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Sunus

Tarkiye Saghk Enstituleri Baskanhgi (TUSEB) sadlik bilimleri ve teknolojileri alaninda sistematik
bir temelde yapilan inovatif calismalara dnculuk etmekte, uygulayicilara ve arastirmacilara
bilimsel, teknik ve mali destek saglamaktadir. Bu kapsamda, saglik sektérinde yerli ve milli bir
Turkiye misyonu ve Ar-Ge odakli uluslararasi lider bir kurulus olma vizyonuyla hareket etmektedir.
“Insan Sagligi icin Bilim ve Teknoloji” siarlyla, sadlik sektérine yeni ivme ve enerji kazandirma
amacl gutmektedir. Turkiye'nin rekabet gucunu artirmak ve surekli kilmak icin Ulkemiz ve
insanliga deger katma potansiyeli barindiran her turl bilimsel ve teknolojik calismayi
desteklemektedir.

Turkiye Anne Cocuk ve Ergen Sadhgi Enstitlst (TACESE) TUSEB bunyesinde kuruluna dokuz
enstituden biridir. “Saghkli Anne, Saghkli Cocuk, Saghkli Nesiller” siariyla, “Anne, ¢cocuk ve ergen
saghgi ile ilgili hastaliklarin nedenlerinin belirlenmesi, 6nlenmesi, teshis ve tedavilerine yonelik
teknik ve yontemlerin Uremi, kullanilmasi ve bunlardan yararlanilmasini saglamak; bu maksatla
ozel, vakif veya kamu sektérunde ilgili kurum ve kuruluslarla isbirligi ve ortakliklar yapmak; bu
alanlardaki girisimciligi desteklemek” Enstitumuzun amaclari arasinda yer almaktadir.

Faaliyet alanimiza giren cocukluk ve ergenlik ddonemleri, bireylerin fiziksel, zihinsel ve sosyal
gelisimlerinin en hizli oldugu déonemler olarak bilinmektedir. Erken yaslarda saglanan yeterli saghk
hizmetleri ve destekleyici cevreler, cocuklarin ve genclerin gelisim potansiyellerini en Ust duzeye
cikarmalarina yardimci olmaktadir. Bu baglamda saglikh bir toplum elde etmek icin bu 6zellikli
yasam ddnemlerine ydnelik uygun saglik politikalari gelistirilmesi ve uygulanmasi elzemdir.

Cocukluk cagdil nadir hastaliklarindan olan Duchenne Muskduler Distrofisi (DMD) hastaliginin,
hasta ve aile bakis acisiyla degerlendirilmesi, ihtiyaglarin ortaya konulmasi ve gelistirilecek proje ile
politikalara yonelik onerilerin sekillendirilmesi amaclariyla “Hasta GozUyle Deneyimler ve CozUm
Onerileri” baslikll DMD farkindalik toplantisini dizenlemis bulunmaktayiz. Toplantida, Enstitimuz,
akademisyenler, uzmanlar, DMD hasta ve ailelerini temsil eden ilgili sivil toplum kuruluslari
temsilcileri ile hastalikla mucadele eden ailelerin katilimiyla gerceklestirilmistir. Hastalarin ve
ailelerin sagliklarinin korunmasi ve gelistirilmesine yénelik bilim ve teknoloji ¢alismalarina ve
gelecekteki calistaylara yol gosterecedi dngdrulen bu toplantida, katilimcilara kurum hakkinda
bilgilendirme yapilmis, DMD ile ilgili guncel tartismalar ele alinmis, DMD hasta ve ailelerinin
hastalik ve bakim surecleriyle ilgili deneyimleri, saglik ihtiyaclari ve ihtiyaclara yénelik ¢6zim
onerileri degerlendirilmistir. Toplanti kapsaminda ortaya konan gdrus ve O&neriler sistematik
bicimde raporlanarak, ilgili taraflarin degerlendirmelerine sunulmustur.

Sonucun ulkemize hayirli olmasi temennisiyle...

Prof. Dr. Sirin Guven
Turkiye Anne Cocuk ve Ergen Saglhgi Enstitusu Baskani
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Yénetici Ozeti

Duchenne Muskuler Distrofisi (DMD), ilerleyici seyri, genetik dogasi ve yUksek bakim yuku
nedeniyle yalnizca tibbi bir durum degil; ayni zamanda ¢ok boyutlu bir saglik, sosyal guvenlik ve
egitim politikasi meselesidir. Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgdl Enstitusu (TACESE)
koordinasyonunda 17 Eylul 2025 tarihinde gerceklestirilen "DMD Farkindalik Toplantisi: Hasta
Gozlyle Deneyimler ve Cozam Onerileri", bu zorlu hastalikla micadele eden bireylerin ve ailelerin
karsilanmamis ihtiyaclarini, sahanin gercekliklerine dayanan kanitlarla ortaya koymayi
amaclamistir.

Kamu otoriteleri, akademisyenler, uzman hekimler, sivil toplum kuruluslari ve hasta
yakinlarindan olusan 70 katilimcili bu genis oOlcekli toplantidan elde edilen veriler, DMD
yonetiminde klinik arastirmalar kadar, saglik hizmetlerine erisimde adalet, bakim veren yukdnun
hafifletilmesi ve burokratik engellerin kaldirilmasinin da kritik 6nem tasidigini gdstermistir.

Katilimci DMD hasta yakinlari ve DMD dernek temsilcileri saglik hizmetlerine erisim, tibbi
cihazlar ve tedavilerle ilgili tecrUbelerini, gérus ve dnerileriyle birlikte ifade etmislerdir. Buna gore
DMD hastaligi ile ilgili 6ne cikan beklentiler ve politika énerileri sunlardir:

e Multidisipliner Merkezler: Universite ve sehir hastanelerinde ilgili disiplinleri bir araya getiren,
DMD'ye &zguU tani, tedavi ve rehabilitasyon hizmetleri sunan merkezlerin kurulmasi, mevcut
merkezlerin gug¢lendirilmesi.

e Evde Bakim ve Uzaktan Saglk Hizmetleri: Evde bakim hizmetlerinin gUclendirilmesi,
psikolojik danismanlik destedi saglanmasi, solunum cihazi ve ortez olcumlerinin evde
yapilabilmesi, teknik ekip desteginin ailelere ulastirilmasi.

e Saghk Raporu Suregleri: Yillik rapor yenileme zorunlulugu ailelere ciddi bir yUk olusturdugu
icin hastaligin kronik ve ilerleyici seyri dikkate alinarak uzun sureli rapor duzenlemelerinin
yaplimasi.

¢ Psikososyal Destek Programlari: Hastalarin (6zellikle ergenlik donemindeki DMD'li cocuklar)
ve agir bakim yuku altindaki ailelerin ruh sagligini korumak amaciyla duzenli psikolojik ve
sosyal destek mekanizmalarinin tesisi.

e Egitim ve Sosyal Katilim: Mevcut mevzuat duUzenlemelerine ragmen uygulamada DMD'li
cocuklarin okula kayit ve egitime devam sureclerinde yasanan engellerin kaldirilmasi igin
calismalar yapilmasi, egitimde firsat esitliginin saglanmasi.

e Medikal Cihazlara Erisim: Yasamsal dksUrtme cihazi, nitelikli tekerlekli sandalye ve ortezlerin
SGK tam kapsamina alinarak; "cihaz recete modeli" ile dogrudan eve teslim edilmesi.

e Yerli Ar-Ge ve ilag Gelistirme Stratejileri: TUrkiye'de yuarttulen vyerli ilag ve tedavi
arastirmalarinin desteklenmesi, nadir hastaliklar icin &zel fonlarin ayrilmasi ve sureclerin
hizlandirilmasi.
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¢ Koruyucu Saglk Politikalari ve Genetik Danismanlhik: Evlilik dncesi genetik taramalarin rutin
bir halk saglidi politikasi haline getiriimesi ve aile dykusu bulunan riskli gruplara éncelikli
genetik danismanlik sunulmasi.

e Etik Dis1 Uygulamalara Karsi Koruma: Bilimsel gecerliligi olmayan, umut tacirligi niteligindeki
uygulamalara karsi ailelerin  korunmasi ve saglik otoritelerinin dnleyici duzenlemeler
gelistirmesi.

Sonug olarak; bu rapor sadece bir durum tespiti dedil, hasta ve ailelerin tecrubelerine dayanan
temel bir ihtiyac analizidir. Hazirlanan raporun, ilgili kurum ve karar vericilere yol gosterici bir belge

olarak katki sunmasi ve politika gelistirme surecglerine guclt bir zemin olusturmasi
ongoérulmektedir.
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1. TAGESE DMD Farkindalik Toplantisi: Hasta
Gozuyle Deneyimler ve Cozim Onerileri

Duchenne Muskuler Distrofisi (DMD), nadir hastaliklar spektrumu icinde hem gérulme
sikligr hem de yol actigi cok boyutlu etkiler nedeniyle 6zgun ve kritik bir konuma sahiptir. DUnya
genelinde yaklasik her 3.500-5.000 canli erkek dogumunda bir gérulen DMD, “nadir” olarak
siniflandirilmasina karsin, pediatrik néromuskuler hastaliklar arasinda en yaygin ve en yuksek
bakim yUku olusturan hastaliklardan biridir. Hastaligin ilerleyici seyri ve yasam boyu devam eden
etkileri, DMD'yi yalnizca klinik bir durum olmaktan cikararak saglik sistemleri acisindan kapsamli

ve butuncul yaklasimlar gerektiren bir saglik dnceligi haline getirmektedir.

DMD’'nin nadir hastaliklar ekosistemi icerisindeki ayirt edici dzelliklerinden biri,
multidisipliner bakim gereksiniminin belirginligidir. Hastalik streci; ndroloji basta olmak Uzere
kardiyoloji, gdgus hastaliklari, endokrinoloji, fizik tedavi ve rehabilitasyon ile psikososyal destek
hizmetlerinin esgudumunu zorunlu kilmaktadir. Bu yénuyle DMD, nadir hastalik yonetiminde
“butuncul bakim” yaklasiminin karmasik ve zorlu uygulama alanlarindan birini temsil
etmektedir. Ote yandan, DMD hastaligina yénelik genetik tedaviler ve yetim ilac gelistirme
surecleri nedeniyle, biyoteknolojik inovasyon, duzenleyici cerceveler ve etik degerlendirmelerle

es zamanl olarak gundeme gelmektedir.

Klinik yonetimin 6tesinde DMD, genetik gecisli bir hastalik olmasi nedeniyle koruyucu saglik
hizmetleri ve halk sagligi stratejileri acisindan da dnemlidir. Hastaligin kalitimsal dogasi; evlilik
oncesi tarama programlarinin gelistirilmesi, riskli ailelere yonelik kapsamli genetik danismanlik
hizmetlerinin sunulmasi ve prenatal tani olanaklarinin erisilebilir kilinmasi gibi mudahaleleri

onleme prensipleri kapsaminda dne cikarmaktadir.

Bu cok katmanli yapi icerisinde, DMD alaninda etkili ve surdurulebilir politika gelistirme
surecleri yalnizca klinik arastirmalarla sinirlandirilamaz. Yasam boyu suren ve yUksek bakim yuku
gerektiren hastaliklarda, hasta ve ailelerin dogrudan deneyimlerine dayanan geri bildirimler,
kanita dayali politika olusturmanin tamamlayici bir bileseni olarak 6ne ¢cikmaktadir.
Karsilanmamis ihtiyaclarin belirlenmesi, bakim veren yakunun gorunur kilinmasi, saglik ve
sosyal hizmetlerin erisilebilirliginin degerlendirilmesi ile tedaviye erisimde adalet ve seffafligin

saglanmasl, ancak hasta ve aile perspektifinin sUrece dahil edilmesiyle mUmkun olabilmektedir.

Bu cercevede, Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitusu (TACESE) koordinasyonunda
17 Eylul 2025 tarihinde gerceklestirilen DMD Farkindalik Toplantisi; Duchenne Muskuler Distrofisi
alaninda hasta ve ailelerin deneyimlerini, ortak sorun alanlarini ve ¢cdézum énerilerini sistematik
bicimde ele almayi amaclamistir. Toplanti kapsaminda paylasilan gdrusler, bireysel anlatilardan
arindirilarak tematik bagliklar altinda degerlendirilmis; saglik hizmet sunumu, multidisipliner
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bakim modelleri, rehabilitasyon, psikososyal destek, egitim ve arastirma alanlarinda

gelistirilebilecek politika ve proje calismalarina girdi saglamasi hedeflenmistir.

Bu rapor, toplanti sUrecinde ortaya konan tespit ve dnerilerin hasta ve aile perspektifi
temelinde derlenmesiyle hazirlanmis olup, nadir hastaliklar alaninda yapilacak uygulamalar,
bilimsel arastirmalar ve politika gelistirme faaliyetleri icin bir referans dokiman niteligi tasimasi

ongorulmektedir.

1.1 Toplantinin Amaci

DMD Farkindalik Toplantisi’'nin amaci, Duchenne MuskuUler Distrofisi alaninda hasta ve
ailelerin deneyimlerine dayali olarak mevcut sorun alanlarini ortaya koymak, ortak ihtiyaclari

belirlemek ve bu ihtiyacglara yonelik cozum dnerilerini cok boyutlu olarak degerlendirmektir.

1.2 Toplanti Programi

DMD Farkindalik Toplantisi, katilimcilarin kisa tanitimlarinin ardindan acilis konusmalari ile
baslamistir. Acilis bolumunde, Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Sagligi Enstitlsu (TACESE) Baskani
Prof. Dr. Sirin GUven tarafindan TUrkiye Sadlik Enstittleri Baskanhgi (TUSEB) ve TACESE'nin
kurumsal yapisi tanitilmis; Enstitd’nUn misyonu, vizyonu ve temel calisma yaklasimi
paylasiimistir. Ayrica TACESE tarafindan yUrUtulen mevcut calistaylar ve projelere iliskin genel bir
bilgilendirme yapilmistir.

Acilis konusmalarinin ardindan, Sehit Prof. Dr. ilhan Varank Egitim ve Arastirma Hastanesi
Bashekim Yardimcisi Dr. Yakup Suleymanoglu, hem saglik yoneticisi hem de DMD hastasli yakini
olarak surece iliskin degerlendirmelerini paylasmistir. Devaminda, ayni hastanenin Cocuk
Noroloji Klinigi'nden Uzm. Dr. Gulcan Akyuz YUcel tarafindan DMD'nin tibbi yonUu ve Turkiye'deki

guncel durumuna iliskin bir sunum gerceklestirilmistir.

Toplantinin ana bolumunde, TACESE moderatorligunde hasta ve aile deneyimlerine
odaklanan bir oturum yurutulmus; bu kapsamda DMD suUrecinde yasanan sorunlar,
karsilanmamis ihtiyaglar ve ¢6zUm énerileri ele alinmistir. Saglik hizmetlerine erisim, bakim ve
rehabilitasyon sUregleri ile gunluk yasamda karsilasilan guclukler, katilimcilar tarafindan

paylasilan gorusler dogrultusunda ele alinmistir.

Program, soru—cevap ve ek dnerilerin alindigi etkilesimli bir tartisma bdlumu ile devam
etmis, cevrim ici katiimcilarin yazil katkilari da degerlendirilmek Uzere kayit altina alinmistir.
Toplanti, genel degerlendirme ve kapanis oturumu ile tamamlanmis olup, ara verilmeden

yaklasik iki buguk saat sUreyle gerceklestirilmistir.

Toplantinin detayli programi asagida sunulmustur.
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SAAT OTURUM KONUSMACI / SORUMLU

09.30 - Acilis Konusmalari Dr. Yakup Suleymanoglu, Sehit Prof. Dr. ilhan
10.00 Varank Egitim ve Arastirma Hastanesi
Bashekim Yardimcisi

Prof. Dr. Sirin Guven, Turkiye Anne, Cocuk ve
Ergen Saghgi Enstitusu (TACESE) Baskani

10.00 - Ulusal Perspektif: Turkiye'de DMD Uzm. Dr. Gulcan AkyUz Yucel, Sehit Prof. Dr.
10.10 Hastaliginda Guncel Tartismalar ilhan Varank Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Noroloji Klinigi

10.10 - 11.00 Hasta ve Aile Deneyimleri Sorun- TACESE Moderatorlugunde

ihtiyac Tespiti ve Onerilerin

Alinmasi
1.00-11.30  Gorusler ve Ek Oneriler DMD Dernek Temsilcileri ve Katilimcilar
11.30-12.00 Degerlendirme ve Kapanis TACESE

Tablo 1. Toplanti Programi

1.3 Toplanti Katilimcilan

TUSEB Kosuyolu yerleskesinde TACESE koordinasyonunda gerceklestirilen DMD Farkindalik
Toplantisi, toplam 70 katilimci (10'u fiziki, 60" cevrim ici) ile duzenlenmistir. Toplantiya, TACESE
ekibinin yani sira il Saglik Madurligu Halk Saghgi Hizmetleri temsilcisi, Turkiye Saglik Politikalari
EnstitUsU (TUSPE) temsilcileri, DMD alaninda faaliyet gésteren hasta ve aile dernekleri ile bu
dernekler araciligiyla davet edilen hasta yakinlari, arastirmacilar ve alan uzmanlari katilim

saglamistir.

TACESE - DMD FARKINDALIK TOPLANTISI n



2. Duchenne Muskuler Distrofi (DMD): Guncel
Tibbi Cerceve

I Uzm. Dr. Giilcan Akyiiz Yiicel - Sehit Prof. Dr. ilhan Varank EAH Cocuk Néroloji

Genel Bilgiler ve Epidemiyoloji

Duchenne Muskuler Distrofi (DMD), X'e bagli resesif gecis gdsteren, genetik kdkenli ve
ilerleyici seyreden bir kas hastaligidir. Kas dokusunda distrofin proteininin azligi veya
yokluguna bagli olarak gelisir. Erkek cocuklarda sik gérulmekle birlikte, kadin tasiyicilarin
yaklasik %8'inde de klinik bulgular ortaya ¢cikabilmektedir. Dunya genelinde 3.500-5.000
canli dogumda bir gérulmekte, toplam hasta sayisinin yaklasik 300 bin oldugu, Turkiye'de

ise yaklasik 5 bin hastanin bulundugu tahmin edilmektedir.

Klinik Bulgular ve Tani

Hastalik, genellikle 3,54 yas civarinda tani almakta; ilk bulgular motor gelisim
basamaklarinda gecikme, yarime bozuklugu, merdiven ¢cikmada zorluk, parmak ucu veya
ataksik yurume seklinde gérulmektedir. Oturur pozisyondan ayaga kalkmada yasanan
gucluk (Gowers belirtisi) ve baldir kaslarinda psodo-hipertrofi dikkate deger bulgular
arasindadir. Konusma gecikmesi de gorulebilmektedir. Tanida kreatin kinaz (CK) duzeyinin
yUksekligi dnemli bir kriter olup bu cocuklarda CK degerleri genellikle normalin cok
Uzerindedir. GUnUumuzde kas biyopsisi yerini genetik testlere birakmistir. Ortalama 10-12
yas civarinda yurume kaybi gelismekte ve hastalar tekerlekli sandalye kullanmaya
baslamaktadir.

Komplikasyonlar

DMD sadece kaslari degdil; kalp (kardiyomiyopati), solunum sistemi (restriktif akciger
hastaligi), iskelet sistemi (skolyoz, osteoporoz) ve nérokognitif gelisimi de etkilemektedir.
Ortalama yasam suresi 30 yil civarinda kabul edilmektedir. Ancak yeni tedavi yaklasimlari
ile bu sUrenin uzatilmasi ve hastalarin daha uzun sure bagdimsiz yasam surdurebilmesi
mMUmkun hale gelmektedir. Bu nedenle hastalarin néroloji, kardiyoloji, gégus hastaliklari,
ortopedi, endokrinoloji, gastroenteroloji, fizik tedavi ve rehabilitasyon, psikiyatri ve psikoloji
gibi bircok disiplin tarafindan duzenli araliklarla izlenmesi kritiktir.
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Guncel Tedavi Yaklasimlari

Kortikosteroidler : Son 20-30 yildir kullanilan temel tedavidir. inflamasyonu baskilayarak
kas zayifhgini yavaslatir, ydrume suresini uzatir, solunum ve kardiyak fonksiyonlari
destekler, skolyoz gelisimini geciktirir. Ancak uzun sureli kullanimda buyume geriligi, kilo
artisl, hipertansiyon, glukoz metabolizmasi bozukluklari ve osteoporoz gibi yan etkiler sik
goérulmektedir.

Vamorolone (Vamoleron) : Yeni nesil bir steroid olup daha az yan etki profiliyle dikkat
cekmektedir. FDA ve EMA tarafindan 4 yas Uzerindeki cocuklarda kullanim icin

onaylanmistir.

Givinostat : 6 yas ve Uzerindeki hastalarda kullanilabilen, maliyeti yUksek bir ilactir.
Kortikosteroid tedavisi ile uygulandiginda kas kaybini ve inflamasyonu azalttigi, ydrime ve
ayakta kalma suresini uzattigi gosterilmistir. Hentz EMA onayi almamistir.

Ekson Atlama Tedavileri (Exon Skipping) : Hasarli gen bélgelerinin atlanarak daha kiuguk
ancak islevsel bir distrofin proteininin sentezlenmesi hedeflenmektedir. Bu yontem
SMA'da kullanilan Nusinersen (Spinraza) tedavisine benzer mekanizma ile calismaktadir.
DMD'yi daha hafif seyirli Becker Muskuler Distrofi (BMD) formuna dénusturebilmektedir.
Ancak yalnizca belirli mutasyonlara sahip hastalarda uygulanabilmektedir.

Ataluren (Translarna) : Non-sense mutasyona sahip ¢cocuklarda kullanilmaktadir. Bu
mutasyonlarda distrofin sentezi erken durdugu icin islevsel protein Uretilemez. Ataluren,
protein sentezinin tamamlanmasini saglayarak distrofin Uretimini artirmayi
hedeflemektedir. Ancak bu ilacin FDA onayl bulunmamaktadir ve EMA onayi 2023'te

yenilenmemistir.

Gen Tedavileri : Adeno-associated virUsler araciligiyla hlcre icine gen aktarilmasi ve
vUcutta mikrodistrofin Uretiminin saglanmasi hedeflenmektedir. 2023 yilinda FDA onay!
alan ilk gen tedavisi uygulanmaya baslanmistir. Ancak tedavi maliyetlidir ve distrofin
molekdlinun buyuk yapisi nedeniyle paketleme ve uygulama sirasinda teknik guclukler ve
yan etkiler dogabilmektedir. Bu tedavinin 4 yas ve Uzerindeki hastalarda uygulanmasi

planlanmaktadir. Bazi ekson delesyonlarinda ise kontrendikedir.

Elevidys : Son yillarda gundeme gelen ve belirli hasta gruplarinda uygulanmaya baslanan

gen tedavisi seceneklerinden biridir. Etkinligi ve guvenligi yakindan izlenmektedir.
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Sonuc¢

DMD, genetik gecisli, ilerleyici seyreden bir kas hastaligidir. Kesin tedavisi olmamakla

birlikte, mevcut tedaviler hastaligin ilerlemesini yavaslatmakta ve yasam kalitesini

artirmaktadir. Yeni nesil steroidler, hedefe yonelik tedaviler ve gen tedavisi alanindaki

gelismeler umut verici olmakla birlikte, multidisipliner yaklasim hastalarin yasam suresi ve

kalitesini iyilestirmede halen temel unsur olmaya devam etmektedir.

DUCHENNE MUSKULER DISTROFI (DMD)
GOCUKLUKTA BASLAYAN VE KAS ERIMESINE
YOLAGAN NADIR BIR HASTALIKTIR

TUSEB, DMD ILE ILGILI BILIMSEL
ARASTIRMALARI DESTEKLIYOR VE
FARKINDALIGI ARTIRMAYA KATKI

DilNYA SAGLIYOR.
DUGCHENNE FARKINDALIK GUNU | 7gvin

DUNYA d
DUCHENNE FARKINDALIK GUNG

DUCHENNE MUSKULER DISTROFI (DMD) GOCUKLUKTA BASLAYAN VE
KAS ERIMESINE YOLAGAN NADIR BIR HASTALIKTIR

TUSEB, DMD ILE ILGILI BiLiMSEL ARASTIRMALARI
DESTEKLIYOR VE FARKINDALIGI ARTIRMAYA KATKI SAGLIYOR.

- g (
TEYLL yg

Sekil 1. Dinya Duchenne Farkindalik Gini Gorselleri
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3. Katilimci Perspektifinden DMD’'de Mevcut
Durum ve lhtiya¢c Analizi

Bu bolimde, DMD tanil bireyler, bakim veren aileler, akademisyenler ve saglik
yoneticilerinin katimiyla gerceklestirilen toplanti katilimcilarinin gérus ve tespitleri yer
almaktadir.

Hekimler, klinik pratikleri sirasinda DMD hastalarinin saglik hizmetlerine erisimde yasadigi
zorluklari gézlemleyebilmektedir. Ancak hastane disi sosyal yasamda ve ev ici bakim
sureclerinde ailelerin karsilastigi cok boyutlu gucgltkler, yalnizca hasta ve hasta yakini

perspektifiyle tam anlamiyla kavranabilmektedir.

Saglik Bakanligi bUnyesinde halihazirda hizmet veren kas hastaliklari merkezlerinin
multidisipliner isleyis, altyapi ve insan kaynagi acisindan gelistirilerek guclendirilmesi kritik
bir ihtiyactir.

Bu toplantidan elde edilen bulgu ve ciktilarin, ilerleyen dénemde Saglik Bakanhginin ilgili
daire baskanhgi, alaninda uzman hekimler ve akademisyenlerin katilimiyla dizenlenmesi
planlanan kapsamli ve multidisipliner bir ¢calistay icin temel veri seti olusturmasi
hedeflenmektedir.

Bu toplantida DMD hasta ve yakinlarinin bakis acilariyla ihtiyaclari birinci agizdan
dinlenmesinin saglanarak konuyla ilgili gelistirilecek proje, program ve politika onerilerinin

niteliginin artmasina katki saglayacaktir.

TUSEB destekleriyle Glkemize faydali yerli ve milli Grlnlerin gelistiriimesi konusuna énem
verilmektedir. Hastaligin yonetiminde disa bagimliligi azaltmak ve tedaviye erisimi
kolaylastirmak amaciyla, TUSEB destekli yerli ve milli saglik teknolojilerinin (ilag, tibbi cihaz vb.)

gelistirilmesi stratejik bir dncelik olarak degerlendirilmektedir.

Hastaligin tani asamasinda, mevcut genetik analizlerin kesin sonug veremedigi veya yetersiz
kaldigi durumlarda, kas biyopsisi gibi invaziv (girisimsel) tetkiklere halen basvurulmasi
gerekebilmektedir.

Ulkemizde DMD hastaligina yonelik klinik calismalarda alaninda yetkin uzmanlarin 6ncu rol
Ustlendigi ifade edilmistir. Tek gen mutasyonu olan hastalarda kullanilan spesifik yenilikci
ilaclarin (6rnegin Ataluren) Turkiye'ye getiriimesi ve SGK geri 6deme kapsamina alinmasi

sureclerinde, hasta yakinlarinin yogun savunuculuk faaliyetleri yaruttdgu gorulmektedir.
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Klinik gozlemler, bu tur ilag tedavilerinin erken donemde semptomlarin ilerlemesini birkac yil
sureyle durdurabildigini; ancak hastaligin progresif (ilerleyici) dodasi geregi genellikle 9-10 yas
bandinda tekerlekli sandalye kullanimina gecildigini gdstermektedir. Ayrica, ilgili spesifik
ilaclarin yuruyemeyen (non-ambulatuar) hastalar icin geri ddeme kapsaminda bulunmamasi
nedeniyle, bu asamada steroid tedavisi ile duzenli fizyoterapi hastalik yonetiminde en kritik
unsurlar olmaya devam etmektedir. Fiziksel kisithliklar ve sUrekli oturma pozisyonu, hastalarda
ajitasyon ve depresyon gibi ikincil ruhsal sorunlara yol agabildigi icin tedavi protokollerine

psikolojik destegin mutlaka entegre edilmesi gerekmektedir.

Avrupa ve ABD'deki iyi uygulama ornekleri incelenerek Ulkemizde cok disiplinli kas hastaliklari
merkezleri kurma yonunde girisimler bulunsa da, bu yapilarin surdurudlebilirliginde ¢esitli idari
ve yaplisal engeller gdézlemlenmektedir. Bazi érneklerde, bu merkezlerin hastanelerin ek
hizmet binalarinda konumlandirilmasi, uzman hekim gérevlendirmelerinde aksakliklara ve
koordinasyon sorunlarina yol acmaktadir. Ayrica, nadir hastaliklara 6zgu gdrece dusuk hasta
hacmi, mevcut ek 6deme (performans) sistemleri cercevesinde hekimler icin dezavantaj
yaratabilmektedir. Bu durum hizmet surekliligini ve profesyonellerin motivasyonunu olumsuz
etkilemektedir. Cok disiplinli hizmetin etkin calisabilmesi icin, bu merkezlerin tetkik ve
goéruntuleme (EMG, MR vb.) altyapisinin guclu oldugu Sehir Hastaneleri gibi buyuk saglik
komplekslerinin ana binalarinda yapilandirilmasi gerekmektedir. Kardiyoloji, gogus hastaliklari
veya ortopedi gibi brans uzmanlarinin rutin pratiklerinde DMD konusunda yeterli tecrubeye
sahip olamayabilecedi gdz 6nune alindiginda; alanda deneyimli ve istekli uzmanlarin farkl
kurumlara dagilmak yerine spesifik merkezlerde bir araya getirilerek kurumsal bir hafiza
(gelenek) olusturmasi faydali olacaktir. Bu dogrultuda, Universite ve devlet hastanelerindeki
mevcut organizasyonel yetersizlikleri asmak Uzere, éncelikle istanbul'da multidisipliner
yaklasima sahip uzmanlardan olusan bir “Pilot Kas Hastaliklari Referans Merkezi” kurulmasi

onerilmektedir.

Nitelikli saglhk hizmeti sunacak cok disiplinli merkezlerin olusturulmasi ve var olanlarin
guclendirilmesine ek olarak, nadir hastaliklarin ydnetiminde yerli ilag ve tibbi cihaz Uretimi
stratejik bir zorunluluktur. Ozellikle yerli solunum cihazi gibi hayati dneme sahip ekipmanlarin
gelistiriimesine yonelik Ar-Ge faaliyetleri ulusal saglik politikalari kapsaminda
desteklenmelidir. ilac ve tibbi cihaz gelistirme sureclerinin uzun vadeli dodasi géz énune
alindiginda, bu alandaki bilimsel ¢alismalara kararhlikla -umut kaybetmeden- devam edilmesi
dnemlidir. Bu baglamda, TUSEB dénculugunde yurutilecek yerli Uretim ve sadlik politikasi
calismalarinda, klinik tecrubeye sahip hekimlerin, arastirmacilarin ve sahayl dogrudan
deneyimleyen hasta yakinlarinin gonulld katilimiyla olusturulacak cok paydasli is birligi

modelleri buyUk dnem tasimaktadir.

Tibbi bakim sureclerinin dtesinde, sosyal devlet anlayisi kapsaminda sunulmasi gereken
butincul destek mekanizmalarina ihtiyac duyulmaktadir. Gelismis Ulkelerdeki iyi uygulama

ornekleri incelendiginde, hastanin yasadigi fiziksel mekanlarin, hem hastanin bagimsizligini
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hem de bakim verenin ergonomisini gozetecek sekilde devlet destekli olarak yeniden
duzenlendigi goérilmektedir. Ornegdin, Avrupa'daki bazi Ulke érneklerinde, hastanin evine
gidilerek hastanin ve bakim verenin ihtiyacini gézeten dlizenlemelerin (6rnegin, cocugu
tasimak icin rayli sistem kurulmasi, banyo ve tuvalet ihtiyaclarini kolaylastiran sistemler ve
uygun yataklarin kurulmasi) devlet hizmeti kapsaminda yapilabildigi gortlmektedir.

lleri evre DMD hastalarinin tam bagimli fiziksel durumlari, hastaneye erisim ve bekleme
sureclerini hem hasta hem de bakim verenler igin surdurulemez bir lojistik ve fiziksel yUke
donusturmektedir. Hastalarin sosyal izolasyonunu ve bakim verenlerin tiukenmisligini (6rnegin
24 saat kesintisiz fiziksel destek zorunlulugu) azaltmak amaciyla, saglik hizmetlerinin ev
ortamina tasinmasi kritik bir ihtiyactir. Bu baglamda, kas hastaliklari merkezlerinin evde
saghk birimleriyle tam entegre calismasi gerekmektedir. Gecmiste bazi kurumlarda basariyla
uygulanan evde fizyoterapi hizmetlerinin, denetim mekanizmalarindaki eksiklikler ve
suistimaller nedeniyle durdurulmustur; bu hizmetlerin siki bir takip ve denetim sistemiyle
yeniden hayata gecirilmesi faydali olacaktir. Kapsamli ve etkin bir evde saglik yonetim
modelinin, kesintisiz fizyoterapi, solunum cihazi kurulumu ve yonetimi, diyetisyen destedi,
psikolojik danismanlik, tibbi kurul (heyet) raporlarinin evde duzenlenmesi, ilag temini ve
gerekli durumlarda uzman hekim muayenelerini icerecek sekilde cok disiplinli olarak
tasarlanmasi onerilmektedir.

Mevcut yasal dUzenlemeler kapsamindaki engelli ara¢c muafiyetlerinin, tekerlekli sandalye
kullanimina uygun genis hacimli (minibUs tipi) araclari kapsamamasi ve rampa gibi zorunlu
arac ici tadilatlarin getirdigi ek maliyetler, bakim verenler Uzerinde ciddi bir finansal yuk

olusturmaktadir.

Hastalik yonetiminde surekli ihtiya¢ duyulan ortez ve ayak bandaji gibi medikal malzemeler
de ekonomik yUkU artiran temel kalemlerdendir. ileri derece hareket kisitliligi bulunan
hastalarin hastaneye transfer zorluklari goz dnune alindiginda; kisiye ézel bu medikal
arunlerin 6lcim, uyumlandirma ve temin sUreclerinin kamu destekli evde saglik hizmetlerine
entegre edilmesi ve teknik personelin ev ziyaretleri yoluyla gerceklestirilmesi yapisal bir

gereklilik olarak 6ne cikmaktadir.

Sivil toplum kuruluslari ve hasta temsilcileri nezdinde; hastaligin ilerleyici dodasinin aileler
Uzerinde yarattigi zaman baskisi vurgulanarak, en éncelikli gundem maddesinin ulusal ve
uluslararasi ilag gelistirme calismalari oldugu ifade edilmistir. Yenilikgi ilaglarin Turkiye'ye
getirilmesi ve ulusal capta laboratuvar asamasinda olan mevcut Ar-Ge projelerinin hizla klinik
uygulamaya (faz calismalarina) gecirilmesi talep edilmektedir. Ayrica, kamu destegdiyle (TUSEB
vb.) yurutulen yerli ilag gelistirme projeleri hakkinda ailelerin yogun bir bilgi alma ihtiyaci
bulundugu saptanmistir. Arastirmacilarin dijital mecralardaki bireysel paylasimlari hasta

yakinlariicin énemli bir takip unsuru olmakla birlikte; bu tur kritik bilimsel gelismelerin resmi,
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kurumsal ve seffaf kanallar araciligiyla duzenli olarak kamuoyuna aktarilmasi gerektigi ihtiyaci

ortaya ¢cikmaktadir.

Noromuskuler hastaliklarin tedavisinde, SMA (Spinal Muskuler Atrofi) gibi yenidogan
déneminde uygulandiginda néron hasarini durduran spesifik gen tedavilerinin aksine;
DMD'de erken mudahalenin etkinligine dair bilimsel tartismalarin kuresel 6lgcekte surdugu
tespit edilmistir. Mevcut uluslararasi literatur ve klinik pratikler, kesin bir tedaviden ziyade
hastalarin iyilik halini (fonksiyonel kapasitesini) korumaya yonelik ydntemler Uzerinde

yogunlasmaktadir.

Uluslararasi alandaki arayislara paralel olarak, Ulkemizde kamu destekli olarak devam eden
yerli mRNA tabanli gen tedavisi (distrofin Uretimi) projeleri mevcuttur. Bu calismalarda, hasta
bagdisl hucrelerde (in vitro) ve transgenik hayvan modellerinde (in vivo) yapilan deneylerde;
yeni bir teknolojiyle stabilize edilen mMRNA molekulinin, mutasyon turunden (delesyon vb.)
badimsiz olarak distrofin Uretimi sagladidi belirtilmektedir. Bununla birlikte, laboratuvar ve
hayvan deneylerindeki potansiyeline ragmen, hastalar (insanlar) Uzerindeki klinik deneylere
(Faz 1, Faz 2 vb.) henlz baslanmamistir. Dolayisiyla ilacin insanlar Gzerindeki kesin etkinligi ve
guvenilirligi henlz kanitlanma asamasina gecmemistir. Laboratuvar ve hayvan deneylerinden
insanli klinik arastirmalara gegis, dogasi geredi son derece titiz risk dederlendirmelerini
zorunlu kilmaktadir. Surecin insanli deneyler asamasina ilerleyebilmesi; arastirma
protokollerinin hasta guvenligini merkeze alan ulusal ve uluslararasi klinik arastirma
standartlarina tam uyum saglamasina baglidir. Bu evrede yeni bir ilacin guvenliliginin
kanitlanmasi icin ilgili finansal ve duzenleyici prosedurlerin tamamlanmasi gerekmekte olup;
arastirmacilar tarafindan bu sureclerin, bilimsel standartlardan 6dun vermeden hizlandiriimasi

ve kolaylastirilmasi yonunde talepler dile getirilmektedir.

Hastaligin ileri evrelerinde gdzlemlenen, surekli oturma pozisyonuna bagl gelisen skolyoz gibi
ortopedik komplikasyonlarin yonetimi ile enteral beslenme (mama) Urunleri ve saglik kurulu
raporlarinin temini streclerinde yasanan aksakliklar, hasta ve aileleri agisindan acil sistemik

¢c6zUm bekleyen alanlar olarak tespit edilmistir.

DMD alaninda faaliyet gdsteren cok sayida sivil toplum kurulusu ve bireysel inisiyatifin
bulundugu gozlemlenmektedir. Politika gelistirme sureclerinde daha etkin sonuclar
alinabilmesi adina bu yapilarin ortak bir vizyon ve is birligi etrafinda birlesmesi gerektigi
vurgulanmistir. Bu baglamda, kamu otoriteleri, akademi, uzman hekim dernekleri ve hasta
sivil toplum kuruluslarinin katilimiyla; tamamen bilimsel kanitlara dayanan, uygulanabilir ve
kapsayici saglik politikalarinin olusturulmasi faydali olacaktir. Elde edilen saha verilerinin ve
toplanti ¢ciktilarinin, gelecekteki stratejik eylem planlarina temel olusturacagi

degerlendiriimektedir.
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Sivil toplum kuruluslarinin (DMD hasta ve aile derneklerinin) deneyimleri ve hasta ailelerinden
elde edilen veriler 1siginda, DMD’'nin ydnetimine iliskin mevcut aksakliklar ve politika dnerileri

su maddelerle tespit edilmektedir:

e DMD'nin yalnizca hastalari degdil, hastaligin genetik taslyicisi olan anneleri de etkileyerek
onlarda eklem agrilari, yurume zorluklari ve kardiyak semptomlar gibi klinik tablolar
olusturabildigi tespit edilmistir. Hastaligin cocukluktan ergenlige uzanan progresif yapisi ve
bakim veren ailelerin (&zellikle annelerin) yasadigi agir fiziksel yipranma géz énune
alindiginda; konunun Anne, Cocuk ve Ergen Saghgdi ¢calisma alanlarinin dogrudan odak
noktalarindan biri olmasi gerektigi degerlendirilmektedir.

o Ulusal dlcekte yurutulen gen tedavisi calismalarina saglanan baslangi¢ desteklerinin
surdurulebilir killnmasi kritik 6nem tasimaktadir. Yerli ilag gelistirme hamlelerinin milli
kapasiteyi artirici stratejik faydalari bulunmaktadir. DMD gibi ilerleyici vakalarda gecerli
olan "zaman kas demektir" ilkesinden hareketle; nadir/yetim hastaliklara yonelik yerli
arastirma, gelistirme ve onay mekanizmalarinda sureclerin ivedilikle hizlandirilmasi bir
zorunluluktur.

« izmir ve Antalya gibi illerde tek ginde multidisipliner dederlendirme yapabilen islevsel
merkezlerin varligina karsin, en yogun hasta popuUlasyonunu barindiran istanbul'da bu
nitelikte bir merkezin bulunmamasi ciddi bir sistemik eksikliktir. Kas hastaliklari
merkezlerinin, uzman hekim eksikligi ve hizmet surekliliginin saglanamamasi gibi idari
zorluklar nedeniyle surdurulebilir sekilde isletilemedigi saptanmistir. Bu verimsizlik,
ailelerin mevcut merkezlere olan guvenini ve basvuru oranlarini disurmekte, hastalari
sehirlerarasi tedavi gogune zorlamaktadir.

e Turkiye'de DMD disinda yuzlerce farkli kas hastaligi bulunmakta olup, kurulacak
merkezlerin yalnizca spesifik bir hastaliga degil, tum kas hastaliklari yelpazesine yanit
verebilecek genis kapsamli bir altyaplya sahip olmasi gerekmektedir. istanbul'da kurulacak
islevsel ve tam tesekkullU bir merkezin, hem il i¢i hem de ¢evre illerdeki ihtiyaci karsilayarak
aileler tarafindan yogun bir sekilde tercih edilecegi 6ngorulmektedir.

e Hastaneye erisimde yasanan fiziksel zorluklar dikkate alinarak, hastalar icin bekleme
suUrelerini minimize edecek dnlemlerin alinmasi ve poliklinik bekleme alanlarinin hareket
kisitlihigr olan bireylere uygun hale getirilmesi hizmet alimini dnemli 6lcude
kolaylastiracaktir.

» Fizyoterapi ve evde egitim hizmetleriicin sart kosulan "3 hekim imzali durum bildirir rapor"
sureclerinde hastaneler arasi uygulama birligi bulunmamaktadir. Rapor verme
standartlarindaki bu uyumsuzluk, hareket kisitliligi olan hastalarin hastane hastane
dolasmasina neden olmaktadir.

« Bakanlik ydnergelerinde ilerleyici kas hastaliklari icin ylksek oranda Ozel Gereksinim
Raporu verilmesi ve surelerinin en az iki yil olmasi gerektigi belirtiimesine ragmen;

uygulamada sUre ve oran bazl ciddi magduriyetler yasanmaktadir. Ozellikle 18 yas gecisi
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sonrasinda engel oranlarinin dusurulmesi, yetiskin hastalarin sosyal hizmetlere ve yasal

haklara erisimini dogrudan kesmektedir.

 DMD gibi nadir hastaliklarda anestezi ve cerrahi islemler (6rn. sinnet) spesifik riskler
barindirmaktadir. Hastaligi tanimayan uUnitelerdeki hekim ¢cekinceleri nedeniyle hastalarin
temel cerrahi hizmetlere erisiminde gecikmeler yasanmaktadir. Konuya hakim islevsel
referans merkezleri, bu operasyonel riskleri ortadan kaldiracaktir.

e Gereksiz sevklerin ve hasta yorgunlugunun 6ntne gecmek amaciyla, referans
merkezlerindeki uzmanlar tarafindan uzaktan én dederlendirme yapilmasina imkan
taniyan tele-konsiltasyon sistemlerinin (dijital muayene) hayata gecirilmesi dnemli bir
verimlilik araci olarak énerilmektedir.

* Yasamsal medikal cihazlarin temin ve geri 6deme sureclerindeki karmasa, aileler Uzerinde
buyuk bir burokratik yuk olusturmaktadir. GUncel isleyiste ailelerin SGK depolari, medikal
firmalar ve hastaneler arasinda mekik dokumasi; cihazin bulunmasi, hastaneye tasinmasi
ve onaylatilmasi gibi uzun lojistik sureclerle ugrasmasi gerekmektedir. Bu durum, ézellikle
cocugu yogun bakimda yatan veya durumu agirlasan aileler icin surdurulemez bir maddi
ve manevi kayiptir.

e Gelismis Ulke orneklerinde uygulandigi gibi, tani konulduktan sonra sUrecin ailenin
inisiyatifine birakilmadan; atanan kamu gérevlileri aracilidiyla ev ortaminda periyodik olarak
degerlendirilmesi (cihaz, sonda, fizyoterapi gereksinimi vb.) modern saglik yonetiminin bir
geregidir.

« Yasanan aksakliklarin basit idari dizenlemelerle ¢céztlmesi mumkundur. ilag teminindeki
eczane recete sistemine benzer bir modelle, cihaz ihtiyaci uzmanlarca belirlendiginde
ekipmanin dodrudan hastanin evine/yodun bakim Unitesine teslim edilmesi
gerekmektedir. Ayrica cihazlarin periyodik bakim, kalibrasyon ve evde saglik takiplerinin
dogrudan profesyonellerce yonetilmesi, hastalarin yasam kalitesini artiracaktir.

« DMD'li ergen ve yetiskin hastalarda solunum kapasitesinin korunmasi i¢cin kullanilan
okslirtme (cough-assist) cihazlarinin erken donemde sisteme dahil edilmesi, trakeostomi
gibi agir ve kalici mudahalelerin ileri yaslara dtelenmesini saglamaktadir. GUnUmuzde
maliyeti 170.000 TL seviyelerine ulasan bu yasamsal cihazlarin SGK geri ddeme kapsaminda
bulunmamasi, hastalarin bUyUk bir kisminin tedaviye erisimini engellemektedir. ithalata
dayali sistemin yarattigi gumruk vergileri ve medikal firmma araci maliyetleri bu magduriyeti
derinlestirmektedir.

o Kovid-19 pandemisi sUrecinde ulusal sanayi (orn. Vestel) is birligiyle yerli solunum
cihazlarinin basariyla Uretilip sahaya suruldugu tecrubesi mevcuttur. Bu emsalden
hareketle, DMD alaninda kullanilan yuksek maliyetli ithal cihazlarin yerli Ar-Ge ve
Uretiminin devlet tesvikiyle baslatilmasi, es zamanli olarak mevcut cihazlarin acilen SGK
geri 6deme kapsamina alinmasi elzemdir. Bu yatirim, cocuklarin yasam kalitesini
artirmanin yani sira erken yogun bakim yatislarindan dodacak devasa saglik maliyetlerini
de 6nleyecektir.

« istanbul'da islevsel bir DMD referans merkezi kurulmasi, yerli ilag/cihaz Gretiminin
desteklenmesi ve burokratik sureclerin sadelestirilmesi oncelikli alanlar olarak
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vurgulanmaktadir.

Yurt disindan yuksek maliyetlerle temin edilen tibbi cihazlarin yerli imkanlarla Uretilmesi,
saglik politikalari acisindan stratejik bir dncelik olarak degerlendiriimektedir. Bu kapsamda,
kamu fonlari (TUSEB vb.) araciligiyla desteklenebilecek yerli Ar-Ge projelerine yén vermek
Uzere, sahadaki hasta ve hekim tecrubelerinden elde edilen somut cihaz ihtiyacglarinin

projelendirilmesi buyuk 6nem tasimaktadir.

idari sureclerde karsilasilan en bUyUk engellerden biri engelli saghk kurulu raporlarindaki
tutarsizliklardir. Hastaligin ilerleyici (progresif) ve geri dontstimsuz klinik seyrine ragmen,
rapor yenileme donemlerinde engel oranlarinin dramatik sekilde dusurulmesi (6rnegin
%90'dan %60'a indirilmesi) ve hakem hastane itirazlariyla tekrar duzeltilmesi, mevcut
degerlendirme kriterlerinde standardizasyon eksikligi oldugunu gostermektedir. Bu tur
magduriyetlerin, mukerrer basvurularin ve kurumlar arasi uyusmazliklarin énlenmesi; noroloji,
kardiyoloji, gogus hastaliklari, ortopedi, FTR ve endokrinoloji gibi tum ilgili branslari ayni ¢ati
altinda toplayan buyuk 6lcekli multidisipliner merkezlerin kurulmasiyla mumkundur.
Kurulacak bu referans merkezler, yetkin kurullar araciligiyla tek hekim, t¢ hekim ve heyet
raporlarinin hastaligin dogasina uygun, standart ve tutarl bir sekilde duzenlenmesini

saglayarak hizmet kalitesini artiracaktir.

DMD hastalarinin aileleri tarafindan egitimden sagliga bircok alanda DMD hastalarinin

karsilastigi yapisal sorunlar tespit edilmistir:

* Egitim boyutunda; Milli Egitim Bakanhgi mevzuatinda yer alan pozitif ayrimcilik ve
erisilebilirlik hukimlerine ragmen, okullarda hareket kisithligi olan 6grencilerin siniflarinin
Ust katlarda planlanmasi ve yuksekdgretim duzeyinde gerekli devam esnekliginin
saglanamamasi, hastalarin egitimden kopma riskini artirmaktadir.

o Koruyucu saglik politikalari baglaminda; Turkiye'deki DMD vakalarinin %60-70'inin aile
oykusu bulunmasina ragmen tekrarliyor olmasi (bazi spesifik bolgelerde ayni ailede coklu
vakalarin gérulmesi), evlilik 6ncesi genetik tarama programlarinin ve toplumsal
bilinclendirme calismalarinin (kamu spotlari vb.) yetersizligini acikca ortaya koymaktadir.

o Diger taraftan, hastalarin posturunu koruyan nitelikli tekerlekli sandalyeler yerine sadece
standart sandalyelerin SCGK kapsaminda karsilanmasi, DMD hastalarinda skolyoz gibi ikincil
ortopedik komplikasyonlari hizlandirmaktadir; benzer sekilde yasamsal 6neme sahip
oksurtme cihazlarina erisim zorlugu da devam etmektedir.

e Sdurecin etik ve sosyoekonomik boyutunda ise denetimsiz yardim kampanyalarinin yarattigi
riskler dikkat ¢ekicidir. Ailelerin, gesitli Ulkelerde (6rnegin Dubai) sunulan bilimsel gegerliligi
kanitlanmamis tedavilere yonlendirilmesi ve cocuklarin medya Uzerinden yardim toplama
nesnesi haline getirilmesi ciddi bir etik ihlal ve istismar alani olarak dederlendiriimektedir.

TACESE - DMD FARKINDALIK TOPLANTISI 21



e Ayrica, uluslararasi otoritelerin (FDA vb.) etkinligi tartismali ilaclara iliskin kararlarinin,
Ulkemizi spesifik ilac firmalarinin pazar hedefine donustlUrme riski barindirdigi
saptanmistir.

e TUm bu riskleri bertaraf etmek adina; egitim hakkinin glvence altina alinmasi, medikal
cihaz 6demelerinin kapsayici hale getirilmesi, bilim disi umut tacirliginin dnlenmesi ve yerli
gen tedavisi projelerinin sahadaki hazir klinik ekiplerle hizla entegre edilerek hayata
gecirilmesi temel ¢cozUm stratejileri olarak belirlenmistir. Kamu, akademi ve sivil toplumun
ortak sorumluluk alarak surekli isleyen bir koordinasyon platformu kurmasi énerilmektedir.

Toplanti ¢ciktilari ve saha dederlendirmeleri sonucunda; hasta, hekim ve karar vericilerin ayni
platformda bulusmasinin, sorunlarin tespiti ve ¢6zumu agisindan kritik bir deger tasidigi
saptanmistir. Sadece durum tespiti yapmakla kalinmayip, elde edilen verilerin acilen somut ve
hayata gecirilebilir eylem planlarina donusturulmesi gerektigi vurgulanmistir. Bu kapsamda
TUSEB gibi hem akademik hem de bakanlik destedine sahip kurumlarin éncultigunde;
multidisipliner referans merkezlerinin kurulmasi, tibbi cihazlarin (6kstrtme cihazi vb.) ve
yenilik¢i gen tedavilerinin yerli imkanlarla Uretilmesi dncelikli proje alanlari olarak
belirlenmistir. Ayrica yurt disinda gen tedavileri Uzerine ¢alisan Turk bilim insanlarinin da
ulusal projelere entegre edilmesi stratejik bir firsat olarak gérulmektedir. Bilimsel streclerin ve
klinik arastirma onaylarinin hizlandirilmasinin yani sira; evlilik 6ncesi genetik tarama
programlarinin yayginlastirilmasi, kamu spotlariyla toplumsal farkindaligin artirilmasi ve
yvalnizca hastalarin degdil, bakim veren annelerin ve ailelerin de psikososyal olarak
desteklenmesi, olusturulacak yeni saglik politikalarinin temel sacayaklari olarak

degerlendirilmistir.

3.1 Cevrimici Katilimcilarin Yazilh Gorusleri

Bu bélumde, toplantiya cevrimici katilan katilimcilarin yorum olarak yazdigi gorus ve onerileri

derlenerek 6zetlenmistir.
Tesekkir ve Katki Vurgusu:

Katilimcilar toplantinin dUzenlenmesi icin tesekkUr etmis, dzellikle ailelerin sesinin
duyulmasinin d6nemli oldugunu vurgulamislardir. Bu toplantinin “kelebek etkisi” yaratarak

daha genis bir farkindalik ve ¢6zUm surecine katki saglayacagdi ifade edilmistir.
Egitimle ilgili Sorunlar:

Bazi aileler DMD'li cocuklarin okullara kabulUnde sorun yasandigini, 6rnegdin ana sinifi

kaydinin yapilmadigini ve okul idarelerinin risk almak istemedigini belirtmistir. Cocuklarin
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siniflarinin Ust katlara verilmesi nedeniyle erisimde guclUkler yasandigi, bu durumun Milli

Egitim Bakanligi'na iletilmesine ragmen ¢dzulemeyen vakalar oldugu aktariimistir.

“Hocam, cocugum DMD hastas: o/dugu i¢cin okula alinmiyor. Bununlia ilgili Milli Egitim Bakanligi'na da bir bilgi

verilmesini istiyorum.”

Saglik Hizmetlerine Erisim ve Rapor Sorunlari:

Aileler, raporlarin her yil yenilenmesi zorunlulugunun hastaligin dogasiyla uyumsuz oldugunu

ve aileleri zor durumda biraktigini belirtmistir.

“Su anda 3 hekim imzali durum bildirir raporu sorunu acil ¢ézdlmeli.”

Ayrica guncel ve donanimli kas hastaliklari merkezlerinin yetersiz oldugu, ailelerin tetkik icin

sehirlerarasi yolculuk yapmak zorunda kaldiklari ifade edilmistir.

“Bu cocuklarimizin glndbirlik tahlil tetkiklerini yapabilecekleri hastanemiz yok, gliniibirlik istanbul'dan [zmir’e
gidiyoruz. Biz aileler bu konuda da ¢ok zorluklar yasiyoruz. Bunun icin de bir seyler yapilsa. Her néroloji doktoru
bu hastaligi bilmiyor maalesef. Her tahlil tetkiklerini yaptirmak randevu aimak ¢cocuklarimiz icin ¢ok yorucu

oluyor.”

Bazi aileler psikolojik destek hizmetlerinin de evde saglanmasi gerektigini dile getirmistir.
“Benim erkek kardesim 19 yasinda su an, ylrlyemiyor ve psikoloji cok bozuk ve asiri agresit.”

“Ben hicbir seyin dtizelecegini disinmduyorum, bu halde her yil cocuklarimizi ve ailelerini hastanelere rapor
almak igin kapr kapr dolastiriyoriar. Bu hastalik ilerleyen, gerilemeyen bir hastalik; dnce buna ¢6zim bulunmall.

Ve cocuklarimiza eviere gelip psikolojik destek verilmesi gerekmekte.”

Medikal Cihazlar ve ilaglar:

Oksurtme cihazi, uygun tekerlekli sandalye ve diger medikal cihazlarin devlet destegdiyle
saglanmasi gerektigi vurgulanmistir. Bu cihazlara erisimin guc¢ oldugu, maliyetlerin yuksekligi
nedeniyle ailelerin magduriyet yasadigi dile getirilmistir. Ayrica, yerli ila¢ calismalarinin

desteklenmesi yonunde beklentiler aktariimistir.

Bazi katilimcilar, kisa vadede “kesin tedavi” beklentisinin gergcekci olmadiginy, ilag
firmalarindan edinilen bilgilere gdre yeni tedaviler icin birkac yillik zamana ihtiyag
duyuldugunu belirtmektedir. Mevcut durumda “kesin tedavi’nin bulunmadigi ydnunde gorus

belirtenler olmustur.
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Genetik Tarama, Onleme ve Danismanlik:

Bircok katilimci evlilik dncesi genetik taramanin zorunlu hale getirilmesi gerektigini
vurgulamistir. Bu sayede ayni ailede birden fazla DMD'li cocugun dogmasinin énudne

gecilebilecegi ifade edilmistir.

“Rapor, psikolojik destek ve genetik tarama evlilik 6ncesi!”

Bir katilimci, hekimler arasinda genetik tarama ve dogurganlik danismanligi uygulamalarinda
belirgin farkliliklar bulundugunu; bazi hekimlerin aile bireylerini taramaya yonlendirdigini ve
yeniden gebelik konusunda bilgilendirme yaptigini, bazilarinin ise bu bilgileri hig

paylasmadigini belirtmistir.

“Bizim doktorumuz; ben ablasi oldugum icin beni genetik taramaya ydnlendirdi ve annemi de tekrar cocuk

dogurmamasi konusunda bilgilendirdi. Farkli bir tanidigima ise doktoru hi¢cbir sekilde bu bilgileri vermedi.”

Umut Tacirligi ve Bilimsel Olmayan Yontemler:

Katilimcilar, bazi dernekler veya yapilar tarafindan ailelerin Hindistan'daki kék hicre
uygulamalari gibi bilimsel gecerliligi olmayan ydntemlerle umut tacirligine maruz birakildigini
belirtmistir. Bu tur uygulamalarin dnlenmesi ve ailelerin bilin¢lendirilmesi gerektigi dile
getirilmistir.

Arastirma ve Yerli Calismalarin Onemi:

Yerli ila¢ calismalarinin TUSEB tarafindan desteklenmesi gerektigi, yerli gen tedavisi
calismalarinin hizla hayata gecirilmesinin ¢cok sayida cocugun yasam kalitesini artiracagi
vurgulanmistir. TUrkiye'den c¢ikacak bir tedavinin kUresel dUzeyde ¢igir agcabilecegi ydnunde
umut ifadeleri paylasiimistir.

“2023 yilinda Sagdlik Bakanligr tarafindan yayimlanan Nadir Hastaliklar Saglik Stratejisi Belgesi ve Eylem Plani
cercevesinde, ‘istisnai durum degerlendirmesi’ uygulanarak kiinik ¢alismalarin en hizli sekilde desteklenmesi,

birgcok cocugun hayata tutunmasini saglayacaktir.”
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4. DMD Hasta ve Ailelerinin Deneyimlerine
Dayali Beklentiler ve Politika Onerileri

Toplantida paylasilan deneyimler ve uzman degderlendirmeleri isiginda, DMD tanili bireylerin
ve ailelerinin karsilastigi guncel sorunlar ile bu sorunlarin cézumune yonelik eyleme
donusturdlebilir politika dnerileri su basliklar altinda yapilandiriimistir:

Multidisipliner Kas Hastaliklari Merkezleri

e Cocuk norolojisi, kardiyoloji, fizik tedavi, psikiyatri, diyetisyen ve sosyal hizmet uzmanlarini bir
araya getiren merkezlerin Universite ve sehir hastanelerinde kurulmasi.

o Ozellikle istanbul'da islevsel, multidisipliner kas hastaliklari referans merkezi ihtiyacinin
giderilmesi.

e Bu merkezlerde hem DMD'ye 6zgu tani, tedavi, takip ve rehabilitasyon hizmetlerinin
bdtuncul bicimde verilmesi hem de rapor sureclerinin kolaylastirilmasi.

Evde Bakim ve Uzaktan Saglik Hizmetleri

e Evde saglik hizmetleriyle koordinasyonun guglendirilmesi.
e Daha énce uygulama ornegi olan, evde fizyoterapi hizmetlerinin hayata gecirilmesi.

e Psikolojik destek, solunum cihazi temini, ortez dlciUmlerinin evde yapilmasi ve teknik ekip
desteginin ailelere ulastiriimasi.

e Uzaktan saglik hizmetleri ile gereksiz sevk ve yolculuklarin azaltilmasi.
Saglik Raporu Sureclerinin Kolaylastiriimasi

e Aileler icin ciddi yuk olusturan yillik rapor yenileme zorunlulugunun dizenlenmesi.
e Kronik ve ilerleyici seyir nedeniyle uzun sureli raporlarin kabul edilmesi.

e Uc hekim imzali rapor ve engellilik raporu yenilemelerinde kurumlar arasi uyumsuzluklarin
giderilmesi.

e Rapor cikarilmasi surecinde kolaylastiricy, ailelerin yakdnu artirmayan uygulamalar
gelistirilmesi.

e 18 yas sonrasi saglik raporlarinda engellilik oranlarindaki farkhliklara yonelik duzenlemeler

yapilmasi.
Psikososyal Destek Programlari

e Ozellikle ergenlik dénemindeki DMD'li cocuklar icin duzenli psikolojik destek saglanmasi.
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e Aileler icin psikolojik ve sosyal destek mekanizmalarinin olusturulmasi.

e Bakim verenlerin ruhsal yUkunu azaltacak destek programlarinin olusturulmasi.
Egitim Hakki ve Sosyal Katilim

e DMD'li cocuklarin okullara kaydinin reddedilmemesi ve egitimde firsat esitligi saglanmasi.
e Mevzuata uygun olarak erisilebilir siniflarin saglanmasi.

e Cocuklarin yasam kalitesini artiracak faaliyetlere erisimin saglanmasi.
Medikal Cihazlara Erisim

e Medikal cihazlar/Urtnler icin SGK geri édemesinin saglanmasi (Oksurtme cihazi, destekli
tekerlekli sandalye, basing dusurict minder/yatak, medikal banyo/wc yardimcilari, transfer
lifti, iletisim destek cihazlari vb.)

e Solunum cihazi/ffiltresi tedarik sorunlarinin giderilmesi.

e Evde kullanilacak cihazlarin (solunum destek cihazi, ortez vb.) ihtiyac tespiti ve eve dogrudan
teslim edilmesini saglayacak “medikal cihaz recete modeli"nin hayata gecirilmesi.

e Teknik servis ve kalibrasyonun evde yapilabilmesi.
Yerli Ar-Ge ve ila¢ Gelistirme Stratejileri

e Yerliilag arastirmalarinin desteklenmesi.

e Nadir hastaliklara yonelik ila¢ ve Urunler icin 6zel fonlarin ayrilmasi, degerlendirme-fon-
ruhsat sureclerinin hizlandirilmasi.

e Yerli Uretim ve teknoloji transferinin tesviki.
Koruyucu Saglik Politikalari ve Genetik Danismanlik
e Genetik tarama programi ve aile danismanhginin saglanmasi.

e Aile oykusu olanlara oncelikli, standardize genetik danismanlik verilmesi.

e Toplumda bilgi kirliligini dnlemek ve kanita dayali farkindalik yaratmak amaciyla ulusal
bilgilendirme kampanyalarinin (kamu spotlari vb.) yurutulmesi.

Etik Disi Uygulamalara Karsi Koruma

e Bilimsel gecerliligi olmayan, umut tacirligi niteligi tasiyan uygulamalara karsi (Yurt disindaki
bilimsel temeli olmayan kdk hicre tedavileri ve yardim kampanyalari vb.) ailelerin korunmasi.

e Denetim ve bilgilendirme mekanizmalarinin Saghk Bakanhgi koordinasyonunda
guclendirilmesi.
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5. Degerlendirme ve Sonug¢

DMD Farkindalik Toplantisi, hasta ve ailelerin deneyimlerini dogrudan dile getirebildikleri,
akademisyenler, hekimler ve kamu otoriteleri ile ayni masada bulusabildikleri dnemli bir
platform olmustur. Toplantida ortaya ¢ikan gorusler, DMD'nin yalnizca tibbi bir sorun degil, ayni
zamanda egitim, sosyal yasam, psikososyal destek, saglik sistemine erisim ve etik boyutlari olan

cok yonlu bir alan oldugunu bir kez daha gostermistir.

Katimcilarin aktardiklari, DMD hastaliginin ilerleyici ve geri ddnusstz dogasi nedeniyle
erken tani, duzenli takip, multidisipliner yaklasim ve erisilebilir destek mekanizmalarinin hayati
onem tasidigini ortaya koymustur. Saglik rapor sureclerinin kolaylastiriimasi, evde bakim ve
rehabilitasyonun guclendirilmesi, medikal cihazlarin SGK kapsamina alinmasi ve genetik
taramanin evlilik dncesi dénemde yayginlastirilmasi 6ne ¢ikan talepler arasindadir.

Toplantida ayrica, yerli tedavi calismalarinin desteklenmesi, arastirma fonlarinin
hizlandirilmasi ve etik disl, bilimsel temeli olmayan uygulamalara karsi ailelerin korunmasi
yonunde ortak bir irade dile getirilmistir. Egitim hayatina erisim ve toplumsal katilimin énundeki
engellerin kaldirilmasi, cocuklarin yalnizca saglik hizmetleriyle degil, sosyal haklarla da
desteklenmesi gerektigi vurgulanmistir.

Sonug olarak, bu toplantida dile getirilen gérus ve dneriler, DMD'li cocuklar ve ailelerinin
oncelikli intiyaclarinin géorundr kilinmasi agisindan énemli bir referans niteligi tasimaktadir.
Katilimcilarin ortak beklentisi, bu 6nerilerin somut adimlara donusturulerek saglik hizmetlerinin
ve sosyal destek mekanizmalarinin gucglendirilmesidir. Hazirlanan bu raporun, ilgili kurum ve
karar vericilere yol gdsterici bir belge olarak katki sunmasi ve gelecekteki politika gelistirme
sureclerine guclu bir zemin olusturmasi 6ngorulmektedir.

TACESE - DMD FARKINDALIK TOPLANTISI 27



EK

DMD Turkiye - Duchenne Kas Hastaligi ile Miicadele Dernegi tarafindan paylasilan

notlar:

DMD Hastalarina Kullanilan Medikal Cihazlarin SGK Kapsami ve Tedarik Modeli

Duchenne Muskuler Distrofi (DMD) hastalarinin yasamlari boyunca kullanmalari gereken
medikal cihazlar, hastaligin seyrine ve hastanin ihtiyaclarina gére degdisiklik gdsterebilir. DMD
hastalarinin genellikle kullandigi temel medikal cihazlar sunlardir:

1. Solunum Destek Cihazlari

DMD hastalarinda ilerleyen kas gucsuzlugu solunum fonksiyonlarini etkileyebilir. Bu

cihazlar, solunum destegdi saglar:

Oksuruk Destek Cihazi (Cough Assist): Solunum yollarini temizlemek icin hayati 6nem
tasiyan bu cihaz SGK kapsaminda degildir. Uzun yillardir SGK kapsamina alinacagi yonunde
gorusler olsa da henuz kapsama alinmadi. Pandemik doneminde énemi anlasilan bu cihaz bir

an énce SGK kapsamina alinmalidir.
Ayrica ileri evrede kullanilan cihazlarimiz sunlardir:

¢ Non-invaziv Mekanik Ventilasyon (NIV) Cihazlari: Gece uyku sirasinda kullanilir.
e Trakeostomi Ventilator Cihazi: ileri evrede sUrekli solunum destegi icin.

e Oksijen Konsantratoru ve Pulse Oksimetre: Oksijen satUrasyonunu takip ve destek amacli.

*Bu cihazlar SGK kapsaminda olup ancak geri 6deme oranlari ¢ok duslktlr ihtiyac durumunda SGK’'nin elinde

olmadigi durumlarda( bu ¢ok rastlanan bir durum) ailenin kendisi tedarik etmek durumunda kaliyor ve Ucretini

pesinen 6deyip daha sonra SGK dan dcretin kdglk bir kismini alabiliyor.

Ayrica bu cihazlarla birlikte kullanilan sonda ve filtre gibi ekipmanlarin tedarigi sirasinda
zorluktar yasaniyor. Hastanin gunluk ihtiyacindan daha az sayida verildigi icin aile kendi
imkanlariya acig1 kapatmaya calisiyor ve bu da aileye ek maddi yuk getiriyor.

2. Ortez ve Hareket Yardimcilan
Kas zayIfigi nedeniyle hareketi kolaylastiran cihazlar:

Yurume Ortezleri (KAFO, AFO): Erken evrede yurumeyi desteklemek icin kullaniliyor. SGK
odeme orani cok dusuk gunumuzde bir afo 15 bin TL olmusken geri 6deme 1000 TL civarindadir.

Tekerlekli Sandalyeler:

Cocuklarin yurumesi 10 yaslarda bittiginde akulu tekerlekli sandalye kullanmalari zorunlu

cunku ¢ocuklarin kol kaslari zayifladigindan manuel sandalyelerle bagimsiz olamiyorlar. Akulu
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tekerlekli sandalye icin rapor gerekiyor raporu veren kurul cocuklarin yasini bahane ederek rapor
vermiyor oysa bizim cocuklarimiz ilk andan itibaren akulu tekerlekli sandalyeleri cok iyi
kullaniyorlar. Rapor alinsa bile SGK kapsaminda verilen édenek ¢cok azdir. AkUIU sandalyeler 30
bin civarindayken 6deme 2500 TL civarinda kalmistir.

Transfer Lifti (Hastane Tipi Lift): BuyUk veya kilolu Hastanin yataktan sandalyeye veya diger
alanlara transferini kolaylastirmak ici kullanilir.

Bu liftler hic bir sekilde SGK kapsaminda degildir.
3. SGK Kapsaminda Olmayan Diger Destekleyici Cihazlar:

e Basing Dusurucu Minder ve Yataklar: Basi yaralarini dnlemek icin.
e Medikal Banyo ve Tuvalet Yardimcilari: GUnluk yasam aktivitelerini kolaylastirmak icin.

e jletisim Destek Cihazlari: Konusma gucligu yasayan hastalar icin alternatif iletisim cihazlari.

Ve bu cihazlarin etkin bir sekilde kullaniimasi ve duzenli bakiminin saglanmasi, DMD
hastalarinin yasam kalitesini artirir. Ayrica, cihazlarin duzenli olarak saglik profesyonelleri

tarafindan degerlendirilmesi gerekir.
Diger ulkelerde uygulanan benzer saglik politikalarina genel bakis.

Avrupa Birligi Ulkelerinde DMD hastasi ve benzer hastalarinin ihtiya¢c duydugu drunler
yerinde tespit edilip aylik ihtiyacl kadar evine kadar teslim ediliyor. Ailenin bu konuda
endiselenmesi ve maddi kaygl yasamasi dnleniyor.

Ayrica solunum yollari sebebiyle Trakeostomi yolu acgilan hastalar taburcu edilmeden aileye
hasta bakimi ve cihazlarin kulanimi hakkinda egitim verilmeli.

4. Eczane Modeli Gibi Tedarik Yontemi Onerimiz

TUm bu medikal Urunlerin en azindan eczane sistemine benzer bir sistemle tedarik
edilmesi, ailenin sadece kendi Uzerine dusen miktari 6deyerek cihazlari temin etme yoluna
gidilmelidir. SGK'nin elindeki kullanilmis cihazlar cok sik ariza yapmakta ve bu durumda
hastalarimiz magdur olmaktadir. Ayrica tamirat sUresince hastanin kullanmasi icin gecici cihaz
bulunamamaktadir hasta bazen cihaz tamir edilene kadar yogun bakim Unitesinde kalmak
zorunda birakiliyor.

Mevcut model: Medikal cihazlarin 6zel firmalardan temin edilmesi cihazlarin maliyet artisina
da sebep vermektedir. Cihazlarin eczane gibi yaygin ve denetimli bir sistem Uzerinden temin

edilmesi bu maliyetleri de dUsUrecektir ve cihazlara daha kolay erisimin yolunu acacaktir.

Ayrica yerli Ureticilerin bu medikal cihazlarin Uretilmesi konusunda tesvik edilmeli ve
desteklenmektedir.
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