyag¢ olacaktir.

o Merkezlerde kayit sistemlerini olusturabilecek nitelikte Tibbi Sekreter kadrolar1 bu konuda
¢coziime yardimcei olacaktir.

o Su anda 6denemeyen testlerin SUT kapsamina alinmasi 6nemlidir.

o Ozellikle genetik testlerin daha yaygm olarak uygulanabilmesi ve yurt digina &rnek
gondermenin en aza indirilebilmesi amaglanmalidir.

o Hasta ve ailelerin sosyal, psikolojik ve egitim gibi sorunlara cevap arayabilecek ’help desk’’
tarzinda sistemlerin olusturulmasi ve hasta dernekleri ile ortak ¢alismalar farkindalik acisindan
degerli olacaktir.

o Saglik Bakanlig1 biinyesinde ‘’Nadir hastaliklar’® birimi kurulmasi kolaylastiric1 bir

yaklasim olacaktir.
Raportor (Prof.Dr. Meral OZGUC) onerileri:

Toplant1 sirasinda yapilan sozlii tartismalar ve sunum sirasinda verilen bilgiler 1s18inda nadir
hastaliklar acgisindan biitiinciil bir yaklagimin gerekli oldugu ortaya ¢ikmaktadir. Bu agidan en kisa
sirede “’Ulusal Nadir Hastalik Eylem Plan1’’ ¢alismasinin tamamlanmasi ve yonetmeliklerin

hazirlanmasi sorunlara ortak ve kalict ¢oziim iiretmek i¢in 6nemli bir arag olacaktir.

Nadir hastaliklar konusunda AR-GE calismalarinin 6nemi agikardir. Bu ¢aligmalarin kiiresel olarak
yonetisimin saglandig1 IRDiRC gibi NIH-Avupa Birligi Komisyonu ortakliginda kurulmus olan
konsorsiyum Oncelikleri belirlemekte ve fonlamalar1 bu 6ncekliklere gore yapilmasi i¢in yonetigim
planlar1 olusturmaktadir. Ulkemizde de kurumlar aras1 koordinasyon saglanmasi ve fonlayici

sistemler i¢inde Onceliklere gore projelerin degerlendirilmesi hiz kazandiran bir etken olacaktir.

Diinyada belirlenen oOnceliklere gore hastalara taninin en gec¢ bir yil i¢inde konulmasi ve
gerektiginde uluslararasi igbirligi yapilmasi birinci hedeftir. Diger hedef ise yeni tedavi
yontemlerinin gelistirilmesi olarak belirlenmistir. Bu agidan da iilkemizde ilag gelistirme, gen ve
hiicre tedavisi, genom diizenleme yOntemleri gibi yeni yaklasimlarin desteklenmesi ve aragtirma

gruplarinin olusturulmasi énemlidir.
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Nadir hastaliklarin ~ yonetisim  modellerinde  basariya gdotiirecek oOnemli bir  etken
“’stirdiiriilebilirligin’’ saglanmasidir. Bu agidan AB iilkelerinin ulusal eylem planlarinda da ortaya
koyduklar1 sekilde ¢’Referans/Miikemmeliyet”” merkezleri olusturarak hem miiltidisipliner
ekiplerin yer aldigi tam1 ve tedavi yaklasimlar1 hem de daha uzun vadeli AR-GE calismalari

siirdiiriilebilirlik agisindan tlilkemizin gereksinimlerini daha kolay karsilanmasini saglayacaktir.

Nadir hastaliklar agisindan farkindalik diinyada ve tilkemizde genel olarak kisithidir. Bu agidan
iletisim araglarin1 dogru ve etik yaklagimlar gozeterek kullanmak ve bu hastaliklar hakkinda yol

gosterici bilgiler vermek 6dnemlidir.

Farkindalik saglik ¢alisanlar1 arasinda bile oldukga kisitlhidir. Bu hastaliklarin gelisen teknolojier
ile tani/tedavi yaklagimlarinin aktarilabildigi 6zellikle tip fakiilteleri miifredatlar ele alinarak nadir

hastaliklarin saglik sistemi i¢inde goriiniirliigliniin artirilmasi saglanabilir.

Ozellikle “’kisisellestirilmis tip/hedefli tedaviler’” kapsamu i¢inde ¢ok 6nemli bir yer tutan nadir
hastaliklar i¢in yapilacak olan diizenlemeler 21.YY hekimlerin yetismesini ve iilkemizin bu

konudaki rekabet giiciiniin artmasi1 saglayacaktir.

Nadir hastaliklar diinyada gelismekte olan “’yeni nesil genom teknolojilerinin’ yaygin
kullanildig1 bir alandir. Ancak saglik ekonomisi agisindan bu teknolojilerin hangi hastaliklar i¢in
ve hangi diizeyde kullanilmasinin yararini saptayacak ’ Teknoloji Degerlendirme —Technology
Assesment’’ bilim kurullarina ihtiya¢ vardir. Hastalik bazinda algoritmalarin olusturulmasi ile
dogru zamanda dogru yaklasim ile tani sistemlerin calistirilmas1 ve geri ddeme planlanmasi
tani/tedavi agisidan ¢ok biliyiik bir mali yilik olusturabilen nadir hastaliklada koordinasyon
saglayabilecek diger bir yaklagim olacaktir.

Sonug olarak iilkemizde nadir hastaliklar bati toplumlarina gére ¢cok daha sik goriilmekte olan
hastaliklardir ve ciddi bir toplum sagligi sorunudur. Bu hastaliklarla ilgili her tiirlii sorun

paydaglar arasi1 koordinasyon, “farkindalik’> ve ’siirdiirebilirlik’> kavramlarini birlikte

kullanildig1 6nerilerle kalic1 ¢ozlimlere kavusabilecektir.
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2.2.1) NADIR HASTALIKLAR KONUSUNDA KURULAN
UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZLERI

Hacettepe Universitesi
Genombilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama Ve Arastirma Merkezi (HUGEN)

Hacettepe Universitesi Genombilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi;
Biyolojik Kaynak Bankas1 ve Genombilim Uygulama ve Arastirma Merkezinin (HUBIGEM) ad1
ile kurulmustur. Universitenin Yiiksekogretim Yiiriitme Kurulunun teklifi ile Hacettepe
Universitesi Genombilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi (HUGEN) olarak
isim degisikligi yapilarak Merkezinin amaglarina, faaliyet alanlarina, yonetim organlarina ve bu
organlarin gorevlerine iligskin hiikiimleri kapsayan yonetmelik 18 Temmuz 2017 tarihinde 30127
Sayil1 resmi gazetede yayinlanarak yiiriirliige girmistir.

Merkezin misyonu, genombilim teknolojileri alt yapisinin nadir hastaliklar alaninda etkin
kullanimi ile saglik alanindaki arastirmalarin erken tani ve yeni tedavi yontemlerinin temel
bulgularinin eldesi, kisisel tedavi ve yenilikgilik etkinliklerine doniistiiriilebilmesini saglamaktir.

Merkezin vizyonu, genombilim ve nadir hastaliklar alaninda bilimsel bilgi iiretimi, egitim ve
teknolojik yenilik¢ilik yonlerinden uluslararasi standartlarda aragtirma ve gelistirme etkinlikleri
yiiriiten bir miilkemmeliyet merkezi olmaktir.

Merkezin kurulma amagclari;

. Genombilim arastirmalarindaki temel buluslarin nadir hastaliklarin tan1 ve tedavisindeki
uygulamalara veya ticarilesebilir iirlinlere doniistiiriilmesi i¢in aragtirmalar yiiriitmek,

. Nadir Hastaliklar Biyobankasi kapasitesini artirmak ve bu altyapinin temel arastirma, ilag
hedefleri, biyobelirte¢ kestfi, kisiye O6zgii tedavi gibi uygulama alanlarinda, ytliksek olcekli
genombilim teknolojilerinin kullanildig: egitim, uygulama ve aragtirma ¢alismalar yiiritmek veya
yiiriitiilmekte olan ¢aligmalara katilmak,

. Nadir hastaliklarda yiiriitiilen ¢aligmalar sonucunda elde edilen yiiksek 6l¢ekli genomik
verilerin klinik acgidan yorumlanabilmesi i¢in klinik biyoinformatik alaninda ortak arastirma
projeleri yiiriitmek,

. Nadir hastaliklarda tan1 amacli yeni genetik testlerin gelistirilmesi ve yeni tedavi
protokollarinin olusturulmasi ¢alismalarini siirdiirmek,

. Nadir hastaliklar ulusal veri tabaninin olusturulmasini ve hasta kayit sistemlerinin
uluslararasi sistemler ile harmonizasyonunu saglamak,

. Genombilim teknolojilerinin nadir hastaliklarin tam1 ve tedavisinde kullanimi konusunda
hizmet ve danismanlik sunmak,

. Saglik  hizmetleri acisindan nadir hastaliklarda  genombilim  teknolojilerinin
kullanilabilmesine yonelik olarak Bakanliklar ve fonlayici kuruluslara danismanlik verilerek bilim
politikalarini gelistirmede destek olmak,
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. Nadir hastaliklar alaninda kurum ic¢i/kurum dis1 - ulusal/uluslararasi seminer, konferans,
calistay, kurs vb. etkinlikler diizenleyerek bu konudaki bilgi birikimini egitim faaliyetlerine
aktarmak,

. Kamu diizeyinde genombilim teknolojilerinin nadir hastaliklarin tan1 ve tedavisinde kullanim
amaclar1 hakkinda farkindalik yaratarak teknolojilerin yararl bir sekilde kullanilmasi ve dogru arz
talebin yaratilmasini saglamak,

. Nadir hastaliklarda mevcut hasta hizmetleri, aragtirmalari, egitimi ve paydaslarinin
koordinasyonu calismalari ile yakin komsu iilkelerdeki hastalar i¢in de tani ve tedavi hizmeti
saglamak,

. Nadir hastaliklar ve genombilim alaninda ulusal koordinasyon merkezi konumunda
yapilacak ¢alismalarla klinik / temel aragtirmalarda, hasta hizmetlerinde siirdiiriilebilirligi
saglamak ve uluslararas1 goriiniirliigii artirmaktir.

Yonetmelige gore Merkezin faaliyet alanlari;

a) Genombilim arastirmalarindaki temel bilimsel buluslarin nadir hastaliklarin tan1 ve
tedavisindeki uygulamalara veya ticarilesebilir iirlinlere doniistiiriilmesi i¢in aragtirmalar yapmak,

b) Biyolojik kaynak bankasi1 kapasitesi ve ¢esitliligini arttirmak ve bu alt yap1 ile temel arastirma,
ilag hedefleri, biyobelirteg kesfi, kisiye 6zgl tedavi gibi uygulama caligmalar yiiriitmek ve ortak
ileri arastirma ¢alismalarina katilmak,

c¢) Nadir hastaliklarda yiiriitiilen caligmalar sonucunda elde edilen yiiksek 6lgekli genomik verilerin
klinik agidan yorumlanabilmesi i¢in klinik biyoenformatik alaninda ortak aragtirma projeleri
yiiriitmek,

¢) Nadir hastaliklarda tan1 amagli yeni genetik testlerin gelistirilmesi ve yeni tedavi protokollerinin
olusturulmasi i¢in ¢aligmalar yapmak,

d) Nadir hastaliklar i¢in ulusal veri tabaninin olusturulmasini ve hasta kayit sistemlerinin
uluslararasi sistemler ile uyumunu saglamak,

e) Genombilim teknolojilerinin nadir hastaliklarin tan1 ve tedavisinde kullanimi konusunda hizmet
ve danigmanlik yapmak,

f) Saglik hizmetleri agisindan nadir hastaliklarda genombilim teknolojilerinin kullanilabilmesine
yonelik olarak Bakanliklar ve destekleyici kuruluglara danigmanlik hizmeti verilerek bilim
politikalarinin belirlenmesi ve gelistirilmesinde bilimsel destek olmak,

g) Nadir hastaliklar alaninda kurum i¢i/kurum dis1, ulusal/uluslararasi seminer, konferans, ¢alistay,
kurs ve benzeri etkinlikler diizenleyerek bu konudaki bilgi birikimini egitim faaliyetlerine
aktarmak ve ilgili birimlerle paylagsmak,

&) Kamu diizeyinde genombilim teknolojilerinin nadir hastaliklarin tan1 ve tedavisinde kullanim
amaclar1 hakkinda farkindalik yaratarak teknolojilerin yararli bir sekilde kullanilmasi ve dogru
arz/talebin yaratilmasini saglamak,

h) Nadir hastaliklarda mevcut hasta hizmetleri, arastirmalari, egitimi ve paydaslarinin
koordinasyonu ile komsu iilkelerdeki hastalar i¢in de tani ve tedavi hizmeti saglamak,

1) Nadir hastaliklar ve genombilim alaninda ulusal koordinasyon merkezi konumunda yapilacak
caligmalarla klinik/temel arastirmalarda, hasta hizmetlerinde siirdiiriilebilirligi saglamak ve
uluslararasi taniirhigi arttirmak,
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1) Merkezin faaliyet alanlar1 ile ilgili Yonetim Kurulunun kararlastiracagi diger faaliyetlerde
bulunmak

Merkezin Yénetim Kurulu; Prof. Dr. Meral OZGUC, Prof. Dr. F. Ilhan TEZCAN, Prof. Dr. R.
Kéksal OZGUL, Prof. Dr. Seza OZEN, Prof. Dr. O. Koray BODUROGLU, Prof. Dr. Meral
TOPCU, Dr. Ayse YUZBASIOGLU ‘ndan olusmaktadir.

Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi

Nadir Hastalklar ve Yetim ilaclar Uygulama ve Arastirma Merkezi

Acibadem Universitesi biinyesinde Saglik Bilimleri Enstitiisii Miidiirii ve Tibbi Genetik
Anabilim Dali Bagkan1 Prof. Dr. Ugur Ozbek yénetiminde kurulan “Nadir Hastaliklar ve Yetim
Ilaglar Arastirma Uygulama Merkezi”, kurulmustur.

Acibadem Mehmet Ali Aydimlar Universitesi Nadir Hastaliklar Ve Yetim ilaclar Uygulama
Ve Arastirma Merkezinin amaglarina, faaliyet alanlarina, yoOnetim organlarina, yonetim
organlarinin gorevlerine ve c¢alisma sekline iligkin hiikiimleri kapsayan Yonetmelik 9 Temmuz
2017 Tarih Ve 30119 Sayili Resmi Gazete yayinlanarak yiiriirliige girmistir.

Anilan yonetmelige gore Merkezin faaliyet alanlari; kamu, sivil toplum veya 6zel sektore
ihtiya¢ duyduklar1 alanlarda danigmanlik ve egitim hizmeti vermek, her tiirlii yayinda bulunmak,
yerel, bolgesel, ulusal ve uluslararasi diizeyde egitim programlari, kurslar, seminerler, konferanslar
ve benzeri etkinlikler diizenlemek, bu faaliyetleri ulusal ve uluslararasi diger merkezler ile birlikte
koordine etmek ve bu alanlarda Universite imkanlarinin tanmitimi da dahil olmak iizere her tiirlii
faaliyette bulunmaktir.

Merkezin Yénetim Kurulu; Prof. Dr. Ugur OZBEK, Prof. Dr. Haluk OZSARI, Prof. Dr. Engin
YILMAZ, Prof. Dr. Yasemin ALANAY, Yard. Do¢. Kanay YARARBAS’ tan olusmaktadir.
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7)) ANKARA’DAN BES KURUMUN
NADIR HASTALIKLAR KONUSUNDAKI KAPASITESI
TACESE ARASTIRMA SONUCLARI (2018)

Do¢. Dr. Esma Sarikaya
Tiirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitiisii Baskani

Bu rapor; TUSEB, Tiirkiye Anne Cocuk Ergen Saghg Enstitiisii tarafindan, resmi yaziyla
Ankara’dan 5 biiyiik kurumdan asagidaki bilgiler istenerek, kurumlarin resmi yaz ile
bildirdikleri verilerin derlenmesi ile olusturulmustur.

Soru gonderilen Ankara kurumlar:

Hacettepe Universitesi

Gazi Universitesi

Ankara Universitesi

Dr. Sami Ulus EAH

Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Hematoloji Onkoloji EAH

Yoneltilen sorular:

Nadir hastalik konusunda;

Laboratuvar kapasitesi, Insan giicii, Hasta kapasitesi, Sevk alma oran1 nedir?

Sorunlar, Céziim yollar1, Onerileriniz nelerdir?

Ileri Tedavi Uygulama Ornekleriniz var m1? (Ko6k hiicre nakli, ileri enzim tedavisi vb.) Varsa hangi
uygulamalar1 yapiyorsunuz. Uygulama sayilarinizi belirtiniz.

Hasta ve uzmanlik dernekleri ile iligkiler

Anabilim dalinda nadir hastalik ortak platformunuz var m?

Kayit sisteminiz var m1? Varsa hangi hastaliklar i¢in kayit sisteminiz vardir?

Tan1 ve tarama icin Laboratuvar alt yapiniz yeterli mi? Yetersiz kalinan durumlarda ne yapiyorsunuz?
(Ter testi, Tleri mutasyon analizi vb.)

Tan1 tarama ve tedavide yasanan sikintilar neler ve nasil ¢oziiyorsunuz?

Iliskide oldugunuz uluslararasi kuruluslar var m1? Varsa isimlerini belirtiniz.

Yeni dogan tarama programinda Guthrie pozitif ¢ikan hastalar i¢in Tiirkiye Halk Sagligi Genel
Midiirligiince hasta gonderilen referans klinik listesinde yer aliyor musunuz?

Ana hedef; nadir hastaliklar i¢in iilkemizin kapasitesinin tesbiti, tan1 ve tedavi olanaklarini artirici
mekanizmalarin gelistirilmesi ve AR-GE olanaklarinin artirilmasi i¢in oneriler gelistirmek, zayif
ve kuvvetli yanlarimiz ile tehditler (SWOT) goz 6niinde bulundurularak ulusal stratejiye katkida
bulunmaktir. Gerek duyuldugu durumda farkli kurumlara ayni formatta sorular génderilerek daha
genis bir bilgi havuzu olusturarak ulusal kapasitemiz ve arastirmacilar i¢in kolloborasyonlara
imkan saglayacak alt yap1 kurulumu hedefindedir.
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Hacettepe Universitesi

1- "Nadir hastahk konusunda; Laboratuvar kapasitesi, Insan giicii Hasta kapasitesi
Sevk alma orani1'" nelerdir?

Cocuk Norolojisi BD:

Hasta kapasitesi orta diizeyde olmakla birlikte sevk alma orani ¢ok yiiksektir, bu kapasiteyi
karsilayacak insan giicii yetersizdir.

Cocuk Genetik BD:
HU. Hastanesi biinyesinde yer alan laboratuvarlarda hizmet verilmektedir.
Genetik Ana BD:

Hacettepe Universitesi Hastaneleri biinyesinde yer alan Genetik Tan1 Merkezi laboratuvarlarinda
hizmet verilmektedir.

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Laboratuvar kapasitesi proje destekleri ile saglanmis durumda, Insan giicii klinikte sinirls,
laboratuvarda yeterli, Hasta kapasitesi fazla, Sevk alma orani yliksektir.

Hacettepe Cocuk Alerji BD, bu alanda referans merkezi; tiim Tiirkiye'den hasta sevki bulunuyor.
Tip 1 ve 2 tanis1 i¢in; Hacettepe Merkez laboratuvari alt yapist yeterli, Tip 3 tanisi i¢in %30 hasta
>>FXII gen mutasyonu; Cocuk Alerji BD biinyesinde, kendi imkanlarimiz ile (Cocuk ve Erigkin
hasta ornekleri kabul ediliyor). Geri 6deme kapsaminda olmali %70 hasta yeni gen ve tam
yontemleri, Hacettepe Bilimsel Aragtirmalardan 24 aile tanisi i¢in destek proje alindi.

Cocuk Endokrinolojisi BD:
HU. Hastaneleri biinyesinde yer alan laboratuvarlarla hizmet verilmektedir.
Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Bilim Dalimiz laboratuvar alaninda en genis kapasiteye sahip laboratuvarlardan biridir. Ancak, son
yillarda {iniversitelerin bor¢larint 6deyememeleri nedeni ile tibbi cihazlar yenilenememis, birgcogu
"10 yillik dmiirlerini" doldurmus ve tamir edilemez durumdadir. Insan giicii yetersizdir, emekli
olan personelin yerine personel alinamamaistir. Tiirkiye'nin ilk kurulan metabolizma merkezi olmasi
dolayisi ile genis bir alana hizmet vermekte olup, yiiksek sayida hasta kapasitesine sahiptir. Cok
sayida sevk almaktadir.

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Konusunda deneyimli 4 dgretim {iyesi, ¢ Anadolu, Dogu ve Giineydogu Anadolu ve Karadeniz
bolgesinden sevk Yilda 12.000'den fazla, %75' ten fazlas1 diger Universite veya EAH den sevk
edilen hasta, Hastane laboratuvar olanaklari.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Hacettepe Universitesi Cocuk Nefroloji Bilim Dali; ¢ocukluk caginda goriilen nefrolojik
hastaliklar i¢in iilkemizde 6nde gelen merkezlerden birisidir. Bilim dalimizda 4 6gretim {iyesi, 3
yan dal arastirma gorevlisi yer almaktadir. Bolimiimiizde yillik ortalama 8000-9000 hastaya
poliklinik hizmeti verilmektedir. Poliklinik hizmetleri ¢ergcevesinde periton diyalizi, hemodiyaliz
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ve bobrek nakli poliklinikleri ayr1 olarak yapilandinlmistir. Yilda ortalama 450-500 yatan hastaya
konsiiltasyon hizmeti verilmektedir. HU Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali'nda ydnetimi yapilan baslica
hastaliklar: Sivi elektrolit dengesizlikleri, Idrar yolu enfeksiyonu, Nefrolitiyazis, Iseme
disfonksiyonu, Herediteri genetik bobrek hastaliklan, Proteiniiri, Hematiiri, Konjenital nefrotik
sendrom, Idiyopatik nefrotik sendrom, Glomeriilonefrit, Nefronofitizis, Renal tiibiile rasidoz,
Nefrojenik diabet insipit, Sistinozis, Hiperokzaliiri, Tiibiilointerstisyel nefrit, Sistemik hastaliklarin
bobrek tutulumu, Hipertansiyon, Kronik bobrek yetmezligi, Akut bobrek yetmezligidir.

Bilim dalimiza bagl olarak faaliyet gosteren Nefrogenetik Laboratuvari'nda ¢ocukluk c¢aginda
goriilen glomertiler ve tilibiiler hastaliklar i¢in ileri diizeyde molekiiler analizler yapilmaktadir.
Boliimiimiize bagl olarak ayr1 bir binada ¢aligmalarini siirdiiren Nefrogenetik Laboratuvari'nda ise
bir 6gretim iiyesi, bir bilim doktorasini tamamlanmis biyolog (PhD) ve iki teknisyen gorev
almaktadir. Bu laboratuvarimiz tiim Tiirkiye'ye hizmet vermektedir. Bu laboratuvarda yapilan
islemler kisaca: 1. nesil (Sanger dizileme) ile mutasyon analizleri, 2.nesil dizileme, Konvansiyonel
ve gercek zamanli PCR, Transkriptomiks, Invitro ¢aligsmalar. (podositler {izerinde yapilan in vitro
caligmalar; gen susturma dahil)

Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:

Bilim dalimizda izledigimiz baslica nadir hastaliklar; Kistik fibrozis (KF), Kistik fibrozis dis1
bronsektazi, Primer siliyer diskinezi (PSD), Interstisiyel akciger hastaliklaridir. Bu hastalik
gruplan igin laboratuar kapasitemiz (ter testi, solununl fonksiyon testleri, videomikroskopi)
mevcuttur. Ayrica hastalarinizin mutasyon c¢aligmalari fakiiltemiz T1bbi Biyoloji ABD ve Genetik
BD laboratuarlarinda ¢alisilmaktadir. Bilim dalimizda 4 6gretim {iyesi, 2 uzman ve 3 teknisyen ile
caligmaktayiz. Bilim dalimiza iilkemizin hemen tiim bolgelerinden yukaridaki hastaliklar i¢in sevk
almaktayiz; bolimiimiizde gordiigiimiiz hastalarin yaklasik %60 diger illerden gelmektedir."

Cocuk Hematoji ve Onkoloji BD:

Laboratuvar kapasitesi: Hacettepe Universitesi Hastanelerinde talasemi igin globin elektroforezi v
beta globin geni sekanslama, pirimidin S' nukleotidaz eksikligi i¢in enzim tayini ve mutasyon
bakilmasi, CDA tanisi i¢in elektron mikroskobik inceleme ve kemik iligi incelemeleri, sukroz ve
asit hernaliz testleri, herediter sferositoz i¢in ozmotik frajilite testi, konjenital nétropeniler i¢in
HAX1 ve G6PC3 gen mutasyonlari, Fanconi anemisi ve DBA i¢in arastirma laboratuvarimiida
NGS, Schwachman Diamond i¢in 4 gen analizi, ADA2 eksikligi i¢in ADA2 enzim tayini ve genin
sekanslanmasi, Ghosal Hastalig1 i¢in molekiiler tani, hernotili ve diger koagulasyon faktor
eksiklikleri i¢in faktor diizeyi tayini, mixing testi ve inhibitor testleri, Glanzman ve Bernard Soulier
tanisi i¢in akim sitometri ve trombosit aggregasyon pan eli, 16semi tanisi i¢in kemik iliginden akim
sitometri, sitegenetik ve per incelemeleri, hemofagositik sendromda primer HLH mutasyonlari
(perforin, syntaxin, MUNC12, STXBP2).

Insan giicii: Nadir hastaliklar konusunda deneyimli ve yeterli sayida akademik ve teknik personel
bulunmaktadir.

Hasta Kapasitesi: Hacettepe Universitesi Cocuk Hematdloji Bilim Dal1 bir referans merkezi olmasi
nedeniyle bu nadir hastaliklar konusunda hem hekimlerin hem de hastalarin siklikla bagvurmasi
sonucu genis bir hasta potansiyeline sahiptir.

Sevk alma orani: Nadir hastaliklarin yaklasik {icte ikisi sevk olarak gelmektedir.

Hasta kapasitesi yliksek ancak insan giicii yetersizdir. Cogu ¢ocukluk cagi kanserleri, ¢ocukluk
caginin nadir hastaliklar1 kapsaminda kabul edilebilir."
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2- Nadir hastalik konusunda; Sorunlari, Co6ziim yollar, Onerileriniz nelerdir?
Cocuk Norolojisi BD:

Laboratuvar ileri genetik ve metabolik tetkikler

Cocuk Genetik BD:

Cocuk genetik hastaliklar1 bilim dallarinin ilgilendigi hastaliklarin, birkag kromozom hastalig
disinda tiimii, nadir hastaliklardir. Ulkemizde az sayida olan deneyimli merkezlerin bu hastaliklari
izlemesi gereklidir. Sorunlar 6n planda, yeterli deneyimi olmayan merkezlerin tani ve tedavi
konularinda hastalar1 yanlis yonlendirmelerinden kaynaklanmaktadir.

Genetik BD:

Nadir hastaliklarin o/o 80 1 Genetik Hastaliklardir. Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezlerinde Genetik
hastaliklarin dogum 6ncesi ve dogum sonrasi tani ve izlemleri yapilmaktadir. Ayri bir yapilanma
insan giicli ve altyapinin verimli kullanilmasin1 engelleyecektir."

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Sorunlar, malzeme ihtiyaci ve genetik ¢alismalarin aksamasi. Coziim yollari: Saghk Bakanligi,
SGK ve Universitelerin nadir hastaliklarla ilgili projeleri desteklemesi

Cocuk Endokrinolojisi BD:

Nadir hastaliklar 3. ve 4. Basamak saglik hizmetlerinin verildigi, ilgili konuda en az 2 uzman
hekimin bulundugu merkezlerde izlenmelidir. Bu hastalarin izlemi ve yeni tedavi segenekleri bu
alanda deneyimli uzman hekimlerden olusan konseyler ve bilimsel kurullarin karari ile
gerceklesmelidir.

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Yukaridaki soruya verilen yanitta dile getirilen sorunlarin giderilmesi, Metabolizma merkezlerinin
sayisinin artirilmasi (laboratuvar destegi ile birlikte), Ozel laboratuvarlarin kontrol altina alinarak
kalite kontrol zorunlulugunun getirilmesi, Degisik kaynaklardan destekle iilkemizde yapilabilir
hale getirilen laboratuvar c¢alismalarinin ivedilikle geri 6deme (SUT) kapsamina alinmasi,
Yurdumuzda yapilamayan tetkiklerin yapilabilmesi i¢in destek, Tedavide kullanilan {iriinlere
ulagimda kolaylik saglanmasi, Taramalarda 6rnek alinmasi ile sonuglanmasi arasindaki ortalama
"19" giinliik siirenin kisaltilarak genisletilmis taramaya gecilmesi, Tedavide kullanilan tibbi besin,
biyobenzer, biyoesdeger lriinlerin iilkemizde {iretilebilir hale getirilmesi icin tesvik, Bircok
metabolik hastalikta tedavi amacli yiiksek dozda kullanilan vitaminlerin normal vitamin destegi
olarak goriilmeyip geri 6deme kapsamina alinmasi, Bilgi ve gorgii artirmak icin katilimimizin
yararli oldugu bazi uluslararasi toplantilara (tek firma tarafindan diizenleniyor gerekgesi ile izin
verilmeyen) katilabilmemizin Oniiniin agilmasi (Oysaki bu toplantilar yillardir yapilmakta olan
toplantilardir. Bu toplantilar tamamen bilimsel olup, bir reklam faaliyeti bulunmamaktadir.
Yillardir ayni firma tarafindan diizenlendiginden ve geleneksel hale geldiginden ikinci bir firmanin
sponsor olma sansi yoktur. Yine ayni nedenle yeni yetismekte olan fellow'lar i¢in uygun
gordiiglimiiz kurslara arkadaslarimiz katilamamaiglardir) gerekmektedir.

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Akraba evliliklerinin azaltilmasi, indeks vaka saptandiginda preimpilantasyon tan1 ve gebelik, Tiim
onerilere ragmen hastalig1 olan bebek doguranlarin hasta giderlerine katilimi.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:
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Saglik personelinin nadir hastaliklar hakkinda egitim diizeyinin arttirilmasi gerekir. Bu sayede
hastalarin ilgili merkeziere zamaninda sevk edilmesi saglanabilir. Ayrica bu hastaliklarin nadir
goriilmesi nedeni ile ulusal 6lgekte kayit sistemleri olusturulmali ve iilkemizdeki hastalarin klinik
ozellikleri belirlenebilir.

Cocuk Gogiis Hastahiklar1 BD:

Nadir hastalik konusunda en 6neinli sorunlar, iilkedeki doktor ve saglik personeli konusunda yeteri
kadar bilgi sahibi olmamak, yeterli laboratuar imkani bulunmamasi ve hasta kayit sisteminin
olmamasidir. Bunlarin giderilmesi i¢in bakanlik kontroliinde egitim programlar1 ve olanaklarin
artirilmasi Onerilir.

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Nadir hastaliklar tilkemizde akraba evliligi ve dogurganlik hizinin yiiksek olmasi nedeniyle o kadar
da nadir gorilmemektedir. Ancak nadir hastaliklarin gesitliligi nedeniyle bu hastalarin tani
almasinda gecikmeler olabilmektedir. Ornegin nadir bir genetik hemolitik anemiye sahip olan hasta
kan transfiizyonunu alarak sevk edilmekte, sonrasinda transfiizyon gereksinimleri olmasi
durumunda tani i¢in molekiiler genetik yontemler disinda bir se¢enek kalmamaktadir. Bu
hastaliklar konusunda hekimlerin tecriibesi nadir olmasi nedeniyle az oldugundan baz1 merkezlerde
ornegin Hacettepe Universitesi Fanconi anemisi ve Diger Konjenital Kemik iligi Yetmezlikleri
Merkezi O6rneginde oldugu gibi bir ¢esit miikemmeliyet merkezleri gelistrilmesi diisiiniilebilir.
Boylece bu hastalik grubuyla bizzat ilgilenen, tecriibeli, multidisipliner ekipler bu hastalara her
cesit tan1 ve tedavi olanagini tek bir merkezden sunabilmektedir. Ayrica Bilim Dalimiz biinyesinde
gorev yapan Hacettepe Universitesi Fanconi anemisi ve Diger Konjenital Kemik iligi Yetmezlikleri
Merkezimiz bu nadir kemik iligi yetmezliklerinin Tiirkiye kayit sistemini de gerceklestirmistir. Pek
cok nadir hastalik icin molekiiler tam1 konulmasi amaciyla hekimler yutrtdisina kan
gondermektedir. Bu sekilde merkezler olmas1 durumunda bu kan gondermeler de azalacaktir.

3- fleri Tedavi Uygulama Ornekleriniz var m? (K6k hiicre nakli, ileri enzim tedavisi
vb.) Varsa hangi uygulamalar: yapiyorsunuz. Uygulama sayilarimizi belirtiniz.

Cocuk Norolojisi BD:
Evet vardir. Niemann Pick tip C
Cocuk Genetik BD:

Genetik hastaliklarin ¢cogunda destekleyici tedavi verilmektedir. Yurtdisinda gelistirilmekte olan
spesifik tedavilerin gelistirilme siireci yakindan izlenmektedir.

Genetik Ana Bilim Dali:

Ilgili boliimlerle birlikte var olan tedaviler izlenmektedir. Ancak yiiksek maliyet nedeni ile bu
hastaliklarin 6nlenmesi esastir.

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:
Kok hiicre nakli 8- 10/y1l, Enzim tedavisi (2 hasta)
Cocuk Endokrinolojisi BD:

Biiylime hormonu duyarsizligi olan hastalarda rekombinant IGF-1 tedavisi, hiperfosfatazya
hastalarinda asfotaz alfa tedavisi
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Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Hastanemizde lizozomal depo hastaliklarinda enzim yerine koyma tedavisi uygulanmaktadir.
Gerektiginde kemik iliginaklide yapilmaktdir.

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Gaucher hastaliginda enzim tedavisi (37 hasta), Lipoprotein lipaz eksikliklerinde enzim tedavisi
uygulamaktayiz (1 hasta), izledigimiz diger nadir hastaliklar: Nieman Pick hastalig1 ve diger lipit
depo hastaliklari, glikojen depo hastaliklari, Wilson hastaligidir.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Nadir bir hastalik olan atipik hemolitik {iremik sendrom tedavisinde ekulizumab adindaki
kompleman inhibitér tedavisi bilim dalimizda uygulanmaktadir.

Cocuk Gogiis Hastahiklar1 BD:

Ozellikle KF konusunda diinyada yeni kullanilmaya baslayan "KFTR inodiilator tedavileri"
(Orkambi,Synldeko, Kalydeko) ve diger iilkelerde kullanilan hipertonik salin gibi tedaviler, geri
0deme olmamasi nedeniyle hastalarimiz tarafindan kullanilamamaktadir. Bunlarin geri 6demesinin
yapilmasi mutlaka gereklidir.

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Ileri tedavi uygulama &rnekleri: Hematopoetik kok hiicre nakli yapilmaktadir. Kok hiicre nakli i¢in
boliimiimiize ait bir ilinite olmadigindan ve Cocuk Hematoloji ile Kit iinitesinin yogunlugu
nedeniyle ¢ogu zaman hastalar sevk edilmek zorunda kalmaktadir."

4- Hasta ve uzmanlik dernekleri ile iliskileriniz var m1? Varsa iletisim icinde olduklar
hasta dernekleri Isimleri nelerdir?

Cocuk Norolojisi BD: Hayir.

Cocuk Genetik BD: Hasta dernekleriyle yoktur. Uzmanlik dernekleriyle iliskimiz vardir.
Genetik Ana Bilim Dah: Yok.

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Klinik immiinoloji Dernegi, AID Herediter Anjioddem Hasta Dernegi ile temasimiz var, hasta da
yonlendiriyorlar. Tiirkiye Ulusal Alerji ve Klinik immiinoloji Dernegi'nin Herediter Anjioddem
Calisma grubu var, aktif calisiyorlar."

Cocuk Endokrinolojisi BD: Yok
Cocuk Metabolizma Hastahklar:1 BD:

Cocuk Beslenme ve Metabolizma Dernegi, Fenilketoniirili Cocuklar1 Tarama ve Koruma Dernegi,
METVAK, Mukopolisakkaridoz Hasta Dernegi, Sistinozis Hasta Dernegi

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Izledigimiz nadir hastaliklarla ilgili hasta dernegi bulunmamaktadir. Tiirk Cocuk Gastroenteroloji,
Hepatoloji ve Beslenme Dernegi.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:
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Hasta ve uzmanlik dernekleri ile iliskilerimiz vardir. Sistinozis Hastalar1 Dernegi 6rnek olarak
verilebilir.

Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:

Uzmanlik dernekleri olarak, Cocuk Solunum Yolu Hastaliklar1 ve Kistik Fibrozis Dernegi, Tiirk
Toraks Dernegi, Avrupa Solunum Dernegi ile yakin iliskilerimiz var. Hasta dernegi olarak
KIFDER ile iletisim halindeyiz.

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Hasta ve uzmanlik derneklerinden Tiirk Hematoloji Dernegi, Tiirk Pediatrik Hematoloji dernegi,
Dogustan Kan Hastaliklar1 Koruma Tedavi Arastirma ve Dayamisma Dernegi, Talasemi
Federasyonu ile iliskilerimiz vardir.

Tiirk Pediatri Onkoloji Dernegi, Ankara Kanserli Cocuklar ve Ailelerini Koruma ve Yardimlagma
Dernegi, Tiirk Kanser Arastirma ve Savas Vakfi"

5- Anabilim dalinda nadir hastalik ortak platformunuz var m?

Cocuk Norolojisi BD: Evet

Cocuk Genetik BD: Evet

Genetik Ana Bilim Dah: Yok.

Cocuk immiinoloji ve Alerji BD: Hayir

Cocuk Endokrinolojisi BD:

Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1 blinyesinde nadir hastaliklar calisma grubu mevcuttur
Cocuk Metabolizma Hastahiklar1 BD: Evet

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD: ABD biinyesinde evet

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Bilim dalimiz 6gretim tiyelerinin girisimleri ile nadir hastaliklar i¢in olusturulmus kayit sistemleri
vardir. 6. sorunun yanitinda ayrintili olarak anlatilmistir.

Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD: Hayir
Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD: Evet

6- Kayit sisteminiz var m1? Varsa hangi hastaliklar icin kayit sisteminiz vardir?
Cocuk Norolojisi BD:

Kukas {Kas Hastaliklar1 Kayit Sistemi) vardir.

Cocuk Genetik BD:

Hastane otomasyon sistemi disinda iskeletin genetik hastaliklari, frajil X sendromu ve genomik
kopya sayis1 degisiklikleri gibi bazi hastaliklar i¢in kayit sistemleri vardir.

Genetik Ana Bilim Dali:

Hastane otomasyon sistemi diginda kayit sistemi yok.

169



Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:
Primer immiin yetmezlik hastaliklari i¢in ¢ok iyi olmasa da var.
Cocuk Endokrinolojisi BD:

Biiylime hormonu eksikligi, ¢oklu hipofizer hormon eksikligi, biiyiime hormonu duyarsizligi,
hiperinsiilinizm, MODY tanil1 hastalarin isim ve dosya numaralarini igeren kayit mevcuttur.

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Biitiin metabolik hastaliklar i¢in kartoteks bazinda kayit yapilmaktadir. Ancak bu kayitlar,
yapilandirilmis ve komputerize degildir.

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Bilgisayar ortaminda kayit sistemi yoktur. Ancak 6zelligi olan ve nadir hastaliklar bilim dalimizda
kayit edilmektedir.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Bilim dalimiz 6gretim iiyelerinin liderlik ettigi, internet tabanli kayit sistemlerimiz vardir. Bu kayit
sistemleri asagida 6zetlenmistir.

Sistinozis kayit sistemi (www.sistinozisnet.org.tr): Bu kayit sistemi ile planlanan sistinozis tanisi
ile takip edilen veya bu taniy1 yeni alan Tiirk hastalarda sik rastlanan hastalik yapici sistinozin gen
mutasyonlarin1 tanimlamak, yeni mutasyonlar bulmak, saptanan mutasyonlar ile klinik bulgular
arasinda iliskiyi arastirmaktir. Hastalarin demografik 6zellikleri (yas, cinsiyet, dogum yeri, anne
baba arasindaki akrabalik durumu vb), tan1 anindaki klinik ve laboratuvar bulgulari, altta yatan
genetik anormallikler, uygulanan tedaviler bu sisteme kaydedildi. Kayit sisteminin ilk sonuglar
alaninda onde gelen dergilerden olan Clinical Journal of American Society of Nephrology
dergisinde yayinlanmistir (Topaloglu R, et al. The Clinical and Mutational Spectrum of Turkish
Patients with Cystinosis. Clin J Am Soc Nephrol2017; Aug 9).

Atipik hemolitik iiremik sendrom kayit sistemi (www.ahusnet.org.tr): Atipik hemolitik tiremik
sendrom aHUS), kompleman sisteminde disregiilasyon sonucu olusan ve yasami tehdit eden nadir
bir hastaliktir. Konu ile ilgili yapilan ¢aligmalarda mortalitenin ¢ocuklarda erigkinlere gére daha
yiiksek oldugu belirtilmistir. Kompleman diizenleyici proteinleri kodlayan genlerdeki mutasyonlar
ve anti-CFH otoantikarlar1 hastalarin %60-70'inde saptanabilmektedir. Bu bilgilerden hareketle
iilkemizde izlenen aHUS hastalariin klinik dzelliklerini belirlemek ve genetik anormalliklerini
incelemek amaciyla bu kayit sistemi olusturulmustur. Bu kayit sisteminin ilk sonuglari BMC
Nephrology' de yaymlanmistir (Bes b as N, et al. Turkish pediatric atypical hemolytic uremic
syndrome registry: initial analysis of 146 patients. BMC Nephrol 2017 5;18: 6)

Bir Avrupa Birligi calismasit olan ve "Otozomal Resesif Polikistik Bobrek Hastahg:"
caligmasiin iilkemizdeki veri sorumlulugu bilim dalimiz tarafindan iistlenilmistir. Yine nadir
goriilen cocukluk cag kistik bobrek hastaliklar ile ilgili kayit sistemi olusturma ¢aligsmalar1 devam
etmektedir."

Cocuk Gogiis Hastahiklar1 BD:

Cocuk Solunum Yolu Hastaliklar1 ve Kistik Fibrozis Dernegi tarafindan yapilmis ve yiiriitiilmekte
olan "Ulusal Kistik Fibrozis Kayit Sistemi" var. Yoneticigi bilim dalimiz 68retim iiyesi
tarafindan yiiriitiilen bu kayit sistemini aktif olarak kullaniyoruz.

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:
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Kayit sitemimiz bulunmaktadir. Fanconi anemisi ve DBA i¢in Tiirkiye kayit sistemi, talasemi,
HLH, SDS, piruvat kinaz eksikligi, pirimidin S nukleotidaz eksikligi, hemofililer ve diger
koagulasyon faktor eksiklikleri icin ise lokal kayit sistemimiz vardir. Tim g¢ocukluk cagi
malign tlimorler igin TPOG' nin kayit sistemi vardir.

7- Tani ve tarama icin Laboratuvar alt yapimiz yeterli mi? Yetersiz kalinan durumlarda
ne yapiyorsunuz? (Ter testi, fleri mutasyon analizi vb.)

Cocuk Norolojisi BD:

Hayir. Ozel laboratuvar sevk
Cocuk Genetik BD:

Tiim genetik testler i¢in yeterlidir.
Genetik Ana Bilim Dal:

Tiim genetik testler i¢in yeterli.
Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Yeterli. Yetersiz kalindiginda Ozel merkezlere yonlendiriyoruz veya koloborasyonda bulunulan
yurtici iniversiteler veya yurtdisi merkezlerde yapilmasi i¢in planlama yapiyoruz.

Cocuk Endokrinolojisi BD:

Hormonal testler i¢in {iniversitemiz laboratuvarlar1 yeterlidir. Genetik ¢alismalar i¢in liniversitemiz
alt yapis1 yeterlidir.

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Teknik olanaklar saglandiginda yeterli. Yetersiz kaldig1 durumlarda gerek yurtici gerekse yurtdisi
laboratuvarlardan destek alinmaktadir.

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Tiim gereksinimleri karsilamamaktadir. Enzim tayinleri ve mutasyon analizleri i¢in yurtdisindan
destek alinmaktadir.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Bilim dalimiza bagh olarak faaliyet gosteren Nefrogenetik Laboratuvari'nda ¢ocukluk c¢aginda
goriilen glomeriiler ve tiibiiler hastaliklar i¢in ileri diizeyde molekiiler analizler yapilmaktadir. Bu
laboratuvarimiz tiim Tiirkiye'ye hizmet vermektedir. Bu laboratuvarda yapilan islemler: l.nesil (
Sanger dizileme) ile mutasyon analizleri, 2.nesil dizileme, Konvansiyonel ve ger¢cek zamanli PCR,
Transkriptomiks, Invitro ¢aligsmalar (podositler {izerinde yapilan in vitro ¢aligmalar; gen susturma

dahil) dir.
Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:

Kistik fibrozis tani ve tarama igin ter testi alt yapimiz yeterli, ancak kit alim sorunu nedeniyle, bir
slire sonra bu testi yapamayacagiz. Acilen kit sorununun bakanlik tarafindan ¢oziilmesi gerekiyor,
yoksa yenidogan taramasi i¢in hem bizde hem iilkemizde ter testi yapilamayacak. Mutasyon analizi
ve gen sekans calismalari KF i¢in Tibbi Biyoloji ABD ve Primer Siliyer Diskinezi (PSD) igin
Genetik BD laboratuvarlarinda yapilmakta, ancak yetersiz kalinan durumlarda yurt disindaki
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laboratuvarlara gonderiyoruz. Interstisiyel akciger hastaliklari igin genetik calismalar1 da yurt
disindaki laboratuvarlara gonderiyoruz. Izledigimiz nadir hastaliklarin gogu genetik olup, genetik
tan1 i¢in sekans caligmasi gereken hastalarimizin bu testlerinin geri 6deme kapsamina alinmasi
gereklidir. Hastalarimizin mutasyonlarinin bilinmesi bize ayrica prenatal tani i¢in de ¢ok yol
gosterici  olmaktadir. Primer Siliyer Diskinezi tanisi i¢in kullanilan ""Yiksek Hizh
Videomikroskopi ¢alismasi ve tarama testi olarak kullanilan ""Nazal Nitrik Oksit 6l¢iimlerinin""
Saglik Uygulama Tebligi geri 6deme kapsamina alinmasi tani i¢in ¢ok yararli olacaktir."

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Tan1 ve tarama alt yapimiz yeterlidir. Ancak su anda DEB, piruvat kinaz enzim diizeyi testlerini
Ankara i¢indeki dis laboratuvara gondermekteyiz.

Cocukluk cagi kanserlerine, ailevi kanserlere 6zgii bazi genetik ¢alismalar yapilamamaktadir.
Patolojik taniya ilave tedaviyi yonlendirecek olan molekiiler/genetik ¢alismalarla belirlenecek olan
alt gruplar belirlenmektedir."

8- Tani tarama ve tedavide yasanan sikintilar neler ve nasil ¢coziiyorsunuz?
Cocuk Nérolojisi BD: Tan1 koyma konusunda sikint1 var. Ozel Laboratuvar yok
Cocuk Genetik BD:

Bilim dalimizda tani1 ve izlem konusunda sorunumuz yoktur. Tarama ulusal 6l¢ekte karar verilmesi
gereken bir konudur.

Genetik Ana Bilim Dalx:

Anabilim Dalimizda Tan1 konusunda sorun yok. Tarama ve tedavi ulusal dl¢ekli karar verilmesi
gereken konulardir.

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Tanm ve tedavide rastlanan sorunlar: Hastaliklarin yeni tanimlanmis olmasi, klasik kitabi bilgi
olmamasi. Uluslararasi yayinlar takip ederek ¢oziiyoruz.

Cocuk Endokrinolojisi BD:

Nadir hastaliklarin tedavilerinde kullanilan bazi ilaglarin Saglik Bakanligi Ruhsatlandirma stireci
uzun siirdiigl i¢in temininde gili¢liik yasanmaktadir

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

Kimyasal, tibbi cihaz ve personel yetersizligi, Ozel laboratuvarlardan yararlanma, Firmalardan
destek

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Enzim analizlerinin tamami yapilamiyor, mutasyon analizleri veya gerektiginde tiim ekzom
taramalar1 yapilmaktadir. Yurt disi ilgili merkezlere yazarak kisisel iligkiler veya orada yliriitiilen
arastirmalarin bir parcasi olarak yaptirtyoruz.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Bazi nadir hastaliklarin tanisinda deneyim ¢ok Onemli olmasi nedeni ile bazen hastalar
merkezimize geg sevk edilmektedir. Bu da tani ve tedavide gecikmelere yol agmaktadir. Sistinozis
gibi hastaliklarda erken tan1 ve erken tedavi prognozu 6nemli oranda etkilemektedir.
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Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:
Madde 3 ve 7'de belirtildi.
Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Tan1 testlerinde genel olarak eksiklik yasamiyoruz. Eksik olan 2 testi Ankara igindeki dis
laboratuvarda calistiriyoruz.

9- Nadir hastalik konusunda; iliskide oldugunuz uluslararasi kuruluslar var mi? Varsa
isimlerini belirtiniz.

Cocuk Norolojisi BD:

TUBITAK

Cocuk Genetik BD:

Yurtdisindaki benzer bilim dallariyla ve akademisyenlerle yillar i¢inde kurulmus bilimsel ve
akademik iliskilerimiz vardir.

Genetik Ana Bilim Dah: Yok.

Cocuk immiinoloji ve Alerji BD:

NIH, CEMM (Viyana Universitesi), Rockefeller Universitesi, Harvard Universitesi
Cocuk Endokrinolojisi BD: Yok

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:

SSIEM (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism), ESPKU (European Society for
Phenylketonuria)

Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Daha ¢ok yurt disindaki iiniversitelerin ilgili bilim insanlar1 ve laboratuvarlarn ile iliskide
bulunuyoruz.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Bilim dali 6gretim {iyelerinin iiye oldugu ulusal (Cocuk Nefroloji Dernegi) ve uluslararasi meslek
birlikleri (European Society for Paediatric Nephrology) ile nadir hastaliklar alaninda bilgi aligverisi
yapilmaktadir.

Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:

Interstisiyel akciger hastaliklar1 igin COST VE EUCHILD, Kistik fibrozis i¢in Avrupa KF Dernegi,
Primer S iliyer Diskinezi i¢in Cost, BEA T PCD grubu.

Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Nadir hastaliklardan Diamond Blacktan anemisi (DBA) molekiiler tanisinda Hacettepe
Universitesinde Euro DBA Konsorsiyumu adiyla alinan E Rare projesi kapsaminda ¢alisilmaktadir.
Bilim dalimiz 6gretim iiyelerinden Dr. Fatma Giimriik ve Dr. Sule Unal EHA Eritrosit Hastaliklar:
alt komitesi iiyesidir. Harvard Universitesinden Dr Akika Shimamura ve Napoli Universitesi,' nden
Dr. Achilles lolascon ile ortak c¢alismalarimiz devam etmektedir. Bilim Dalimiz 6gretim
iiyelerinden Dr. Sule Unal University Master on Rare Anemias and Related Syndromes, University
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of Barcelona, 10 saat, Hereditary Megaloblastic anemias baglikli nadir hastalik konusunda 2 yildir
ders vermektedir. Bilim Dalimizda 10 dan fazla uluslararasi klinik arastirma devam etmektedir.

SIOP (The International Society of Paediatric Oncology)"

10-  Yeni dogan tarama programinda GUTHRI pozitif cikan hastalar icin Tiirkiye Halk Saghg
Genel Miidiirliigiince hasta gonderilen referans klinik listesinde yer aliyor musunuz?

Cocuk Norolojisi BD:

Norolojik hastaliklar konusunda yer almiyoruz.

Cocuk Genetik BD:

Bilim dalimizda izlenen hastaliklardan hicbiri tarama kapsaminda degildir.
Genetik Ana Bilim Dal:

Yer almiyor.

Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD:

Guthrie ile yenidogan taramasina Agir kombine immiin yetmezlik hastaliklarinin taranabildigi
TREC analizinin eklenmesi konusunda 2009'dan itibaren HSGM Cocuk ve Ergen Sagligi Daire
Bagkanligi ile goriisiilmesine ragmen heniiz taramaya alinmada.

Cocuk Endokrinolojisi BD:

Yenidogan tarama programinda Endokrinolojiyi ilgilendiren (hipotiroidizm ve 21-hidroksilaz
eksikligi) konular boliimiimiiz 6gretim iiyelerinin de yer aldigi Ulusal Cocuk Endokrinoloji ve
Diyabet Dernegi ve Saglik Bakanligimin bilimsel kurullarmin ortak calismalari ile belirlenen
algoritmaya bagl kalinarak yiiriitiilmektedir

Cocuk Metabolizma Hastahklar1 BD:
Evet
Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji BD:

Ilgi alanimiza giren hastaliklarin iilke ¢apinda taramasi yapilmamaktadir. Bu nedenle HSGM
listesinde degiliz.

Cocuk Romatolojisi ve Nefroloji BD:

Yenidogan tarama programinda yer alan hastaliklar arasinda boliimiimiiziin yonetimini tistlendigi
hastaliklar yer almamaktadir.

Cocuk Gogiis Hastaliklar1 BD:
Kistik fibrozis hastalig1 i¢in evet.
Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD:

Bilim Dalimizin yenidogan taramasinda rolii yoktur.
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8) COCUK YAN DAL UZMANLIGI INSAN KAYNAGI
Ve
RUHSATLI GENETIK MERKEZLER DAGILIMI

TACESE RAPORU

12.04.2019 tarihi itibari ile

Tescilli Pediatri Yan dal Uzman Sayisi

Pediatri Yan Dal Egitim Klinigi Yetkisine Sahip Kurumlar

Sektorlere Gore Cocuk Yan Dal Uzman Dagilimi

il Bazinda Cocuk Yan Dal Uzman Dagilimi

Ankara Kurumlarinin Cocuk Yan Dal Uzman Dagilimi

Ruhsatli Genetik Tan1 Merkezi Olan Saglik Bakanligi Biinyesindeki Hastane Listesi
Ruhsatli Genetik Tan1 Merkezi Olmayan Saglik Bakanligi Biinyesindeki Hastane Listesi
Ruhsatli Genetik Tan1 Merkezi Olan Universite Hastanesi Listesi

Ruhsatli Genetik Tan1 Merkezi Olmayan Universite Hastanesi Listesi

Tiirkiye Anne, Cocuk ve
Ergen Saghg Enstitiisii 186

TUSEB




Aktif cali san ¢ocuk yan dal uzman sayi lar1 ; Tiirkiye Anne Cocuk Ergen Sagligi Enstitiisii tarafindan

12.04.2019 tarihi itibari ile

SHGM nin 15.10.2017 tarihli diplomas1 tescil edilen hekim tablosu,

SHGM Sagli k I nsan Giicii Planlama Dairesi Baskanli g1 12.04.2019 tarih ve E122 say1 1 yazi s1,
Sagli k Bakanli g1 1 n CKYS veri tabani ,

Yiiksek Ogretim Kurumunun “http://akademik.yok.gov.tr” Web adresi

Diger Web taramalari

neticesinde belirlenmistir.

Tablo 14 Tescilli Pediatri Yandal Uzman Sayis1 (15.10.2017)

BRANS TESCIiL SAYILARI
COCUK GENETIK HASTALIKLARI 36
COCUK METABOLIZMA HASTALIKLARI 45
COCUK ENDOKRINOLOJI VE METABOLIZMA 74
HASTALIKLARI

COCUK ENDOKRINOLOJISI 129
COCUK NOROLOJiSi 170
COCUK IMMUNOLOIJiSI VE ALERJI HASTALIKLARI 146
COCUK ALLERIJISI 66
COCUK IMMUNOLOJiSi 25
COCUK ROMATOLOIJISI 75
COCUK NEFROLOJiSi 155
COCUK GASTROENTEROLOIJISI 112
COCUK GOGUS HASTALIKLARI 50

Kaynak: Saghk Hizmetleri Genel Miidiirliigii Tescil ve Denklik Daire Bagkanhg1

TUK Egitim Merkezi Standartlari
TUKMOS (Uzmanhk Miifredatlar)
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http://akademik.yok.gov.tr/
http://www.tuseb.gov.tr/tacese/yuklemeler/ekitap/TUKMOS/TUK%20E%C4%9Fitim%20Merkezi%20Standartlar%C4%B11.pdf
http://www.tuseb.gov.tr/tacese/tukmos-uzmanl-k-m-fredatlar

Tablo 15 Pediatri Yan Dal Egitim Klinigi Yetkisine Sahip Kurumlar (Nisan 2019)

3 £ |z |3z | 29 Z <d - z
iL KURUM x2 |xz9 23 (82 | 299 =98 =52 =3 | 55| 28
§€9889°%2|:22(889¢823¢884¢8¢|8¢2|8¢
[s¥e} oEg 545 36 ugé o2y oy L)-E ¢8| &3
2| &|8z|s%| By 57 23 2| =] &
Adana Cukurova Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1
Ankara Kegioren EAH 1 1
Ankara Gulhane EAH 1 1 1 1 1 1
Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari EAH 1 1 1 1 1 1
Ankara Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji EAH 1 1 1 1 1 1 1 1
Ankara Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onkoloji EAH 1
Ankara Hacettepe Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Ankara Gazi Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Ankara Ankara Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Antalya Akdeniz Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Aydin Adnan Menderes Universitesi 1 1 1
Bolu izzet Baysal EAH 1 1
Bursa Bursa Yiiksek ihtisas EAH 1
Bursa Uludag Universitesi 1 1 1 1 1 1 1
Denizli Pamukkale Universitesi 1 1 1 1
Diyarbakir Dicle Universitesi 1
Diizce Diizce Universitesi 1
Edirne Trakya Universitesi 1 1 1 1
Elazig Firat Universitesi 1 1 1
Erzurum Atatiirk Universitesi 1 1 1 1
Eskisehir Eskisehir Osmangazi Universitesi 1 1 1 1 1 1
Gaziantep Gaziantep Universitesi 1 1 1 1 1 1
Isparta Siilleyman Demirel Universitesi 1
istanbul Umraniye EAH 1 1 1
istanbul Pendik EAH 1 1 1 1 1 1 1 1 1
istanbul istanbul Kanuni Sultan Stileyman EAH 1 1 1
istanbul istanbul Universitesi istanbul Tip 1 1 1 1 1 1 1 1
istanbul istanbul Universitesi CerrahpasaTip 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
izmir Tepecik EAH 1 1 1
izmir Goztepe EAH 1 1
izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH 1 1 1 1 1
izmir Ege Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
izmir Dokuz Eyliil Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Kahramanmara 1
s Kahramanmaras Siitgii imam Universitesi
Kayseri Erciyes Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1
Kirikkale Kirikkale Universitesi 1 1 1
Kocaeli Kocaeli Universitesi 1 1 1 1 1 1 1
Konya Selguk Universitesi 1 1 1 1
Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram 1 1 1 1 1 1
Malatya inénii Universitesi 1 1 1 1 1
Manisa Celal Bayar Universitesi 1 1 1 1 1 1
Mersin Mersin Universitesi 1 1 1 1 1
Samsun Ondokuz Mayis Universitesi 1 1 1 1 1 1 1 1
Trabzon Karadeniz Teknik Universitesi 1 1 1 1 1 1 1
Van Van Yiiziincii Yil Universitesi Dursun Odabas Tip Merkezi 1
Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi 1
Ankara Baskent Universitesi Ankara Hastanesi 1 1 1
istanbul Medipol Universitesi Hastanesi 1 1
istanbul Kog Universitesi Hastanesi 1 1
istanbul Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi 1 1 1 1 1 1

Kaynak: Tipta Uzmanhk Kurulu
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http://www.tuk.saglik.gov.tr/TR,30148/programlar.html

Sektorlere ve Tescile Gore Cocuk Yan Dal Uzmanlarinin Dagilim (12.04.2019)
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1 Bazinda ve Tescile Gore Cocuk Yan Dal Uzman Dagilim (12.04.2019)
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z| 2|12 _| 3<| 3|3_| S| 2| 8| 3|a.| 2| &s| 9=
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L o = S < o< ol E< o > & E < > =] 2 z< S
3 S| Ssg2 £33 ¢ 4 = e Q ] & = g w2 5| 6=
< = 23235 z 03 = =% = -4 =4 5 = T IO o T s
~ ~ ¥ o =3 ¥ X o =4 ¥ X b4 < ~ ~ ~ b4 o= < ~ b4 ~ ~ <
=) =) S a2 S0 < =N} D = > > > D E = > S5z > D = =
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O O O > T oL = O w O T O O O O O T O O > O O T
ADANA 2 1 5 2 5 3 5 2 10 3 6 9 4 4 61
ADIYAMAN 1 1 1 3
AFYONKARAHISAR 1 1 1 1 2 6
AGRI 1 1 1 3
AKSARAY
AMASYA
ANKARA 11 4 17 16 28 14 39 20 28 25 8 18 29 16 4 277
ANTALYA 1 6 1 4 2 9 3 8 2 3 3 2 3 47
ARDAHAN
ARTVIN
AYDIN 2 3 2 2 1 1 3 14
BALIKESIR 1 1 1 1 1 2 1 2 10
BARTIN
BATMAN 1 1 2
BAYBURT
BILECIK
BINGOL
| BITLIS
BOLU 1 2 3
BURDUR
| BURSA 3 1 6 1 4 2 4 2 4 6 2 1 4 2 42
CANAKKALE 2 2
|_CANKIRI 1 1
CORUM 2 2 4
DENiZLi 1 3 3 1 2 1 3 1 15
DIYARBAKIR 1 5 1 3 1 3 1 3 18
DUZCE 1 1 1 3
EDIRNE 1 1 1 1 1 1 6
ELAZIG 1 3 1 2 1 2 2 1 1 14
ERZINCAN
ERZURUM 2 4 1 2 2 3 14
|_ESKISEHIR 1 3 1 1 1 4 3 2 1 2 1 20
GAZIANTEP 2 3 1 1 1 3 1 5 1 4 1 23
GIRESUN 3 3
| GUMUSHANE
HAKKARI
HATAY 1 1 2 2 1 7
IGDIR
ISPARTA 1 1 2 1 5
ISTANBUL 14 2 30 10 31 9 36 8 39 32 20 23 42 15 9 320
izMmIR 7 4 7 5 7 7 14 8 17 10 4 11 19 7 7 134
| KAHRAMANMARAS 1 1 1 2 1 2 8
KARABUK 2 2
KARAMAN
KARS 1 1 2
KASTAMONU
|_KAYSERI 1 1 4 3 2 3 4 3 8 3 1 2 6 41
KIRIKKALE 1 1 1 1 1 2 1 8
KIRKLARELI
KiLis
KOCAELI 1 3 1 3 2 3 2 1 4 1 21
KONYA 1 7 2 3 5 2 7 3 1 2 1 1 35
KUTAHYA
MALATYA 2 1 2 2 3 2 2 14
| MANISA 2 3 1 1 2 2 1 2 2 16
MARDIN 1 1 2
MERSIN 1 3 2 1 3 3 2 1 2 2 1 21
MUGLA 2 2 2 1 2 1 10
MUS
NEVSEHIR
| NIGDE
ORDU 3 3
OSMANIYE
| RIZE
SAKARYA 2 1 2 1 2 1 1 10
SAMSUN 2 1 3 1 2 1 4 1 2 3 3 6 2 2 33
SIiRT
SINOP.
SIVAS 1 1 1 2 5
|_SANLIURFA 2 1 1 1 3 1 2 11
SIRNAK
TEKIRDAG 1 1 2
TOKAT 1 1 2
TRABZON 1 1 2 2 1 3 1 1 3 15
TUNCELI
USAK 1 1
VAN 1 2 1 1 2 1 1 2 11
YALOVA
YOZGAT
ZONGULDAK 1 1 1 3
TOPLAM 53 16 124 53 135 48 159 55 182 129 4 85 168 53 32 1333

Ankara Kurumlarindaki Cocuk Yan Dal Uzmanlarinin Tescile Gore Dagilim (12.04.2019)

190



= ~
w - — o
S 2|5 S
S [xY @ Q| % L =1
|2 |33 38| s @ S|2 | z|z =
5 3|3|383|23|a|3|z|E|5|3|5 =22
SEKTOR KURUM s|s|29c|&|z|5|z|E|%|a|s|e|2| 3
| 9] 9 =3 = | o o o o ol T o | O O | ~ -
S| Z2| 2 ¥y d ¥ | o S = = Q| »n = | = 3| = o
2| 3|2do0o3 o|l<a @| || E|2| =|= o| &
412(23c8¢|35|3|5|2|3|2|29 22|08
2| 2|28 8 d Z|s9 = < z o | O I|Td Oo|o
¥ | x| x3 xd x| x5 x ~ ~ ~ | ~ v | x4 x| &
S| 35|58 >549 51358 > 5 5 5| 5 5| >5d 5| >
Q Q Qv O t Q Qv O Q Q Q Q Q O X Q Q
(] o o449 Oo0g O o9 O (@] Qo (] (@] (] o3 o (]
S|l ool o3 o|lod & O] O] G| O] O] & S| O
Kamu Universite ANKARA HACETTEPE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI HASTANESI 1 1
ANKARA HACETTEPE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI iHSAN
kamu Universite DOGRAMACI COCUK HASTANESI 2 |15 (4 |2 |5 517 (5143 (3 |1 |3 |55
ANKARA HACETTEPE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI ONKOLOJI
Kamu Universite HASTANESI 2 6 8
ANKARA UNIVERSITES] TIP FAKULTESI CEBECI ARASTIRMA VE
Kamu Universite UYGULAMA HASTANESI 2|3 3 3 1 4 4 4 3 113 2 3 36
Kamu Universite GAZI UNIVERSITESI 2 1 5 1 2 3 113 2 1|35
T.C. SAGLIK BAKANLIGI ANKARA YILDIRIM BEYAZIT UNIVERSITESI
Kamu Universite YENIMAHALLE EGiTIM VE ARASTIRMA HASTANESI 1 1 1|1 1 5
Kamu Universite YUKSEK iHTISAS UNIVERSITESI TIP FAKULTESI 1 1
Ozel ANKARA ENDOMER PEDIATRIK ENDOKRINOLOJiI MERKEZI 1 1
Ozel OZEL ANKARA GUVEN HASTANESI 2 1 1 4
Ozel OZEL ANKARA MEDICALPARK HASTANESI 1 1 2
Ozel OZEL BAYINDIR HASTANESI 1 1 1 3
Ozel GZEL BILGI HASTANES] 1 1
Ozel OZEL KORU ANKARA HASTANESI 1 1 2
Ozel OZEL LiV HOSPITAL ANKARA 1 1 1 3
Ozel OZEL LOKMAN HEKIM AKAY HASTANESI 1 1
Ozel OZEL LOSANTE COCUK VE YETISKIN HASTANESI 1 1 2 12 |1 7
Ozel OZEL MEDICANA INTERNATIONAL ANKARA HASTANESI 1 1
Ozel OZEL MEMORIAL ANKARA HASTANESI 1 1 2
Ozel OZEL YENi MED TIP MERKEZI 1 1
Ozel OZEL YUZUNCU YIL HASTANESI 1 1
ANKARA UFUK UNIVERSITESI TIP FAKULTESI DR.RIDVAN EGE
Ozel Universite SAGLIK ARASTIRMA UYGULAMA MERKEZI 1 1 2
Ozel Universite BASKENT UNIVERSITESi ANKARA HASTANESI 1 111 1 (3 |1 (1 (3 111 |1 16
TOBB EKONOMI VE TEKNOLOJi UNIVERSITESI SAGLIK EGITiMi
Ozel Universite UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZi 1 1 1 3
Saglik Bakanlig ANKARA YILDIRIM BEYAZIT UNV. YENIMAHALLE EAH. 0 0 0 0 1 0 1 0 0 0 0 0 0 0 0 2
Saglik Bakanlig SBU ANKARA COC. SAG. VE HAST. HEMATOLOJi ONK. EAH 1 0 1 0 5 2 4 1 1 3 1 3 7 0 0 29
Saglik Bakanlig SBU ANKARA DR. ABDURRAHMAN YURTASLAN ONK. EAH. 1 3 0 4
saglik Bakanligi 5BU ANKARA DR. SAMi ULUS KAD. DO&. COC. SAG. VE HAST. EAH 0|14 |0 |6 |3 |51 |4 |4 (1|0 |6 |0 |0]35
Saglik Bakanligi SBU ANKARA EAH. 0 0|0 0 1 0 1 1 0 0|0 0 0 3
Saglik Bakanlig SBU ANKARA GULHANE EAH. 0 0 1 0 2 0 1 0 0 0 010 1 0 0|5
Saglik Bakanligi SBU ANKARA KEGIOREN EAH. 0 0|0 0 1 0 2 0 2 2 010 1 8
TOPLAM 11|14 [17(16(28|14|39|20(28(25|8 [18(29|16|4 |277
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5 ve Uzeri Cocuk Yan Dal Uzmam olan ve Ruhsath Genetik Tan1 Merkezi Olan Saghk Bakanhg:
Biinyesindeki Hastane Listesi 12.04.2019
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SIER()% IL ADI KURUM § o
UE
£

1 ADANA ADANA SFHIR H. 3

2 BURSA SBU BURSA YUKSEK IHTISAS EAH. 1

3 MARMARA UNV. PENDIK EAH. 4

4 . 3BU ISTANEUL DR. 34D KONUK EAH. 2

< ISTANBUL | 8BUISTANBUL KANUNI SULTAN SULEYMAN 2

! EAH.

6 SBU UMRANIYE EAH. 1

o 1 3BU IZMIR DR. BEHCET UZ COC. HAST. VE

7 IZMIE. CERE. EAH 2

g KMARAS  EMARASNECIPFAZIL §FHRE

9 KEAYSERI  KAYSERISEHIRH 2

COCUK

ENDOERINOLOME VE

ALERT

HASTALIET ART

LT R S L O S R R S

METABOLIZMA

HASTALIELARI
COCUE MEFROLOTISI
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ROMATOLOTST
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COCUE GENETIE

[

bl | a3 || e

HARTALTET ART
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5 ve Uzeri Cocuk Yan Dal Uzmani olan ve Ruhsath Genetik Tam1 Merkezi Olmayan Saghk Bakanhg
Biinyesindeki Hastane Listesi 12.04.2019

SIRA NO
IL ADI

1
2 ANKARA
3
4 ANTALYA
3 BURSA
6 DIVARBAKIR
7 GAZIANTEP
g HATAY
9
10 | ISTANBUL
1
- iZMiR
13
14 |KONYA
15 | MALATYA
16 | MERSIN
17 |SANLIURFA
18 VAN

EURUM

SBU ANEARA COC. SAG. VEHAST. EEMATOLOT ONE. EAH
SBU ANEARA DR SAMI ULUS KEARDOG. COC. 5a¢ VEHAST EAH

BT ANEAR A KECIOREN EAH.
SBU ANTALYAEAH

BURSA DORTCELIE QOC. HAST. H.
DBAKIR COC. HAST. H.

G.ANTEP CENGIZ GOECEK EADDQG, VE COC. HAST.H.
HATAYDH.

MEDENIYET UNV. GOZTEPE EAH.
SBU ISTANBUL OEMEYDANI EAH.
SBU 1511 HAMIDIVE ETFAL EAH.
CIGLI BOLGE EGITIM H.

SBU [ZMIR TEPECIK EAH.
SBUKONYAEAH

MALATYAEAH.

MERSIN SEHIR. H.

S.URFAEAH

SBU VAN EAH.

COCUK IMMUNOLOTISI VE

ATFRTI HASTATIKLARIT
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Ll Rl S R R e R

— | | =

— | b

COCUK ENDOERINOLOIE

VE METABOLIZMA

SIS S E S ) N g S e S g R e

Bt | |

HASTATLTKILART

COCUEK NEFROLOTST

[ R N L R S I W R =

i | b | | | bt |

COCUK ROMATOLOTIST

[ g

COCUK NOROLOJISI

b | |

B b | s |

[ S e

COCUR
GASTROENTROLOJSI

[P R N = I = Y

PR U I (U I AR [ P S I

COCUK GOGUS

—

HASTATLTKILART

COCUK HEMATOLOTISI VE

ONEOLOTISI

I e P e P =
COCUK GENETIE
HASTALIKLARI

Ll

— o b |

TOPLAM
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5 ve Uzeri Cocuk Yan Dal Uzman olan ve Ruhsath Genetik Tan1 Merkezi Olan Universite Hastanesi
Listesi 12.04.2019
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S = =Nl = = S e
[=] (=T I i
S5-%| EZ8 8|38 S|s8 28 fe
SIRA| EEQ MopB| g 5| 2| BE|SE| 52| gH| 2
L ADI KURUM =Hd | 82/ gl 2| 8g| == o
NO = a gl = =] = =}
oeg| SEEf 8 B K| Og| 5G| 25| BE| B
5 | 89| 8|E|g| &|3=|5®| 8=
S & 2l 8l = S
(&) [ (&)
1 ANEARA HACETTEPE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI IHSAN DOGRAMACT | g | 1 = |< |:f < |4 |? |3 |:5
ANEARA COCUK HASTANES]T R - -
2 GAZ] UNIVERSTTESI |3 |8 |6 [3 |5 |3 |1 [s |1 |35
3 | ANTALYA | AKDENIZ GNIVERSITESI |2 |2 [3 ] [3 ]2 J1 [3 |2 |18
4 | AYDIN | ADMAN MENDERES UNIVERSITESE |2 |2 l2 | 1 | | |3 | | 10
5 |BURSA | ULUDAG UNIVERSITEST |7 |3 |1 |2 |1 |2 |2 [E |22
6 | DENIZLI | PAMUKKALE UNIVERSITESI |1 [2 [2 J1 |1 [t | [z | |10
7 |ELAZIG | FIRAT UMIVERSITEST | 1 |3 [2 |1 |1 |1 | |2 ] |11
3 |ERZURUM | ATATURK UNIVERSITEST | |3 1 | |2 |1 | |1 | |8
9 | ESKISEHIR | OSMANGAZI UNIVERSITEST |3 |3 [2 ] 2 |t | [3 | |14
10 . ISTANBUL UNIVERSITESI CERRAHPASA TIP |2 |4 [2 |2 |3 |1 |2 |5 |3 | 24
ISTANBUL |- — —— — =
11 ISTANBUL UNIVERSITES] ISTANEUL TIP FAKULTESI |5 |6 |3 |1 |4 |1 | |10 | | 30
12 iZMIR DOKUZ EYLUL UNIVERSITEST B [5 [3 [4 [5]2 |z |7 |2 |35
13 EGE UNIVERSITEST |4 | 7 |4 |3 |6 |2 |2 |13 |4 | 45
14 |KAYSERI |ERCIVES UMIVERSITESI |4 |4 |4 |3 |6 |2 | 1 |6 | | 30
15 |KOCAELI |KOCAELI UNIVERSITESI |2 |1 [ ] |3 |t | 6 | |14
16 |MALATYA |MALATYA DNONU UMIVERSITESI TURGUT OZAL TIP MERKEZT | 1 |2 [2 | |1 |1 | |1 | |8
: MANISA CELAL BAYAR UNIVERSITES] SAGLIK UYGULAMA VE
17 |I\.-[ANZ[SA ARASTIRMA MERKEZD |4 | 1 |2 | | 1 | | 1 |4 | |13
SANSUN ONDOKUZ MAYIS UNIVERSITESI SAGLIK UYGULAMA VE -
15 [sason | e oroorz N EX £ N N I O EO

5 ve Uzeri Cocuk Yan Dal Uzmani olan ve Ruhsath Genetik Tan1 Merkezi Olmayan Universite
Hastanesi Listesi 12.04.2019

=] 7]
== =
= S =
Zel g = Bl | B =]
s3 B |g &g gk 5
Sﬁ:‘ iL ADI KURUM _% % =1 % g g “ E =
= e = d —
22 %sg S| 8| 3| 24| ag & .
MEl Baz| B B B Bl B Bgl Bl &
88 8EZ| 8| 8| 8| 8| 84| 88| 84 B
1 | ADANA | cuRUROVA UMIVERSITEST | 5 | a4 [3]1|5]1] | @ | 3 |31
ANKARA UNIVERSITESRT TIP FAKULTEST CEBECT ARASTIRMA VE
2 UYGULAMA HASTAWNEST 5 7 4 |4 4|3 1 2 36
ANEARA T.C. SAGLIK EAKANLIGI ANKARA YILDIRIM BEYAZIT | ‘ | ‘ ‘ | | ‘ | | |
UMIVERSITEST YENIMAHALLE EGITIM VE ARASTIRMA
3 HASTAWEST 1 1 1 1 5
4 |BALIKESIR | BALIKESIR UNIVERSITESI [ 2 | v || | 1] 1 | | | &
5 | GAZIANTEP |GAriaNTEP UNIVERSITESL | 3 | 2 |=z2] |z2]1] [ 3 | | 13
. T.C. SAGLIK BARANLIGI MARWMARA UNIVERSITESI PENDIK. | ‘ a | - ‘ ‘ = | - | 5 ‘ - | . | T
ISTANBUL EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI 2
T.C. SAGLIK BARANLIGI MEDENIYET UNIVERSITEST GOZTEPE
7 EGITIM VE ARASTIRMA HASTANMEST | 1 ‘ 1 |—’- ‘ ‘ 1 | 1 | 1 ‘ | | 7
8 |KIRIKKAIE |RIRIKKALE UNIVERSITESE [ 1 | 1 J1fif1]2] [ 1 | | 8
o] EONYA MNECKMETTIN ERBAK AN UNIVERSITES] DEK AMLIK | 4 | 2 | 1 | | 3 | | 1 | 1 | 1 | 13
10 SELCUK UNIVERSITES] DEEANLIK | 1 | [2]2]1]2] [ 2 | | 10
| MERSIN WMERSIN UNIVERSITEST SAGLIK ARASTIRMA VE UYGULAMA | | | | | | | | | |
11 MERKEZ] 2 1 2 (1 3 o
- TRABZON KARADENIZ TEENIK UNIVERSITESI FARABI
12 |m"\BZOI‘ HASTANEST | 1 | 2 |1 | 1 |3 | 1 | | 4 | | 14
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9) NADIiR HASTALIKLAR FARKINDALIK GUNUNE KATILAN

HASTA VE UZMANLIK DERNEKLERI

Hasta Dernekleri

SiraNo |[Dernek Adi

1

I mmun Yetmezlik Dernegi

Mukopolisakkaridoz (MPS) ve Benzeri Lizozomal Depo Hastali klar1 Dernegi

Feni Iketoniiri (Pku) Aile Dernegi

Albinizm Dernegi

SMA Hastali g1 1le Miicadele Dernegi

Kas Hastalari m1 Koruyucu Aileler Dernegi

Kistik Fibrozis Yardi mlagma ve Dayam sma Dernegi

Sistinozis Hastalar1 Dernegi

O (0 [|QA[N || |[W]|N

FMF ve Romatizmal Hastali klar Dayan1 sma Dernegi

—_—
(e}

Alerji ile Yagam Dernegi

Uzmanlik Dernekleri

Sira No Dernek Adi
1 Cocuk Metabolizma ve Beslenme Dernegi
2 Klinik I mmiinoloji Dernegi
3 Palyatif Sagl k Hizmetleri Dernegi - PASHI DER
4 Tiirk cocuk Gastroentoloji Hepotoloji ve Beslenme Dernegi
5 Cocuk Ortopedisi Dernegi
6 Cocuk Solunum Yolu Hastali klar1 ve Kistik Fibrozis Dernegi
7 Tiirkiye Cocuk Noroloji Dernegi
8 Cocuk Romatizma ve Bobrek Hastali klar1 Dernegi
9 Cocuk Romatolji Dernegi
10 Noroloji Hemsireligi Dernegi
11 Nadir Hastali klar Dernegi
12 Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Dernegi
13 Tiirk Neonatoloji Dernegi
14 Geligimsel Cocuk Noroloji Dernegi
15 Palyatif Baki m Dernegi
16 T1bbi Genetik Dernegi
17 Genetik Hastali klar1 Dani1 gma Dernegi
18 Kritik Baki m Dernegi
19 Hasta ve Cali san Haklar1 Giivenligi Dernegi - HCHGDER
20 Sagli k ve Sosyal Hizmetler Dernekleri Federasyonu (SADEFE)
21 Kas Hastali klar1 Dernegi
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NADIR HASTALIKLAR HASTA VE UZMANLIK DERNEKLERININ
FEDERASYONA DONUSUMU

NADIR HASTALIKLAR
FEDERASYONU

Bilimsel
sekreterya

I Bilesenler Komitesi | | Bilimsel Komite I

Destek veren Aile ilag | Tam | interdisipliner | Tedavi |
kuruluglar dernekleri | endustrisi

Nadir Hastaliklar Federasyonu Yapilanma Modeli

_ _'-2005
HEMOFILI FEDERASYONU

15 Haziran 2005 yilinda 5 Bélgesel Hemofili derneginin bir araya gelmesi ile izmir’de Ege Hemofili
Dernegi onciiliigiinde kurulmustur. Kurucu Genel Baskani Prof. Dr. Kaan Kavakli’dir. i1k 5 kurucu
dernek sirasiyla; Ege Hemofili Dernegi, Ankara Hemofili Dernegi, Akdeniz Hemofili Dernegi,
Cukurova Hemofili Dernegi ve Marmara Hemofili Dernegidir. Daha sonraki yillarda 2007 yilinda
Kocaeli Hemofili Dernegi katilmistir. 2009 yilinda Samsun’da kurulmus olan 19 Mayis Hemofili
Dernegi eklenmistir. 2010 yilinda Denizli’de basarili hizmetler yapan Pamukkale Hemofili Dernegi
Federasyona katilmistir. 2011 yilinda ise Aydin Hemofili Dernegi 9. dernek olarak federasyona
katilmistir. 2013 yilinda Bursa — HETADER (Hemofili ve Talasemi Dernegi), 2014 yilinda Kayseri
—ERTAHEDER (Erciyes Talasemi ve Hemofili Dernegi) katilmistir. Federasyona son katilan dernek
ise 2016 yilinda 12. Uye dernek olarak katilan Gaziantep Hemofili Dernegi olmustur.

TACESE Hemofili Raporu icin tiklayiniz
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-\
Talasemi

Tarkiye

TALASEMi FEDARASYONU

Talasemi fedarasyonu Tiirkiye’ de Talasemi ve Hemoglobinopatiler konusunda kurulmus olan
dernekleri federasyon catist altinda toplayarak; talasemili hastalarin sorunlarmni ¢ézmeye yonelik
caligmalar1, birlik, beraberlik ve esgiidiim igerisinde daha giiclii bir sekilde yiiriitmek iizere
kurulmustur. Fedarasyon talasemi hasta ve ailelerinin ve onlara hizmet veren merkezlerin sorunlarini
saptamak, c¢Ozlimii yoniinde c¢alismalar yapmak, iilkemizde Talasemi ve Hemoglobinopatilerin
onlenmesi ve tedavisi konusunda standartlar1 gelistirmek, topluma tanitilmasini saglamak ve toplam
kalite anlayis1 cer¢evesinde is birligi, esgiidiim, standardizasyon, etkinlik ve verimlilik saglamak, yurt
ici ve yurt dis1 toplantilarda ve organizasyonlarda birlikteligi saglamak amaci ile faaliyetlerini
stirdiirmektedir.

Talasemi Fedarasyonu Uye Dernekleri:

ADANA — Cukurova Kan Hastaliklar1 Dernegi

ADANA — Adana Talasemi ve Orak Hiicre Anemi Hastalar1 Dernegi
ADANA - Cukurova Talasemi Dernegi

ANKARA — Baskent Talasemi Dernegi

ANTALYA — Akdeniz Kan Hastaliklar1 Dernegi

ANTALYA — Talasemi Dernegi

AYDIN — Aydin Talasemi ve Dayanisma Dernegi

BATMAN — Batman Talasemi ve Losemililer Dernegi

BURSA — Bursa Talasemi Dernegi

DENIZLI - Denizli Talasemi ve Losemililer Dernegi

DIYARBAKIR — Diyarbakir Talasemi Dernegi

GAZIANTEP — Gaziantep Talasemi Dernegi

HATAY — Hatay Talasemi ve Orak Hiicre Anemi Hastaliklar1 Dernegi
HATAY - Iskenderun Talasemi ve Orak Hiicre Anemi Hastalar1 Dernegi
ISTANBUL — Talasemi Arastirma ve Uygulama Dernegi

ISTANBUL — Thalassemi Dayanigma Dernegi

IZMIR — izmir Talasemi Dernegi

KAYSERI — Kayseri Talasemililer ve Losemililer Dernegi

KONYA - Konya Talasemi Hastalar1 Yardimlagsma ve Dayanisma Dernegi
KONYA — Mevlana Talasemi Hastalar1 ve Aileleri Yardimlagma Dernegi
MERSIN — Tarsus Hemoglobinopati Dernegi

MERSIN — Mersin Talasemi ve Orak Hiicre Anemi Hastalar1 Dernegi
MUGLA — Mugla Talasemi Dernegi

SANLIURFA — Bir Damla Kan Talasemi Dernegi
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10) 28 SUBAT 2018 TACESE NADIR HASTALIKLAR FARKINDALIK GUNU
TOPLANTISI SONRASI YENI GELISMELER

10.1) 21.12.2018 Tarihinde 9 nadir hastalik derneginin bir araya gelmesi ile NADIR HASTALIKLAR
AGI kurulmustur

NADIR HASTALIKLAR AGI > < '.,\. kifder

1. Pulmoner Hipertansiyon ve Skleroderma Hasta Dernegi . #\ — e | :f'-\ '

& | [ B : \
2. MPSLH Dernef B m o
4.  Sistinozis Hastalar Dernegi /’\ | f ( ) \
5. NCL Hastahg ile Miicadele ve Dayanisma Dernegi [ @ \ \ Hs&.p*lﬂ | ﬁ.
6.  SMA Hastalif ile Miicadele Dernegi 'NWW' \“ /—%
7.  PKU Aile Dernegi ,- (ﬂ‘;ﬂ _ /_\ | 'ﬁ‘ } \
8.  Yiziimle Mutluyum Dernegi . \ i e . ) '-.\ Vo St
9. Albinizm Dernegi : \::'j"f‘ If L) El_sﬂ"% \“-~.__

| )

10.2) 22.10.2018 Evlilik Oncesi Hemoglobinopati Tarama Programinin 81 ile genisletildi 2002 yilindan
beri 30.12.1993 tarih ve 3960 sayili1 Kalitsal Kan Hastaliklar1 ile Miicadele Kanunu'na dayanilarak Saglik
Bakanlig1 tarafindan 41 ilde Hemoglobinopati Kontrol Programi yiiriitiilmektedir. Halk Sagligi Genel
Miidiirligi’ niin Saglik Miidiirliiklerine yazdig1 yazi ile s6z konusu program, 01.11.2018 tarihinden itibaren
81 ile yaygimlagtirilmistir.

10.3) 05.12.2018 tarihinde daha once kok hiicre vericisi kardes dogmasina yonelik yapilan IVF tedavi
uygulamalarinin geri 6demesi, 7151 Sayih Saghkla ilgili Baz1 Kanun ve Kanun Hiikmiinde
kararnamelerde degisiklik yapilmasina dair kanun ile SGK tarafindan belirlenen tek gen
hastaliklarina genisletildi

MADDE 29- 31/5/2006 tarihli ve 5510 sayil1 Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortas1 Kanununun 63. maddesinin birinci
fikrasinin (e) bendi asagidaki sekilde degistirilmistir.

"e) Evli olmakla birlikte cocuk sahibi olmayan genel saglik sigortalisinin;

1) Yapilan tibbi tedavileri sonrasinda normal tibbi yontemlerle ¢ocuk sahibi olamadiginin ve ancak yardimei iireme
yontemi ile cocuk sahibi olabileceginin Kurumca yetkilendirilen saglik hizmeti sunucular1 saglik kurullari tarafindan
tibben miimkiin goriilmesi,

2) Kadinin 23 yasindan biiyiik, 40 yasindan kii¢iik olmasi,

3) Kadinin primer ovaryan yetmezligi ve erkegin azoospermisi olmasi halleri harig¢ olmak iizere son ii¢ yil iginde diger
tedavi yontemlerinden sonu¢ alimamamis oldugunun Kurumca yetkilendirilen saglik hizmeti sunucular1 saglik
kurullar1 tarafindan belgelenmesi,
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10.4) 09 Subat 2019 Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS), Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA), Multipl Skleroz
(MS) ve Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) ile kesin tedavisi bilinmeyen diger hastalik tiirlerine iliskin
mevcut durumun tespit edilip, tedavi ve bakim yontemlerinin belirlenmesi, hastalarin ve yakinlarinin
problemlerine iliskin ¢dziim yontemlerinin gelistirilmesi amaciyla MECLIS ARASTIRMA
KOMIiSYONU kurulmasina iliskin TBMM karar1 Resmi Gazete'de yayimlandi. S6z konusu karara gore, 12
tiyeden olusacak komisyonun c¢alisma siireleri baskan, baskanvekili, sdzcii ve katip se¢imi tarihinden
baslamak iizere 3 ay olarak belirlendi

10.5) 20.02.2019 Cocuklar igin 6zel gereksinim raporu (COZGER) hakkinda yonetmelik

10.6) 27.05.2019 SMA hastaliginda kullanilmak iizere yeni gen terapi ilact Zolgensma FDA onayi aldi.

10.7) 16.04.2019 Miikemmeliyet merkezleri genelgesi

10.8) 19.07.2019 Kalp merkezleri genelgesi https://dosyamerkez.saglik.gov.tr/Eklenti/31400.kvc-genelge-
18072019pdf.pdf?0

10.9) ingiltere 2020 yilindan itibaren yenidogan yogun bakim iinitesine gonderilip tan1 alamamis tiim
bebeklere ve ailelerine tiim genom dizileme yapmaya baglayacagini duyurdu
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11)MEVCUT ULUSAL EVLILIK ONCESi TARAMA PROGRAMIMIZ

Giris

Yillik canl dogan bebek sayisi 2017: 1 milyon 291 bin 55
Akraba evliligi orani %23.2

YiL EVLiLiK BOSANMA | TRCGOneydofu Anadolu 42,6
SAYILARI SAYILARI TRB Ortadofiu Anadolu 378
TRS Dofu Karadeniz 28,7
2008 484.049 83.122 e i e
2009 447.713 95.299 Tiy Orm Anadch 28
2010 446.052 99.623 TRA Kuzeydofu Anad ok 25,6
2011 458.587 101.722 TRS Bat Anadolu 23,7
2012 469.663 104.405 Torkiye 232
2013 467.189 106.135 TR1 Istanbul Se—— 20,4
2014 468.633 | 111.178 Y R 5 B4
2015 475.019 | 111.874 TR p- —
TR4 Doffu Marmara essssssssss 13,4
2016 471.030 107.332 TRZ Bath Marmara s §,9
2017 451.068 109.711
2018 437.192 | 120.683 0 10 20 30 40 50
TUIK 2018 KADIN COCUK ADOLESAN 10-24 YAS TOPLAM
(15-49 YAS) | (0-14 YAS) [ (10-19 YAS) NUFUsS NUFUS
Sayi 21.331.734 | 19.184.329 | 12.764.690| 19.311.819
Toplam Nifusa 82.003.882
P ekl 26,0% 23,4% 15,6% 23,5%

TMK’ nun 136. maddesi geregi, 1593 sayili Umumi Hifzissthha Kanunu’nun (UHK) 123 ve 124.
maddelerinde belirtilen hususlar c¢ercevesinde ¢iftlerin evlenmeye engel hastaligt bulunmadig
belgelenmelidir. Saglik raporu alinmadan evlenilemez. Evlilik 6ncesi yapilan kan testleri evlenecek ciftlerin
saglik durumlar1 ve kalitsal hastaliklar1 konusunda bilgilenme yoniinden 6nemli olup ayni1 zamanda da yasal
bir zorunluluktur. Tiirkiye’de akraba evliliklerinin fazla olmasi ve akraba evliliklerinin %70 inin 1. derece
akrabalar arasinda yapilmasi, evlilik Oncesi tarama tahlilleri ile yeni hasta bireylerin dogumunun
engellenebilmesi agisindan onem tasimaktadir. Son yillarda ciddi bir tehdit olan cinsel yolla bulasan
hastaliklarin evlilik 6ncesi bilinmesi, tagiyict durumunda olduklar1 bulasici hastaliklarini varsa bu hastaliklar
icin evlilik oncesi tedbirleri almak, anne ve ¢ocuk arasinda ileride ortaya ¢ikabilecek kan uyusmazligini
onceden saptamak acisindan onemlidir. Raporu aile hekimi tarafindan diizenlenmektedir. Saglik raporlari
fotografli olmak zorundadir. Alinan evlilik raporu baslangig tarihinden itibaren 6 ay boyunca gecerlidir.

Evlilik icin alinacak saghk raporunda yapilacak testler;
e Kan uyusmazliginin tespiti
e Kalitsal kan hastaliklarinin tesbiti (Talasemi/ Orak hiicreli anemi (Hemoglobin Elektrofezi)
e Bulasici hastaliklarin tespiti Frengi (VDRL) Tiiberkiiloz (Akciger Grafisi)
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Herhangi bir bekaret incelemesi yapilamaz. 50 yas iizeri kadinlar evlenme basvurularinda menopoza
girdiklerini belirtir ve durumu doktor raporu ile kanitlarlarsa Akdeniz anemisi testi uygulanmaz. 60 yas iizeri
ciftlerde evlilik i¢in alinacak saglik raporu heyet raporu olarak diizenlenmesi gerekmektedir. Saglik
taramasin yaptirmamis ve yaptirmis olsalar dahi evlenmelerinde bir sakinca goriilmiis olan ¢iftler tedavi
olmadik¢a evlenemezler. 8 Evlilige Engel Hastaliklar; Eslerden birinin evlenmeye engel olacak bir
rahatsizlig1 varsa, 6ncelikle bu hastaligin tedavi edilmesi gerekir. Tedavinin gergeklestirilmedigi durumlarda
evlilik memuru evlenmeye onay vermez.1593 sayili UHK 123 ve 124. maddelerinde evlenme engeli olan
hastaliklar sayilmustir. ilgili madde hiikiimlerinde verem, bel soguklugu, ciizzam, akil hastaligi olanlar
evlenemez denmektedir. Verem hastaliginin bulunmasi halinde evlilik 6 ay ertelenir ve tedavi sonucunda
hastalik ortadan kalkmigsa evlilik gerceklestirilebilir. Hepatit B” de ise diger ese bir as1 uygulanmaktadir. 1
ay sonra saglikli ese tekrar kan testi yapilir. Bagisiklik kazanmasi durumunda evlenmelerinde bir sakinca
bulunmamaktadir. Bagisiklik kazanilmamasi halinde bir as1 daha uygulanir ve sonuglarina 5 ay sonra bakilir.

EVLENME ENGELLERI

TMK evlenmeye engel durumlart hisimlik, onceki evlilik ve akil hastaligi bagliklar1 altinda
degerlendirilmistir. TMK 129. maddesi 1. boliim hisimlik bashigi altinda asagidaki kimseler arasinda
evlenmeyi yasaklanmaistir.

1. Ustsoy ile altsoy arasinda; kardesler arasinda; amca, dayz, hala ve teyze ile yegenleri arasinda,

2. Kayin hisimlig1 meydana getirmis olan evlilik sona ermis olsa bile, eslerden biri ile digerinin listsoyu veya
altsoyu arasinda,

3. Evlat edinen ile evlatligin veya bunlardan biri ile digerinin altsoyu ve esi arasinda.

Akil hastalari, evlenmelerinde tibbi sakinca bulunmadigi resmi saglik kurulu raporuyla anlagilmadikga
evlenemezler
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11.1) TORKIYE’DE EVLILIK ONCESi TARAMA PROGRAMLARI iLE iLGILI

YASAL DUZENLEMELER

Tiirkiye’de bireylerin, ailelerin ve toplumun korunmasi i¢in; evlilik oncesi kisilerin saglik kontrollerinin
yapilmasi, yapilacak kontrollerin icerigi ve islemlerin nasil yiirtitiilecegi yasal olarak diizenlenmistir.

Evlilik oncesi tarama programlari ile ilgili yasal diizenlemeler:

1. 1593 sayili Umumi Hifzissthha Kanunu (1930)

2. 3960 sayili Kalitsal Kan Hastaliklar1 ile Miicadele Kanunu (1993)

3. 24 Ekim 2002 tarih 24916 sayili Resmi Gazetede yayinlanan, “Kalitsal Kan Hastaliklarindan
Hemoglobinopati Kontrol Programi ile Tan1 ve Tedavi Merkezleri Yonetmeligi”
4721 sayil1 Tirk Medeni Kanunu (2001)

5258 Sayili Aile Hekimligi Uygulamas1 Hakkinda Kanunun (2004)

5237 Sayili Tiirk Ceza Kanunu (2004)

Evlenme Muayenesi Hakkinda Nizamname (1931)

Evlendirme Yonetmeligi (1985)

. 11 Hifz1issihha Kurul Kararlart

10. 2014/24 sayil1 evlilik 6ncesi danigmanlik genelgesi

11. TSM Yo6netmeligi

12. Hemoglobinopati tarama program ile ilgili mevzuat

00N A

a) 30.12.1993 tarihinde,3960 sayilh Kahitsal Kan Hastalhiklar: ile Miicadele Kanunu ¢ikmistir.
01.07.2005  tarihinde, 3960 sayih  Kaltsal Kan  Hastaliklar1 ile Miicadele
Kanunu yenilenmistir.

b) 10.06.1998 tarihli Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezleri Yonetmeligi

¢) 24.10.2002 tarihinde, "Kalitsal Kan Hastaliklarindan Hemoglobinopati Kontrol Programm
ile Tam ve Tedavi Merkezleri Yonetmeligi" 24916 sayili Resmi Gazete' de yayimlanmustir.
ACSAP Genel Midiirliigii ve Tedavi Hizmetleri Genel Miidiirliigii tarafindan, iilke genelinde
mevcut sorunlarin ¢éziimii i¢in, 30.12.1993 tarihinde 3960 say1l1 olarak yayimlanan Kalitsal Kan
Hastaliklar1 ile Miicadele Kanunu'na dayanilarak hazirlanmistir

d) 22.10.2018 Tarih ve E917 Sayih Evlilik Oncesi Hemoglobinopati Tarama Programm Halk
Saghg1 Genel Miidiirliigii Yazisi ile Evlilik_ Oncesi_Hemoglobinopati Tarama Program
Saha Rehberi yaymlanmis olup, 41 ilde yiiriitiilen Hemoglobinopati Kontrol Programinin, Sayin
Cumhurbaskanimiz tarafindan aciklanan 100 Giinliik Eylem Plani kapsaminda 1 Kasim 2018
tarihinden itibaren 81 ilde “Evlilik Oncesi Hemoglobinopati Tarama Programi” olarak
uygulanmasina karar verilmis olup, illerde Tiiketici Giivenligi ve Halk Sagligi Laboratuvarlari
Daire Baskanlig1 tarafindan laboratuvarlar programa uygun hale getirilerek alt yap1 ¢aligmalari
hizlandirilmistir.
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http://www.mevzuat.gov.tr/MevzuatMetin/1.5.3960.pdf
http://www.mevzuat.gov.tr/MevzuatMetin/1.5.3960-20050701.pdf
http://www.mevzuat.gov.tr/MevzuatMetin/1.5.3960-20050701.pdf
http://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/mevzuatlar/Genetik_Hastaliklar_Tani_Merkezleri_Yonetmeligi.pdf
http://www.istanbulsaglik.gov.tr/w/mev/mev_yon/kalitsal_kan_hastaliklari.pdf
http://www.istanbulsaglik.gov.tr/w/mev/mev_yon/kalitsal_kan_hastaliklari.pdf
http://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/81-il-hemoglobinopati.png
http://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/81-il-hemoglobinopati.png
https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/EVLILIK_ONCESI_HEMOGLOBINOPATI_TARAMA_PROGRAMI_SAHA_REHBERI.pdf
https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/EVLILIK_ONCESI_HEMOGLOBINOPATI_TARAMA_PROGRAMI_SAHA_REHBERI.pdf

e) 29.04.2006 tarihli Tedavi Yardimina iliskin Uygulama Tebligi HLA (Doku Uyumlu Kardes)
dogmasina yonelik diizenlemesi.

f) 05.12.2018 Kok Hiicre Vericisi Kardes Dogmasina Yonelik IVF Tedavi Uygulamalarinin
7151 Sayih Saghkla Ilgili Bazi Kanun ve Kanun Hiikmiinde Kararnamelerde Degisiklik
Yapilmasina Dair Kanunile SGK Tarafindan Belirlenen Tek Gen Hastaliklarina
Genisletilmesi.

g) 16.04.2019 Tarih ve E238 Sayili 2019/8 Miikemmeliyet Merkezi Genelgesi Saglik Hizmetleri
Genel Miidiirliigiince yayinlanmaistir.

1. Umumi Hifzissihha Kanunu (6 Mayis 1930)

6 Mayis 1930 tarih ve 1489 sayili Resmi gazete ile yaymlanan 1593 nolu kanundur. 3.Cilt;11. Sayfa;143’te
yer alan Madde 122, 123 ve 124 evlilik Oncesi gerekli olan saglik muayenesi ve raporlan ile ilgili
diizenlemeler yapilmistir.

Madde 122: Evlenecek erkek ve kadinlar evienmeden evvel tibbi muayeneye tabidir. Bu muayenenin sureti
icrasi ve teferruat1 hakkinda Sihhat ve Ictimai Muavenet Vekaletince bir nizammname nesrolunur.

Madde 123: Frengi, bel soguklugu ve yumusak sankr ve ciizzama ve bir marazi akliye miiptele olanlarin
evlenmesi memnudur. Bu hastaliklar usulii dairesinde tedavi edilip sirayet tehlikesi gectigine veya sifa
bulduguna dair tabip raporu ibraz olunmadik¢a muasiplarin nikahlar: aktolunmaz.

Madde 124: Ilerlemis sari vereme muasip olanlarin nikahi alt1 ay fehir olunur. Bu miiddet zarfinda salah
eseri goriilmezse bu miiddet alt1 ay daha temdit edilir. Bu miiddet hitaminda alakadar tabipler her iki tarafa
bu hastaligin tehlikesini ve evlenmenin mazarratini bildirmeye mecburdur ifadeleri ile evlilik 6ncesi tarama
zorunlulugu, evliligin engellenecegi haller veya tehir edilecegi durumlar hiikme baglanmaistir.

2. Kalitsal Kan Hastahklar1 Ile Miicadele Kanunu (28 Aralik 1993)
28 Aralik 1993 tarih ve 21804 sayili Resmi gazete ile yaymlanan 3960 nolu kanundur.

Kanun ile “Devlet, kalitsal kan hastaliklarindan talasemi ve orak hiicreli anemi dahil olmak {izere, biitiin
kalitsal kan hastaliklariyla ve engellilige yol acan diger kalitsal hastaliklarla koruyucu saglik hizmetleri
kapsaminda miicadele eder. Bunun i¢in gerekli 6denek Saglik Bakanligi yili biitgesine konulur. Kalitsal kan
hastaliklariyla ve oziirliilige yol acan diger kalitsal hastaliklarla koruyucu saglik hizmetleri kapsaminda
miicadele i¢in gerekli dnlemler ve bu konuda uygulanacak ustl ve esaslar Saglik Bakanliginca ¢ikarilacak
yonetmelikle diizenlenir.” Ifadesi yer almis ve hiikkme baglanmustir.

2.1. Kalitsal Kan Hastahklarindan Hemoglobinopati Kontrol Programm ile Tam Ve Tedavi
Merkezleri Yonetmeligi (24 Ekim 2002)
24 Ekim 2002 tarih ve 24916 sayil1 Resmi gazete ile yayinlanan yonetmelik ile {ilkemizde sik goriilen kalitsal
kan hastaliklarindan talasemi ve orak hiicre anemisi bagta olmak {izere anormal hemoglobinlerin koruyucu
saglik hizmetleri kapsaminda 6nlenmesi ve miicadele edilmesine yonelik tedbirlerin ve bu hastaliklarin tani
ve tedavilerine yonelik faaliyetlerin usul ve esaslarini diizenlemek amaglanmistir. Yonetmelik gene esaslar
boliimiinde il diizeyinde tarama programlarin yliriitiilme esaslari, tarama merkezlerinin sorumluluklar
diizenlenmistir.
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Evlilik Oncesi Tarama Testleri béliimii yonetmelikte ayrica ele ahnmistir.

Madde 12-Evlilik 0Oncesi tarama testleri ve danigmanlik hizmetlerinin verilmesi, doktorun
sorumlulugundadir.

Belediyeler veya diger kamu kuruluslar1 tarafindan yapilacak hizmetlerde, tarama testi olarak eritrosit
indisleri, hemoglobin elektroforezi ve hemoglobin varyant analizi ve kolon analizi kullanir. Bu faaliyetler,
birinci basamak i¢indeki Hemoglobinopati Tan1 Merkezlerinin uymakla zorunlu oldugu usul ve esaslara
bagli olarak yiiriitiiliir.

Evlilik 6ncesi hemoglobinopati tasiyicilik taramasi yapacak kuruluglar Bakanliktan izin almak zorundadir.
Izin alan kurumlar, Bakanlik tarafindan olusturulacak standart belgeyi kullanabilirler. « ifadesi ile taramanin
nasil yapilacagi hitkme baglanmistir.

3. Tiirk Medeni Kanununun Yiiriirliigii Ve Uygulama Sekli Hakkinda Kanun (08 Arahk 2001)
08 Aralik 2001 tarih ve 24607 sayil1 Resmi gazete ile yayinlanan 4722 nolu kanundur.

Madde 136: Erkek ve kadindan her biri, niifus clizdan1 ve niifus kayit rnegini, 6nceki evliligi sona ermis ise
buna iliskin belgeyi, kii¢iik veya kisitl ise ayrica yasal temsilcisinin imzasi onaylanmis yazili izin belgesini
ve evlenmeye engel hastaliginin bulunmadigini gésteren saglik raporunu evlendirme memurluguna vermek
zorundadir denmektedir.

Ilgili kanunda yer alan ifade ile evlilik 6ncesi saglik raporu zorunlu kilmmustir.

4. 5258 Sayih Aile Hekimligi Uygulamas1 Hakkinda Kanunun (24 Kasim 2004)
24 Kasim 2004 tarih ve 25665 sayili Resmi gazete ile yaymlanan 5258 numarali kanundur

Saglikta doniisiim programi kapsaminda aile hekimligi uygulamasinin baslamasi ile evlilik dncesi saglik
raporu uygulamalarinin konusunda mevzuatin giincellenmesi gerekmistir. 5258 sayili kanun Hizmetin
Esaslar1 boliimii madde 5’de “...... birinci basamak saglik kuruluslar1 ve resmi tabiplerce diizenlenmesi
ongoriilen her tiirlii rapor, sevk evraki, regete vs belgeler aile hekimleri tarafindan diizenlenir.” Ifadesi ile
saglik raporu diizenlenmesi gorevi aile hekimlerince yiirtitiilecegi hiikme baglanmistir.

5. 5237 Sayih Tiirk Ceza Kanunu (29 Eyliil 2004)
26 Ekim 2004 tarih ve 25611 sayili Resmi gazete ile yaymlanan 5237 numarali kanundur. Kanunda resmi
belgelerle ilgili boliimlerde sug teskili agiklanmis,

“Madde 204-(2) Gorevi geregi diizenlemeye yetkili oldugu resmi bir belgeyi sahte olarak diizenleyen, ger¢ek
bir belgeyi baskalarini aldatacak sekilde degistiren, ger¢ege aykir1 olarak belge diizenleyen veya sahte resmi
belgeyi kullanan kamu gorevlisi ii¢ yildan sekiz yila kadar hapis cezasi ile cezalandirilir.

Madde 210 (2) Ger¢ege aykirt belge diizenleyen tabip, dis tabibi, eczaci, ebe, hemsire veya diger saglk
meslegi mensubu, {i¢c aydan bir yila kadar hapis cezasi ile cezalandirilir. Diizenlenen belgenin kisiye haksiz
bir menfaat saglamasi ya da kamunun veya kisilerin zararina bir sonu¢ dogurucu nitelik tagimasi halinde,
resmi belgede sahtecilik hiikiimlerine gore cezaya hiikkmolunur.” Ifadeleri ile saglik raporunun verilmesi ve
tarama programlarinin yiiriitiilmesi sorumlulugu verilen hekimlerin yasal sorumluluklar: bildirilmistir.
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6. Evlenme Muayenesi Hakkinda Nizamname (17 Agustos 1931)

21 Eylil 1931 tarih ve 1904 sayili Resmi gazete ile yaymlanan 1245 numarali yonetmeliktir. Bu
diizenlemeyle evlenme muayenesinin nasil yapilacagi tariflenmistir. Yonetmelik kapsaminda evlenme istegi
olan ciftlerden erkeklere uygulanacak muayeneler, kadinlara uygulanacak muayeneler ve yiiriitiilecek
islemler detayli sekilde anlatilmistir. Umumi Hifzissthha Kanununa dayanilarak, yiiriirliige konulan Evlenme
Muayenesi Hakkinda Nizamname’de dngoriilen usul ve esaslar dogrultusunda saglik raporu alinmamasi
durumunda evlenme yapilamayacagi, akil hastalari, evlenmelerinde tibbi sakinca bulunmadigi resmi saglik
kurulu raporuyla anlasilmadikca evlenemeyecekleri hitkme baglanmistir.

7. Evlendirme Yonetmeligi (7 Kasim 1985)

7 Kasim 1985 tarih ve 18921 sayili Resmi gazete ile yaymnlanan 1039 numarali yonetmeliktir. Evlendirme
Yonetmeligi'nin 15/e bendinde “saglik raporunun/resmi saglik kurulu raporunun bulunmamasi evlenme
engeli olarak bildirilmistir. Madde 20’de ise “Saglik raporu alinmamasi durumunda evlenme yapilamaz.
Saglik raporuyla ilgili usul ve esaslar, saglik alanindaki degisen ve gelisen sartlar da dikkate alinmak suretiyle
Saglik Bakanliginca yayimlanacak genelgeyle belirlenir. Akil hastalarinin evlenmelerinde tibbi sakinca
bulunmadigi resmi saglik kurulu raporuyla belgelendirilir.” denmektedir. Evlilik dncesi saglik raporunun
alinmas1 bu yonetmelikle de zorunlu hale getirilmistir.

8. 11 Hifzissithha Kurul Kararlar

Il Hifzissthha Kurulunun teskili  (Meclisi) Saghik Hizmetlerinin Yiiriitiilmesi Hakkinda Yonerge ile
bildirilmistir. Madde 39 - il Hifzissthha Kurulu, Umumi Hifzissthha Kanunu’nun 23 {incii maddesi
geregince, valinin baskanliginda il saglik miidiri, il milli egitim midiir, il tarim miidiird, il bayindirlik ve
iskan miidiirti, belediye baskani, belediye hekimi, devlet hastanesi baghekimi, garnizon ve kita bulunan
yerlerde en yliksek askeri hekim, varsa sahil saglik merkezi hekimi, serbest ¢calisan bir hekim ve bir eczacidan
olusur. Il Hifzissihha Kurulu, ildeki saglik durumunu dikkate alarak, saglikla ilgili olumsuzluklarin 1slahina
ve ortadan kaldirilmasina, toplumun bulasici ve salgin hastaliklardan korunmasina, herhangi bir salgin
durumunda gerekli 6nlemlerin derhal alinmasina ve saglik kosullarinin iyilestirilmesine ¢alisir. ildeki saglik
yoneticileri, herhangi bir mevzuat ile diizenlenmemis olsa bile, toplum sagligina yararli olacak her tiirlii
eylem ve 6nlemin Kurulda goriistilmek iizere glindeme alinmasini teklif ederler. Alinan kararlari vali uygular
veya uygulatir” denmektedir.

Her ilde kurulan il Hifzissthha Kurullar: aldiklar kararlar ile evlilik dncesi tarama programlarinda izlenecek
yolu sekillendirmektedir. 1994-2000 yillar1 arasinda, il Hifzissthha Kurul kararlari ile Izmir, Mugla, Antalya,
Mersin ve Hatay’ da evlenecek c¢iftlere talasemi ve hemoglobinopati taramasi zorunlu hale getirilmistir.

9. Evlilik Oncesi Hemoglobinopati Tarama Programinin 81 ile genisletilmesi (22.10.2018)
2002 yilindan beri 30.12.1993 tarih ve 3960 sayili Kalitsal Kan Hastaliklar1 ile Miicadele Kanunu'na
dayanilarak Saglik Bakanlig1 tarafindan 41 ilde Hemoglobinopati Kontrol Programu yiiriitiilmektedir.
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22.10.2018 tarihinde Halk Saglig1 Genel Midiirliigli’ niin Saglik Miidiirliiklerine yazdig: yaz1 ile s6z konusu
program, 01.11.2018 tarihinden itibaren 81 ile yayginlastirilmistir.

10. Kok Hiicre Vericisi Kardes Dogmasina Yénelik IVF Tedavi Uygulamalarinm 7151 Sayili Saglikla ilgili
Bazi Kanun ve Kanun Hiikmiinde Kararnamelerde Degisiklik Yapilmasina Dair Kanun Ile SGK Tarafindan
Belirlenen Tek Gen Hastaliklarina Genisletilmesi (05.12.2018)

Mevzuatta yapilan bu degisiklikler ile PGD IVF uygulamalar1 2011 yilindan bu yana sadece hasta ¢ocugu
olan ailelerde kok hiicre vericisi kardes dogumu i¢in yapilmaktan kurumun belirledigi tek gen hastaliklarina
genisletilmistir. Ancak heniiz bu tek gen hastaliklarinin hangisi olacagi agiklanmamustir.

11.2)EVLILIK ONCESi TARAMA PROGRAMININ GENISLETILMESI

1)MEVZUAT DEGISIKLIKLERI THTIiYACI Evlilik 6ncesi tarama program ile ilgili mevzuat
oldukca eskidir tamami 6zellikle 3960 sayili kanun ve genetik hastaliklar tan1 merkezleri yonetmeligi
(Resmi Gazete Tarihi: 10.06.1998 Resmi Gazete Sayisi: 23368) giincellenmelidir

a)

b)

10.06.1998 tarihli genetik hastaliklar tan1 merkezleri yonetmeligi acilen yenilenmeli Genetik
hastaliklar tani merkezleri yonetmeligine ve is akis semalarmma pregenetik tam1 (PGT) IVF
uygulamalar ile ilgili maddeler eklenmelidir. Her bir merkezin laboratuvarlar1 akredite edilmeli ve
bakanliga diizenli veri gondermesi zorunlu olmalidir. Hali hazirda genetik testler konusunda
tilkemizde tam bir karmasa yasanmakta ve cok fazla gereksiz kan 6rnegi yurt digina génderilmektedir.
Ulusal genetik merkezler network agi kurularak, tiim ruhsatli genetik tan1 merkezlerine bakanliga
aylik veri gbndermesi ve raporlama sistemlerini universal nomenclatura uygun standardize etmeleri
saglanmalidir.Genetik danigman sayisini artirmak ig¢in sertifikali egitim programlari baglatilmalidir.

24.10.2002 tarihli, " Kalitsal Kan Hastaliklarindan Hemoglobinopati Kontrol Program ile Tani
ve Tedavi Merkezleri Yonetmeliginde tanimlanan ve daha once 1.2.3. basamak
hemoglobinopati tam1 merkezi olarak ruhsatlandirilan merkez Kriterleri ve merkezler revize
edilerek acilen giincellenmelidir. Ozellikle 2. 3. Basamak merkezlerde PGT IVF uygulamasi
olmasi ana kriter olmalidir. Ayrica ileri arastirmalar i¢in miikemmeliyet merkezleri tanimlanmalidir.
Mevcut durumda kamuda PGT yapan merkez yoktur, tamami 6zel sektor tarafindan yiirtitiilmektedir.
Giivenli embryo biyopsisi yapabilen yetismis eleman, yerel tanisal kit ve cihaz konusunda ciddi
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eksiklikler kapatilmalidir. Bakanlik birimleri i¢inde tarama programlari konusunda net gorev
dagilimi tanimlanmasina ihtiya¢ vardir. Birinci Basamak Hizmetlerin, Halk Sagligi Genel
Miidiirliigiince, ikinci, ticlincii Basamak hizmetlerin Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliiglince ve
miikemmeliyet merkezlerinin de TUSEB tarafindan yiiriitiilmesi ulusal tarama programinin gelisimi
ve biyoteknolojik ¢aga uygun yapilabilmesi agisindan énemlidir.

2) GENISLETILMIS EVLILIK ONCESI TASIYICI TARAMA PROGRAMINA GECIS

Evlilik 6ncesi ve yenidogan tarama programimiz ve gebelik Oncesi pregenetik tam ve tiip bebek
uygulamalarinin genisletilmesi, ilkemiz saglik giderleri ve toplum sagligimiz agisindan acil ele alinmasi
gereken bir konu haline gelmistir. Ulusal eradikasyon hedefindeki hastaliklarda en kesin yontem; o hastaligin
evlilik ncesi tarama programina alinarak tasiyici ¢iftlerin tesbit edilerek koruyucu 6nlemler alinmasidir.
Her ikisi de hastalik geni tasiyici ciftlere iireme kararlarini dogru verebilmelerini saglamak icin tiim
opsiyonlarin sunuldugu dogru bir genetik damismanhk verilmelidir:

v" Cocuksuz kalmak
Evlat edinmek
Gamet donasyonu (ililkemizde kesinlikle yasaktir)

Dogal yolla gebe kalarak genetik durumla dogan ¢ocuga sahip olma riskini kabul etmek

A N NI NN

Dogal yolla gebe kalarak gebeligin ilerleyen haftalarinda prenatal tan1 (amniyosentez ve koryonik
villus 6rneklemesi (CVS)) sonras1 gebeligin terminasyonu

<

PGT —IVF (etkilenmis bir gebeligi sonlandirmayi etik bulmayan c¢iftler tercih edebilir)

Mevcut durumda evlilik oncesi tarama programinda olan tek gen hastali§i sadece hemoglobinopatilerdir.
Ulusal evlilik éncesi tarama programina eklenecek diger nadir tek gen hastaliklarinin (SMA, DMD, KISTIK
FIBROZ?) hangisi olacagina karar verilmeli bu hastaliklar ayn1 zamanda SGK geri ddemesinde pregenetik
tan1 IVF yapilacak hastaliklar listesine alinarak ilan edilmelidir.

Tas1yic1 tarama programinin {ist yiiriitiiciisiiniin kim olacagina net karar verilmeli. Tanimlanacak bu birimin
basamaklar arasinda koordinasyon saglamasi (6zellikle bilim kurullarinin uyumlandirilmasi ve en kisa
siirede ortak bilim kurulu toplantis1 yapilmasi) yonetmeliklerin ve yeni tani1 ve tedavilere gore kilavuzlarin
giincellenmesi 1.2.3. basamak tan1 ve tedavi merkezlerinin kriterlerinin yazilmasi 3. Basamak
merkezlerinden bir kismini ileri aragtirma merkezi olarak tanimlanmasi, toplanan verilerin kurulacak
bioinformatik merkezde depolanmasi, ulusal mutasyon veri tabanimizin ¢ikartilmas: bu verilerin ileri
istatistik analizi, etik sorunlarin olusturulacak biyoetik komisyonda ¢ozlimii, evlilik Oncesi tarama
programina alinacak ulusal eradikasyon hedefindeki hastaliklarin TUSEB genom projesi neticelerine gore
tespiti, bu konuda maliyet analizleri, SGK PGD-IVF geri 6ddemesine alinacak tek gen hastaliklarinin
se¢ilmesi konularinda koordinasyon yetkisinde olmalidir
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11.3)THE ISRAELI NATIONAL POPULATION PROGRAM
OF GENETIC CARRIER SCREENING FOR
REPRODUCTIVE PURPOSES TIMELINE

The initiation in 1971 of a screening program to prevent TaySachs disease among Ashkenazi Jews in the
United States led to the establishment of a similar program in Israel

In 1978 Israeli Tay-Sachs screening program organized and funded by the Ministry of Health

A national carrier screening program for the prevention of -thalassemia was subsequently implemented in
Israel for the Arab population and some Jewish communities in which the disease is relatively frequent. It
quickly became apparent that the Tay-Sachs prevention program was not applicable to the ultraorthodox
Ashkenazi Jewish community because of their belief-based objection to pregnancy termination as a means
of prevention. Therefore, a special program (“Dor Yeshorim”) was designed and implemented in that
community with the purpose of preventing the marriage of two heterozygotes with mutations in the same
gene.

The ability to perform a molecular diagnosis of many genetic diseases that are frequent among different
ethnic groups within the Israeli population introduced many disorders as candidates for screening. These
screening tests had been offered privately and later had been partially covered by nonmandatory
comprehensive health insurance held by three-fourths of the population.

In 2004, the Association of Israeli Medical Geneticists recommended including in the national carrier
screening program for reproductive purposes all severe genetic diseases with a carrier frequency of 1:60
and/or with a disease incidence higher than 1 in 15,000 live births. Such expansion, however, was only
gradually sponsored by the Ministry of Health because of budgetary limitations.

The first step was taken in 2002, and it targeted severe genetic diseases with an incidence higher than 1:1,000.
Next, screening for cystic fibrosis (CF) and familial dysautonomia in at-risk populations began at the end of
2008.

Launched in January 2013, the national program is expanded and now includes all the severe genetic
diseases with a carrier frequency of 1:60 and/or with a disease incidence higher than 1 in 15,000 live births,
as recommended by the Association of Israeli Medical Geneticists. Since January 2013 include all the tests
recommended by the Association of Israeli Medical Geneticists free of charge

ALL THE POPULATION
Cystic fibrosis, SMA, Fragile X

TARGETED

Other diseases according to origin: Jews according to the community of origin and among Arabs and Druze
according to the religion and the locality of origin or according to the tribe among the Bedouins of the Negev
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12) NADIR HASTALIK CALISTAYLARI VE ULKE MODELLERININ
INCELENMESI SONUCUNDA BELIiRLENEN HEDEFLER

1. “Nadir Hastahklar, tasiyic1 tarama programlari, pregenetic tam1 IVF uygulamalar ve Yetim
Ilaclar” konusunda bir “Ulusal Plan” hazirlanmalidir. Degisik iilkeler, bilimsel, ekonomik ve
teknolojik gelismislikleri ve moral-dini degerleri ve etnik cesitlilikleri, hastalik mutasyon sikligi,
akraba evliligi oranlar1 ve kapasitelerine gore farkli tasiyici tarama ve PGT -IVF politikalar1 ilan
etmeye baslamistir. Bu politika belgeleri, tarama programlarinin ve PGT-IVF tedavilerinin fonlama
diizenlemelerini, endikasyonlarini, kontrol mekanizmalarini ve etik sinirlarini belirler. Bu dogrultuda
kisa orta ve uzun donem stratejiler belirlenmeye caligilmaktadir.

X
‘ ) Stratejik Hedefler

ot Wnschune magas

Hedef 1 Bilginin Gelistirilmesi ve Farkindalik Calismalar (Sorumiu: SAGEM/vecPaydasiar) )

Hedef2 | T2 ve Tedaviye Erisimin Saglanmasi ve Mevcut Tani ve Tedavinin gelistirilmesi

(Sorumlu: Saghk Tesis|erij—SHGMI - KHGM))

Hedef3 [ Arastirma ve gelistirme (Ar-Ge) Caligmalar (Sorumlu: TUSEB2VE-UNIVERSITELER))

Hedef 4 Tarama Programlarinin Gelistirilmesi (Sorumiu::HSGM))

Nadir Hastaliklarin Epidemiyolojik Calismalar (Sorumibu: TOSEB; UNIVERSITELER VE!
HSGM))

Hedef 5

Hedef 6 | Yetim ilaglara Erisim ve Arastirma Destegi (Sorumii: TITOK(--SGK))

Hedef 7 Bakim Hizmetleri ve Sosyal Destegin Saglanmasi (Sorumlu: Saghkunuluglar—Yerel:|
Yonetimler - SHGM - KHGM) ---ASRB))

2. Saglik Bakanligi’nin ilgili birimleri, Universite, YOK, TUSEB, SGK, Maliye Bakanlig1, Milli Egitim
Bakanlig1, Tirk Eczacilar Birligi, ilgili uzmanlik ve hasta dernekleri, referans merkezlerinin
temsilcileri, 6zel saglik ve ilag¢ sektorii temsilcilerinden olusacak bir “Nadir Hastaliklar ve Yetim
Ilaclar Ulusal Kurulu” olusturulmasi

3. Fonlayic ve politika belirleyici kuruluslarin koordinasyonu (TUBI TAK, Kalki nma ve Sanayi
Bakanli 81, TUSEB Enstitiileri, Universiteler, Sagh k Bakanl1 g1, Aile Cali sma ve Sosyal
Hizmetler Bakanli g1
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ARASTIRMA LABORATUVARLARI ve FONLAYICI KURUMLAR

TUBITAK TUSEB SBU ENDUSTRI
UNIVERSITE KAMU OZEL

AKADEMISYENLER TITCK/ENDUSTRI

HASTA VE UZMANLIK DERNEKLERI ULUSAL ve ULUSLARARASI KOLLOBORASYONLAR
SOSYAL HiZMETLER VE GONULLULUK MEVZUAT SiIGORTA

ULUSAL KAYIT SISTEMLERI, BIOBANKA, MUTASYON DATABASE

Ulusal nadir hastahiklar kayit sistemleri kurulmasi prevelans belirleme, veri seti olusturma, tilke
hastalik yiikiiniin belirlenmesi, geri 6deme, fiyatlandirma ve tesvik politikalarinda yetim ilaglara
yonelik ulusal politikalar gelistirilebilmesi i¢in somut veriler saglanmasi, insan giicii ihtiyacinin ve
potansiyelin belirlenmesi, yeni yetim ilaglarin gelistirilmesine yonelik o©ncelikli alanlarin
belirlenmesi agisindan énemlidir.

. Yeni genlerin tanimlanmasi ve yeni ilag ve tam kiti gelistirmek agisindan en kiymetli hasta grubu
olan “’tam1 konulamamis nadir hastaliklar’’ i¢in ayr1 bir kayit sistemi ve arastirma alani agilmalidir.
2020 yilindan itibaren yenidogan yogun bakim iinitesine gonderilip tan1 alamamis tiim bebeklere ve
ailelerine tiim genom dizileme yapmaya baslayan ilk iilke Ingiltere olacak

. ICD- 11 kod sistemine gecis: DSO, ICD-11 versiyonunun 2018’de yaymlanmustir. Ulkelerin
cevirilerini hazirlamasi ve personel egitimini gergeklestirmeye baslamasi i¢in ICD 11 beta versiyonu
halihazirda iicretsiz olarak yaymdadir. Bu konuda DSO, iilkelere destek vermektedir. 1 Ocak 2022
itibariyle ICD-11 aktif kullanima gececek. ICD-11 i¢inde, ICD-10'da bulunan nadir hastalik sayisinda
on kat artig olmus ve Orphanet veri tabanindan 5400 nadir hastalik ICD-11 i¢ine alinmistir. O nedenle
ICD-11 kod sistemine geg¢is ile nadir hastaliklar konusunda biiylik doniisiim yakalanmis olacaktir.

Evlilik oncesi ve yenidogan tarama program ve gebelik oncesi pregenetik tani ve tiip bebek
uygulamalarinin genisletilmesi, iilkemiz saglik giderleri ve toplum saghigimiz agisindan acil ele
alinmasi gereken bir konu haline gelmistir.
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Ulusal eradikasyon hedefindeki hastaliklarda en kesin yontem; o hastaligin 6zellikle index vakalardan
baslanarak evlilik ve gebelik dncesi tarama programina alinarak tasiyici ¢iftlerin tesbit edilerek hasta
cocuk dogumunu Onleyen koruyucu onlemler alinmasidir.Birgok iilkede Talasemi bu yoOntemle
eradike edilebilmistir. SMA ve kistik fibroz artik tiim iilkelerde, Akdeniz iilkeleri i¢in de ilave olarak
Hemoglobinopatiler kilavuzlarda popiilasyon tasiyici tarama programinda olmasi gereken hastaliklar
olarak oOnerilmektedir. Akraba evliligi yiiksek iilkeler (Israil ve Suudi Arabistan) toplum
taramalarindaki hastalik sayisin1 her gegen giin artirmaktadir. Ulkemizde de akraba evliligi oram ¢ok
yiiksek olmasina karsin sadece hemoglobinopatiler evlilik dncesi tarama programindadir. Ulkemiz
mevcut yenidogan tarama programi, taranan hastalik sayisi, lab teknigi ve veri geri doniisii ve kayit
sistemi agisindan gelismis iilkelerin ¢cok gerisinde kalmistir. Ulkeler, genisletilmis yenidogan tarama
programu ile; lilke ¢apinda ciddi bir genetik analiz network ag1, etik sorunlarla miicadele tecriibesi,
bioinformatik ve genetik danismanlik alt yapisi olusturma ve her alanda tecriibeli insan giicii
yetistirme potansiyelini olusturmus, bu potansiyel ile genom projelerini yiiriitme kapasitesine
ulasarak mutasyon siklik sonuglarina gore toplum tarama programlarini genisletmeye baslamistir.

Her ikisi de hastalik geni tasiyici giftlere iireme kararlarin1 dogru verebilmelerini saglamak i¢in tiim
opsiyonlarin sunuldugu dogru bir genetik danismanlik verilmelidir:

e (Cocuksuz kalmak

e Evlat edinmek

e Gamet donasyonu (iilkemizde kesinlikle yasaktir)

e Dogal yolla gebe kalarak genetik durumla dogan ¢ocuga sahip olma riskini kabul etmek

e Dogal yolla gebe kalarak gebeligin ilerleyen haftalarinda prenatal tani (amniyosentez ve
koryonik villus 6rneklemesi (CVS)) sonras1 gebeligin terminasyonu

e PGT —IVF (etkilenmis bir gebeligi sonlandirmay1 etik bulmayan ¢iftler tercih edebilir)

Timing of Genetic Testing

Preimplantation  Prenatal genetic  [Newborn genetic Diagnostic and
genetic testing testing screening Carrier testing
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8. Tarama programlarinin dogrulama testlerinin ve ileri mutasyon analizlerinin yapildig1 ulusal merkez
lab ve bioinformatik merkez kurulumu

9. Hali hazirda genetik testler konusunda {ilkemizde tam bir karmasa yasanmakta ve ¢ok fazla gereksiz
kan Ornegi yurt disina gonderilmektedir. Ulusal genetik merkezler agi kurularak, tiim ruhsath
genetik tan1 merkezlerinin bakanliga aylik veri gondermesi ve raporlama sistemlerini universal
nomenclatura uygun standardize etmeleri zorunlu olmalidir.

10. Genetik danisman sayisint artirmak igin sertifikali egitim programlar1 baglatiimalidir. ONLINE
TELEFON APPLIKASYON SISTEMLERI 6zellikle tarama programlari igin pratik bir ¢6ziim
olabilir. (https://demo.igentify.net/your-health.mp4)

11. Nadir Hastaliklar icin Tiirkiye Referans Ag1 Kurulumu hasta yerine uzmanlarin seyahati,
verilerin standardizasayonunu, erisilebilirligini ve degisimini saglayan, sanal saglik bakimi
altyapisinin kurulumu: Tiirkiye Referans Ag sistemi, iilkemizde oldugu gibi akraba evliligi ve
dogurganlik orani yiiksek, yan dal uzman sayisi ve lab altyapisi sinirli iilkelerde, hastanin teshis ve
tedavisinin ait oldugu saglik sistemi igerisinde kisa siirede gergeklestirilmesini saglamak yaninda
bakim ve arastirmaya odaklandigindan, ileri diizeyde deneyim ve uzmanlik gerektiren nadir
hastaliklar i¢in veri toplamada ve arastirmalar i¢in kohortlar olusturmada esi goriilmemis firsat
sunmaktadir.

COCUK YAN DAL UZMANLIKLARI

RUHSATLI AKREDITE KAYIT SISTEMi OLAN
GENETIK LAB

ULUSAL GENETiK MERKEZLER NETWORK AGI

ULUSAL KAYIT SISTEMLERI, BIOBANKA, MUTASYON DATABASE

12. Nadir hastaliklarla ilgili yiiksek lisans doktora programlar acilarak insan kaynagi ve
arastirma alanlarinin artirilmasi

13. IRDRIC, EUROCAT, EUROPEAN REFERANS NETWORK gibi uluslararasi
networklere iiyelik
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14. Hasta ve yakinlarinin; dogru bilgiye erigimi, koruyucu tedbirler konusunda egitimi ve klinik
arastirmalara katilim alanlarinda uzmanlik derneklerinin hasta dernekleri ile ortak ¢calismasi

15. Nadir hastali klari n ilaglar1 diger hastali k ilaglari ndan ¢ok farklidir. Uzun donem yan etkisi,
giivenlik ve etkinligi bilinmedenen onay verilen bir¢ok deneysel ilag, ancak klinik arasti rma fonlari
ve faz cali smalari ile hastalara ulasti r1 Imali ve mutlaka bir takip ve sigorta sistemi olmali dir. I lag
firmalari n1 n klinik ¢ali smalar ve erken erisim programi agmasi iHn tesvik edilmesi ve iilkemizin
faz cali smalara kat1 li m1 n1 n saglanmas1 &nemlidir. I ndex vakalar1 n ailelerine 2. bir hasta cocuk
sahibi olamamalar1 i¢in kontrasepsiyon egitimi ve pregenetik tan1 IVF imkanlar1 &gretilmelidir.
Akraba evliligi ve dogurganlik orami yiiksek olan iilkemizde, agir sekel birakan genetik gecisli
hastaliklar diger iilkelere gore daha sik gozlenmektedir. Bu nedenle nadir hastaliklar, devlet
politikalarinda diger hastaliklardan ¢ok farkli ve ¢ok 6zel ele alinmasi gereken bir hastalik grubudur.
Ilag geri 6deme politikalari ile, koruyucu énleyici tedbirlerin SGK ve Saglik Bakanligi kaynaklarinin
en verimli kullanimin1 saglayacak, en ¢ok hasta menfaati gozetecek, en ¢ok yeni vaka goriilmesini
onleyecek sekilde planlanmasi onemlidir. Akraba evliligi ve dogurganli k oran1 yiiksek tilkelerde
genis letilmis toplum tarama programi baslatmadan, nadir hastali k ilaglarinin geri 6demeye
ali nmast ekonomik olarak siirdiiriilebilir degildir.

13) EK NADIR HASTALIKLAR ILE iLGILI DAHA ONCE YAPILMIS
CALISTAYLARIN RAPORLARI

1. TACESE 2018 Evlilik Oncesi ve Yenidogan Taramalar1 Mevcut Durum ve Genisletme
Modelleri (Eklenme Tarihi: 16.07.2018)

2. TACESE, 2018, Nadir Hastaliklar Farkindalik Giinii Toplantisi Sunum Kitapcigi, Ankara

3. Ilac Bilincini Gelistirme ve Akilei flac Dernegi, 2014, Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilac
Sempozyumu, Antalya

4. TACESE, 2018, Nadir Hastaliklar ile Tlgili 2009-2017 'de Ulkemizde Yapilmis Calistaylarin
Sonuc Raporlari

213


https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/tacese_yayinlari/evlilik_oncesi_ve_yenidogan_taramalari_mevcut_durum_ve_genisletme_modelleri.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/tacese_yayinlari/evlilik_oncesi_ve_yenidogan_taramalari_mevcut_durum_ve_genisletme_modelleri.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_sunum_kitabi1.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_ve_yetim_ilac_sempozyumu.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_ve_yetim_ilac_sempozyumu.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_calistay_2009_2017.pdf
https://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese/yuklemeler/ekitap/nadir_hast/nadir_hastaliklar_calistay_2009_2017.pdf

TUSEB

TACESE

Tiirkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghg

\

e Bt —a
B s AN
bt k “'“E’. ’
L " ":" >
\ 3 T [ EB Tirkiye Anne, Cocuk ve
Sl A Erge, Saglig) Enstitiisii
. PP

ISBN: 978-605-68716-5-8

786056 871658


http://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese
http://www.tuseb.gov.tr/enstitu/tacese

	2.6 If a rare disease does not have an ICD code?
	2.7 Rare Disease Databases
	3.4 Rare Disease Classifications 102
	10) 28 Şubat 2018 TAÇESE Nadir hastalıklar farkındalık günü toplantısı sonrası yeni gelişmeler 197
	1) NADİR HASTALIKLAR TERMİNOLOJİSİ
	Definiton of Registry: Registries are systems of uniform data collection to evaluate specified outcomes for a population defined by a disease, conditionor exposure, typically spanning different clinical or academic partnerships over an extended time p...
	Registries are particularly important for rare or poorly understood diseases with small patient numbers, complex delayed diagnoses, a propensity for variable standards of care and limited treatment options.

	Prof. Dr. Esma Sarıkaya
	2.6) IF A RARE DISEASE DOES NOT HAVE AN ICD CODE?
	European & International Undiagnosed
	SWAN (“Syndromes Without A Name”) initiatives

	ICD-10 Resmi Güncellenme Listesi
	http://www.who.int/entity/classifications/2017_10_ICD11_Newsletter.pdf?ua=1
	ICD 10 training http://apps.who.int/classifications/apps/icd/icd10training/
	http://apps.who.int/classifications/icfbrowser/Default.aspx
	https://www.who.int/classifications/documents/2018ICFUpdates.pdf
	2.7) RARE DISEASE DATABASES

	  DSÖ Resmi Birleştirilmiş Güncelleme 1996 2013 Volume 3 pdf, 2.32Mb
	Ek 2. EUROCAT Publications
	Malformation Coding Guides
	3) ÜLKELERİN NADİR HASTALIK EYLEMLERİ

	THE HUNGARIAN 2014-2020 NATIONAL PLAN ON RARE DISEASES
	2020 yılından itibaren yenidoğan yoğun bakım ünitesine gönderilip tanı alamamış tüm bebeklere ve ailelerine tüm genom dizileme yapmaya başlayan ilk ülke olacak
	Organisation Structure
	UKGTN Clinical and Scientific Advisory Group (CSAG)
	UKGTN Working Groups
	Rare Disease Service Improvement Working Group
	Genetic Test Evaluation Working Group
	Laboratory Membership and Audit Working Group

	Laboratory Membership
	Development Working Group

	UKGTN Reports
	Testing Criteria Development
	Commissioning Support
	UKGTN Molecular Genetic Test Activity Rates in the United Kingdom

	Genetic Test Evaluation
	Confirmation of Variants
	Variant confirmation resource to support diagnostic laboratories

	Standardising genes on panels
	Databases for searching for tests not offered through UKGTN
	Databases for Clinical and Scientific Information
	EK
	EUCERD Publications
	Registries and Health Indicators
	Rare diseases in international nomenclatures
	GeneticTesting
	Centres of expertise & European Reference Networks
	National Plans/Strategies for Rare Diseases
	Annual reports on the state of the art of rare diseases activities in Europe

	EKLER
	3.4) RARE DISEASE CLASSIFICATIONS
	EURORDİS Proposal for Grouping of Diseases for ERNs
	1. Undiagnosed Conditions RD ERN
	2. Immunologically-mediated and Systemic RD ERN
	3. Cardio-Vascular Diseases RD ERN
	4. Malformations/Medical Genetics/Neuropaediatrics RD ERN
	5. Dermatological Diseases RD ERN
	6. Endocrinal Diseases RD ERN
	7. Hepatic Gastroenterological and Severe Intestinal Disorders RD ERN
	8. Non-Malignant Haematological Diseases RD ERN
	9. Hereditary Metabolic Diseases RD ERN
	10. Neurological Diseases RD ERN
	11. Neuromuscular RD ERN
	12. Pulmonary RD ERN
	13. Kidney RD ERN
	14. Connective Tissue Framework and Specialist Rheumatology Diseases RD ERN
	15. Head&Neck Malformations RD ERN and Sensory Diseases RD ERN (including rare ophthalmological, congenital and genetic disease)
	16. Cancerns RD ERN
	17. Other Rare Diseases RD ERN
	18. Rare Orthopaedic Diseases including Complex Spinal Disorders RD ERN
	19. Women, neonatal and children RD ERN

	2- Nöromusküler Hastalıklar Merkezleri Yönergesi
	MADDE 1- (1) Bu Yönergenin amacı; nöromusküler hastalıklar ile ilgili tanı, tedavi, rehabilitasyon ve eğitim hizmetlerinin sunulduğu merkezlerin, personel, eğitim ve fiziki alt yapı standartları ile işleyişine ilişkin usul ve esasları düzenlemektir.
	Kapsam
	a) Bakan: Sağlık Bakanını,
	ğ) Merkez: Yataklı tedavi kurumları bünyesinde, nöromusküler hastaların kabul ve takip edildiği; teşhis, tedavi, rehabilitasyon, psiko-sosyal destek ve eğitim hizmetlerinin sunulduğu Nöromusküler Hastalıklar Merkezlerini,
	(2) Komisyon üyeleri makam oluru ile atanır, iki yıl  süreyle görev yapar. Yeni komisyon üyeleri seçilinceye kadar mevcut üyelerin görevi devam eder.
	(5) Bakanlık gerekli durumlarda veya komisyonun teklifi halinde toplantının gündemine göre diğer alanlardan, komisyonun faaliyetlerine yardımcı olmak üzere görevlendirme yapabilir veya bu alanlardan müteşekkil çalışma grupları oluşturabilir.
	Ön İzin
	a) Fiziki şartlara ilişkin yapılacak tüm düzenlemeler sağlık kurum ve kuruluşlarında 5378 Sayılı Engelliler Hakkında Kanun’a uygun olmak zorundadır.
	b) Merkez, sağlık kurumlarında hastaların kolay erişebileceği bir mahalde açılır.
	c) Dinlenme salonu: Ferah, yeterli ışık, ısıtma, havalandırma, koltuk ve donanıma sahip olmalı aynı zamanda en az iki tekerlekli sandalye ve bir sedye girebilecek şekilde tanzim edilir. Salon dekorasyonu, hastaları
	rahatlatacak, kolay hareket edebilecekleri şekilde yapılır.
	ç) Hasta kabul/kayıt alanı: Hastaların engelleri nedeniyle diğer hastaların kayıt işlemlerinin yapıldığı yerden farklı olarak, merkezin dinlenme salonunda yer alan hasta kabul ve kayıt işlemlerinin yapıldığı, hastanın diğer birimlerle koordinasyonunun...
	d) Poliklinik odası: Alanı en az on iki metrekare genişliğinde mümkün olduğunca merkezin diğer birimlerine yakın yerde yapılandırılır ve standart poliklinik odası tefriş edilir.
	a) Nöroloji Uzmanı ve/veya Çocuk Nöroloji Uzmanı,
	b) Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Uzmanı,
	c) Hekim,
	ç) Fizyoterapist,
	d) Hemşire,
	ÇALIŞTAY KATILIMCILARI
	ÇALIŞTAY SUNUMLARI ve SONUÇ RAPORU
	UYGULAMA VE ARAŞTIRMA MERKEZLERİ
	7)) ANKARA’DAN BEŞ KURUMUN
	NADİR HASTALIKLAR KONUSUNDAKİ KAPASİTESİ
	TAÇESE ARAŞTIRMA SONUÇLARI (2018)
	8) ÇOCUK YAN DAL UZMANLIĞI İNSAN KAYNAĞI
	ve
	RUHSATLI GENETİK MERKEZLER DAĞILIMI
	HASTA VE UZMANLIK DERNEKLERİ
	NADİR HASTALIKLAR HASTA VE UZMANLIK DERNEKLERİNİN FEDERASYONA DÖNÜŞÜMÜ
	10) 28 ŞUBAT 2018 TAÇESE NADİR HASTALIKLAR FARKINDALIK GÜNÜ TOPLANTISI SONRASI YENİ GELİŞMELER
	10.1) 21.12.2018 Tarihinde 9 nadir hastalık derneğinin bir araya gelmesi ile NADİR HASTALIKLAR AĞI kurulmuştur

	10.9) İngiltere 2020 yılından itibaren yenidoğan yoğun bakım ünitesine gönderilip tanı alamamış tüm bebeklere ve ailelerine tüm genom dizileme yapmaya başlayacağını duyurdu
	12. Hemoglobinopati  tarama programı ile ilgili mevzuat

	Blank Page
	Blank Page



