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Baskanin Mesaji

Tirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlhigi (TUSEB) saglk bilimleri ve teknolojileri alaninda
sistematik bir temelde yapilan inovatif calismalara oncultuk etmekte, uygulayicilara ve
arastirmacilara bilimsel, teknik ve mali destek saglamaktadir. Bu kapsamda, saglik sektéorunde
yerli ve milll bir Turkiye misyonu ve Ar-Ge odakli uluslararasi lider bir kurulus olma vizyonuyla
hareket etmektedir. “insan Saghgi icin Bilim ve Teknoloji” siariyla, saglik sektdrine yeni ivme ve
enerji kazandirma amaci gutmektedir. Turkiye'nin rekabet gucunu artirmak ve surekli kilmak icin
Ulkemiz ve insanliga deder katma potansiyeli barindiran her turlu bilimsel ve teknolojik calismayi
desteklemektedir.

Tirkiye Anne Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitiisii (TAGCESE) TUSEB bunyesinde kuruluna
dokuz enstituden biridir. “Saghkh Anne, Saghkh 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 &zel, vakif veya kamu sektorunde 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 cagdi nadir hastaliklarindan Duchenne Muskiiler Distrofisi (DMD) ve Spinal
Muskiler Atrofi (SMA) ile ilgili mevcut sorunlarin tartisiimasi ve ¢cézUm onerilerinin gelistirilmesi
amaciyla "Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklari Calistayl" gerceklestirilmistir. Calistay, 17 Eylul
2025'te DMD hasta ve ailelerinin katilimiyla dizenlenen "DMD Farkindalik Toplantisi"nin devami
niteligindedir. Etkinlikte DMD ailelerinden elde edilen ciktilar projelere dénusturlilme acisindan
degerlendirilmis, SMA konusundaki guncel gelismeler ve planlanan arastirmalar ele alinmistir.
Saghk Bakanhgi'nin ilgili daire baskanhdi ve uzman akademisyenlerin katilimiyla gerceklestirilen
toplantinin sonuglari, gérus ve onerilerle birlikte sistematik bicimde raporlanmistir.

Sonucun ulkemize hayirli olmasi temennisiyle...

Prof. Dr. Sirin Given
Turkiye Anne Cocuk ve Ergen Sagligi Enstitusu Baskani
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Yénetici Ozeti

20 Ekim 2025 tarihinde TUSEB bunyesindeki Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgi
Enstitisi (TAGESE) tarafindan cevrim ici olarak duzenlenen Cocukluk Cagi Nadir Kas
Hastaliklari Calistayl, Duchenne Muskiiler Distrofisi (DMD) ve Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)
alanindaki mevcut durumu degerlendirmek ve ¢dzum odakli politikalar gelistirmek amaciyla
gercgeklestirilmistir. 17 Eylul 2025'teki DMD Farkindalik Toplantisi'nin devami niteligindeki bu
calistay, Saglhik Bakanligi temsilcileri, uzman akademisyenler ve arastirmacilarin katilimiyla
gerceklestirilmistir.

Calistay sonucunda 6ne cikan temel basliklar sunlardir:

e Tarama ve Onleyici Hizmetler: SMA alaninda yuratilen evlilik éncesi (2,1 milyondan fazla kisi)
ve yenidogan (3 milyon bebek) tarama programlarinin basarisi ve bu sayede hastalik
insidansinda dusus goérulmektedir. DMD icin ise, kesin bir tedavinin henuz olmamasi nedeniyle
yenidogan taramasi yerine tastyicilik taramasi, zorunlu genetik danismanlik ve Ucretsiz PGT
(Preimplantasyon Genetik Tani) uygulamalarina dncelik verilmesi gerekmektedir.

e Hizmet Sunumu ve Takip: Ulke genelindeki 24 néromuskuler hastalik biriminin islevselliginin
artirilmasi, DMD icin ulusal bir izlem algoritmasinin olusturulmasi ve hastalarin 18 yasindan
sonra cocukluktan eriskin birimlerine gecisini saglayacak kesintisiz bakim zinciri kurulmasi
ihtiyaci bulunmaktadir.

e Veri Yonetimi: Saglik Bakanligi tarafindan 2022'de kurulan Nadir Hastaliklar Veri Sistemi'ndeki

(NHVS) veri girislerinin ve veri kalitesini artirilmasi kanita dayali kararlari destekleyecektir.

e Yerli Ar-Ge ve inovasyon: Yerli genetik tani kitleri, mRNA temelli ila¢c calismalari ve 6zellikle geri
6deme kapsaminda zorluk yasanan oksuUrtme destek cihazlari gibi tibbi cihazlarin yerli

Uretimine yonelik projelerin tesvik edilmesi kritiktir.

e Etik ve Sosyal Yaklasimlar: Bilimsel kaniti yetersiz olan veya endikasyon disi kullanilan gen
tedavilerine yonelik "umut tacirligi" ve denetimsiz yardimm kampanyalarina karsi toplumun
saglik okuryazarligi artirilmal ve hukuki sureclerle ilgili diger kurumlarla isbirligi icerisinde
calisilmalidir.

e Proje is Birlikleri: TUSEB ve Saglik Bakanligi koordinasyonunda, SMA'nin gen tedavisi sonrasi
izlenmesi ve yenidogan taramasl sonuglarinin analizi gibi ¢cok merkezli klinik arastirmalarin
baslatilmasi degerlendirilmistir.

Sonug¢ olarak bu calistay, cocukluk cagi nadir kas hastaliklari ydonetiminde koruyucu saglik
hizmetlerini, standartlastiriimis bakim sureclerini ve yerli Uretimi merkeze alan bir yol haritasi
sunmaktadir. Ele alinan konular badlaminda, Turkiye'nin Ureten saglik modeli vizyonuna katki
saglayacak bilimsel ve hizmet temelli bir zemin olusturmustur.
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1. Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklari
Calistayi

1.1 Amaci ve Kapsami

Turkiye Saglik Enstitlleri Baskanhgi'na bagl Tarkiye Anne, Cocuk ve Ergen Sagligi
Enstitlusu (TACESE) tarafindan duzenlenen "Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklari Calistay!",
cocukluk doneminde gorulen nadir néromuskuler hastaliklardan Duchenne Muskller Distrofi
(DMD) ve Spinal Muskliler Atrofi (SMA) alanlarinda mevcut durumun degderlendiriimesi,
hizmet sunumunda karsilasilan sorunlarin ele alinmasi ve ¢c6zUm onerilerinin gelistirilmesi

amaciyla gerceklestirilmistir.

Calistay, 17 Eylul 2025 tarihinde duzenlenen "DMD Farkindalik Toplantisi: Hasta Gozuyle
Deneyimler ve C6zum Onerileri" etkinliginin devami niteliginde olup, hasta ve aile
deneyimlerinden elde edilen ciktilari saglik hizmetlerinin iyilestirilmesine, arastirma ve proje

gelistirme suUreclerine yansitmayi hedeflemistir.

Etkinlik, Saghk Bakanhgi Saghk Hizmetleri Genel Midurligi Otizm, Zihinsel Ozel
Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskanhgi, Universitelerin cocuk néroloji, genetik,
fizik tedavi ve rehabilitasyon alanlarindan uzman akademisyenler ile TUSEB-TAGESE ekibinin
katilimiyla, DMD ve SMA alaninda guncel gelismelerin, yurutulen calismalarin ve is birligi

olanaklarinin degerlendirilmesi amaciyla planlanmistir.

1.2 Calistay Programi

Tirkiye Saglk Enstituleri Baskanhigi (TUSEB) Tiirkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgi
Enstitisi (TACESE) tarafindan 20 Ekim 2025 tarihinde ¢evrim ici olarak gerceklestirilen
Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklar Calistayi, saglik hizmet sunumunun gucglendirilmesi ve
nadir kas hastaliklari alaninda multidisipliner is birliginin artirilmasina yonelik kapsamli bir

degerlendirme ortami saglamistir.

Prof. Dr. Vefik Arica'nin moderatorlUk ettigi calistayin acgilisinda, Prof. Dr. Klirsat Bora
Carman, Uzm. Dr. Murat Gulsen ve Prof. Dr. Sirin Guven tarafindan yapilan konusmalarin
ardindan, TAGESE tarafindan yurutudlen "DMD Farkindalik Toplantisi" sonug¢ raporu Uzm. Dr.
Sabanur Cavdar tarafindan sunulmustur. Bu oturumda, DMD hasta ve aile géruslerinden elde
edilen c¢iktilar, hasta destedi, bakim koordinasyonu ve proje gelistirme acisindan

degerlendirilmistir.

Devaminda, Saglik Bakanhigi Saglik Hizmetleri Genel Midurligi Otizm, Zihinsel Ozel
Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskani Uzm. Dr. Murat Giilsen tarafindan Saghk
Bakanhgi'nin nadir kas hastaliklarina yonelik mevcut calismalari ve gelecek planlari aktariimis;
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multidisipliner merkezlerin gticlendiriimesi, TUSEB-TAGESE proje destekleri, ve tani-tedavi

suUreclerinde yurutulen projelerin gelistiriimesine yonelik dneriler tartisilmistir.

Calistayda, nadir hastaliklarin tedaviye erisim, tani sturecleri, cok disiplinli merkezlerin

etkinligi ve yerli ilag/cihaz gelistirme projeleri gibi sorunlari ele alinmis, ayrica SMA ve DMD

tedavilerindeki guncel gelismeler ve etik sorunlar Uzerinde durulmustur. Bu alandaki klinik

arastirmalarin baslatiimasi ve TACESE'nin bu projelere nasil destek olabilecegi konusunda fikir

birligi hususlari gérusulmustur.

Calistay ciktilari, nadir kas hastaliklari alaninda hizmet kalitesinin artirilmasi, hasta ve aile

desteklerinin guclendirilmesi ve arastirma odakli politikalarin gelistirilmesine yonelik kurumsal

bir yol haritasi sunmaktadir.

Program Akisi
SAAT OTURUM
14.00-14.10 Aclilis Konusmalari

14.10-14.30

14.30-15.00

15.00-15.45

15.45-16.30

16.30-17.00

TACESE "DMD Farkindalik
Toplantisi: Hasta Gozuyle
Deneyimler ve Cézum Onerileri"
SONUG raporu sunumu

Nadir kas hastaliklari alaninda
Saglik Bakanliginca yapilanlar ve
planlamalar

DMD hastalarina ve ailelerine
destek onerileri, multidisipliner
merkezlerin guclendirilmesi,
TUSEB TACESE proje destekleri

SMA ve DMD'de tani ve tedavi
projelerinin degerlendirilmesi

Degerlendirme ve Kapanis

KONUSMACI / SORUMLU

Prof. Dr. Kursat Bora CARMAN - Eskisehir
Osmangazi Universitesi
Tip Fakultesi Cocuk Noroloji Bilim Dali

Uzm. Dr. Murat GULSEN - SB Saglik Hizmetleri
Genel Mdaduarldagu
Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimier ve Nadir

Hastaliklar Daire Baskani

Prof. Dr. Sirin GUVEN - TACESE Baskani

Uzm. Dr. Sabanur CAVDAR

Uzm. Dr. Murat GULSEN

Sekil 1. Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklari Calistayl Programi
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1.3 Calistay Katilimcilar

"Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklar Calistayi", TACESE ekibinin yani sira Saghk
Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel Midiirliigi Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir
Hastaliklar Daire Baskanhgi temsilcileri ile Universitelerin cocuk néroloji ve genetik
alanlarindan uzman akademisyenlerin katilimiyla gerceklestirilmistir.
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2. Calistay Notlari

2.1 Acilis Konusmalari

Calistay, Prof. Dr. Vefik Arica'nin moderatorligunde acilis konusmalariyla baslamistir.

Prof. Dr. Kirsat Bora Carman, néromuskuler hastaliklar alaninda uzun yillardir stren
bilimsel is birliklerine deginmistir. TUSEB ile yapilan bu calistayin, néromuskuler hastaliklar bilim
kurulunun deneyimini farkl bir kurumsal duzeyde pekistirdigini ifade eden Prof. Dr. Carman,
TUSEB-TAGESE koordinasyonunda gerceklestirilen bu calistay gibi calismalarin yeni projelerin
ve inovatif yaklasimlarin gelistiriimesine katki saglayacagini belirtmistir.

Uzm. Dr. Murat Gulsen, Saghk Bakanhgi Saglhk Hizmetleri Genel Mudurlaga Otizm,
Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskanligi adina katilimcilara hitap
etmistir. Dr. GUlsen, Saglik Bakanliginin tum paydaslarinin nadir hastaliklar alanindaki
calismalarindan ve is birliklerinden blyuk memnuniyet duyuldugunu ifade etmistir. Calistay
katiimcilarina tesekkUr ederek, calistayin verimli gegcmesi dileklerini paylasmistir.

Son olarak Prof. Dr. Sirin Gliven, ¢alistayin ev sahibi kurumu olan Turkiye Anne, Cocuk ve
Ergen Saghgi Enstitlisti (TACESE) adina acilis konusmasini gerceklestirmistir. Prof. Dr. Glven,
2014 yilinda kurulan TUSEB'in kurulus amacina deginerek, Ureten sadlik modeline dayali
calismalar yurutuldugunu ve enstitulerin saglik bilimlerinde "fikirden Urtne" giden surecin
énemli bir parcasi oldugunu vurgulamistir. TUSEB'Un 9 enstitUstnden biri olan TAGESE'nin
misyon, vizyon ve mottosunu ("Saglikh anne, Saglikh cocuk, Saghkl nesiller") aktarmis, ekibini
tanitmis ve Enstitu tarafindan yapilan diger calistay ve projeler hakkinda bilgi vermistir. Prof. Dr.
Guven, TACESE olarak anne, cocuk ve ergen saglgi alanindaki sorunlara kanita dayall, cok
paydasli ve ¢ozUm odakli yaklasimlar gelistirmeyi hedeflediklerini belirtmistir. Bu ¢alistayin 17
Eylul 2025 tarihinde gerceklestirilen Hasta Géziiyle Deneyimler ve C6ziim Onerileri: DMD
Farkindalik Toplantisi'nda elde edilen bulgularin bu calistayin temelini olusturdugunu,
buradan cikacak goruslerin yeni proje ve politika dnerilerine yon verecegini ifade etmistir.
Toplantinin, Duchenne Muskller Distrofisi (DMD) ve Spinal Muskliler Atrofi (SMA)
hastaliklariyla ilgili guncel durumun degderlendirilmesi, hasta ve ailelerin yasadigi sorunlarin ele
alinmasi ve ¢cozUm onerilerinin gelistirilmesi amaciyla planlandigini belirtmistir. Ayrica, Saghk
Bakanhigi, Universiteler ve TUSEB-TAGESE is birliginde gerceklestirilen bu tur toplantilarin, nadir
hastaliklar alaninda bilimsel ve hizmet temelli yaklasimin guclenmesine katki saglayacagini
vurgulamistir.

Uzm. Dr. Sabanur Gavdar - Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitlsu
(TACESE) - Arastirmaci / Halk Saghgi Uzmani

e DMD Farkindalik Toplantisi Sonuc¢ Raporu Sunumu, Duchenne Muskuler Distrofisi (DMD)
hasta ve ailelerinin deneyimlerinden elde edilen bulgulari dzetleyerek, calistayin tematik
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cercevesini olusturmustur.

e DMD farkindalik toplantisinin yalnizca tibbi degdil, ayni zamanda sosyal ve psikososyal
boyutlariyla ele alindidi bu toplantinin en énemli ¢iktilarindan biri, hasta ve aile goruslerinin
dogrudan surece dahil edilmesidir; bu yaklasim, hasta deneyimini merkeze alan politika ve
proje dnerilerinin gelistiriimesine olanak saglamistir.

e Sunumda, 17 Eylul 2025 tarihinde gercgeklestirilen "DMD Farkindalik Toplantisi: Hasta Gozuyle
Deneyimler ve Cozum Onerileri'nin bulgulari paylasiimistir. Toplanti hibrit formatta
duzenlenmis, 70 katilimcli yer almis; DMD derneklerinin temsilcileri, hastalar, aileler,
akademisyenler ve TUSEB EnstitUlerinden TUSPE Ar-Ge uzmanlari ile Saglik Bakanhdi
istanbul il Saglhk Madurlagu Halk Saghgi Hizmetleri Baskanhdi Cocuk, Ergen ve Ureme
Saghgi Birimi temsilcileri strece dahil olmustur. Katilimci derneklerin, toplanti baglantilarini

kendi aglari Uzerinden ailelerle paylasmasi sayesinde daha genis bir katilm saglanmistir.

e Toplanti verileri, ses kaydi ve cevrim i¢i yorumlarin transkripsiyonu Uzerinden igerik analizi
yapilarak degerlendirilmistir. Ayrica katilimcilardan sonradan iletilen yazili gérusler de rapora
dahil edilmistir. Bulgular, hasta ve ailelerin dile getirdigi ihtiyaclar dogrultusunda su temalar
altinda toplanmistir:

¢ Multidisipliner Kas Hastaliklari Merkezleri
o Ulkemizde farkli sehirlerde hali hazirda mevcut olan kas hastaliklari merkezlerinin

islevsellik ve kapasitelerinin artirilmasi gundeme gelmistir.

o DMD hastalarina butuncul hizmet sunabilecek, néroloji, kardiyoloji, fizik tedavi,
psikiyatri, diyetisyen ve sosyal hizmnet uzmanlarini iceren merkezlerin Universite ve sehir
hastanelerinde kurulmasi énerilmistir.

o Tek merkezde tetkik, rapor ve tedavi sureclerinin yurutulmesiyle hem hasta yukunun
azaltilacagi hem de hizmet surekliliginin saglanacagdi vurgulanmistir.

o Genetik danismanligin etkin olarak verilme ihtiyaci belirtilmistir.

¢ Evde Bakim ve Rehabilitasyon Hizmetleri
o Pilot olarak bazi merkezlerde 6rnekleri olan evde fizyoterapi uygulamalarinin
yayginlastirilmasi/yeniden baslatilmasi, psikolojik destek ve cihaz temini streclerinin
evde yurutulmesi gerektigi ifade edilmistir.

o Ayrica evde saglik hizmetleriyle koordinasyonun guglendirilmesi ve teknik ekip
desteginin ailelere ulastirilmasi énerilmistir.

e Saglik Raporu Sureclerinin Kolaylastiriimasi
o Her yil yenilenmesi gereken raporlarin aileler icin ciddi bir yUk olusturdugu, hastaligin
kronik ve ilerleyici yapisi dikkate alinarak uzun sureli veya surekli rapor verilmesinin
uygun olacagi belirtilmistir.

o Ayrica 18 yas sonrasi engellilik orani degerlendirmelerinde yasanan dususlerin hizmete

erisimi engelledigi vurgulanmistir.

¢ Psikososyal Destek Programlari
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o Hem hastalara hem bakim verenlere yonelik psikososyal destek ihtiyaci varligi

vurgulanmistir.

o Ozellikle ergenlik donemindeki DMD'li bireyler icin duzenli psikolojik destek
saglanmasi, aileler icin grup terapileri ve dayanisma programlari olusturulmasi
onerilmistir.

o Bakim verenlerin ruhsal yUkunu hafifletecek destek modellerinin gelistirilmesi

gerekliligi dile getirilmistir.

e Egitim Hakki ve Sosyal Katillm
o DMD'li cocuklarin okul kayitlarinda karsilastiklari engellerin giderilmesi, Milli Egitim
Bakanligi yonetmeliklerine uygun erisilebilir siniflarin olusturulmasi gibi mevzuatta yer
almasina ragmen uygulamada gorulen engellerin kaldirilmasi gerektigi vurgulanmistir.

o Hem &rgun égretimdekiler hem de yuksek 6grenime devam etmek isteyen geng
eriskin DMD'li bireyler icin egitimde firsat esitligini guvence altina alacak uygulamalarin

hayata gecirilmesi ihtiyaci belirtilmistir.

* Yerli ilag ve Cihaz Gelistirme
o Katilimcilar, DMD hastaliginda kullanilan ilac ve tibbi cihazlara erisimde yasanan

gucluklerin, aileler Uzerinde ciddi bir yuk olusturdugunu belirtmistir.

o Ozellikle 6kstrtme cihazlari, solunum destek sistemleri, destekli tekerlekli sandalyeler,
basing azaltici minder ve yataklar, transfer liftleri, medikal banyo/tuvalet aparatlari ve
iletisim destek cihazlari gibi drunlerin temininde yasanan gecikmeler ve geri 6deme
kapsami disinda kalmalari en sik dile getirilen sorunlar arasindadir.

o Aileler, bu cihazlarin hastalarin yasam kalitesi ve solunum fonksiyonlari agisindan hayati
oneme sahip oldugunu, ancak bir kisminin yalnizca ithal edilmesi nedeniyle erisimin
hem maliyet hem de sUre acisindan zorlastigini ifade etmistir.

¢ Etik Disi Uygulamalara Karsi Koruma
o Bilimsel temeli olmayan "umut tacirligi" uygulamalarina, yurt disi kok hlcre tedavisi vb.
uygulamalarin risklerine karsi bilgilendirme ve denetim mekanizmalarinin
guclendirilmesi dnerilmistir.

e Sonugc olarak, DMD ailelerinin dncelikli beklentileri gozetilerek DMD'de ihtiyaclara gdre
oncelikli calisma alanlari su sekilde 6zetlenmistir:
o Multidisipliner merkezlerin guclendiriimesi (6zellikle istanbul icin)

o Yerliilag/cihaz gelistirme sUreclerinin desteklenmesi

o Genetik tarama programi ve aile danismanliginin saglanmasi
o Psikososyal destek sistemlerinin gelistirilmesi

o Evde saglik hizmetlerinin kapsaminda genisletme

o Egitim, cihaz/ilac erisiminde esitlik saglanmasi

e DMD hastalari ve aileleriyle gerceklestirilen toplantidan elde edilen bu basliklarin TACESE'nin
gelistirecedi yeni projelere girdi saglayacagi ve Saglik Bakanligi'nin nadir hastaliklar
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politikalarina katki sunacagi ifade edilmistir.

Sonuc olarak,

K . M oo T Sl Multidisipliner
DMD Ailelerinin Oncelikli Beklentileri merkezlerin

guclendirilmesi
(istanbul)

Egitim,
cihaz/ilag
erisiminde
esitlik
saglanmasi

Yerli ilag/cihaz
gelistirme
sureglerinin

desteklenmesi

DMD'de
ihtiyaglara

gore
oncelikler

Genetik tarama
programi ve
aile
danismanliginin
saglanmasi

Evde saghk
hizmetlerinin
kapsaminda
genisletme

Psikososyal
destek
sistemlerinin
gelistirilmesi

Sekil 2. DMD Ailelerinin Oncelikli Beklentileri (Kaynak: TACESE "DMD Farkindalik
Toplantisi: Hasta Géziyle Deneyimler ve C6zim Onerileri" Sonu¢ Raporu
Sunumu)

Uzm. Dr. Murat Giilsen - Saglik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel Mudiirliga;

Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskanligi - Daire Baskani

e Uzm. Dr. Murat Gulsen, katilimcilari selamlayarak sunumuna baslamis ve daire baskanhdinin
yapisl ile gorev alanini 6zetlemistir. Dairenin 2020 yilinda kuruldugunu, kurulus sUrecinin
TBMM Arastirma Komisyonu raporlarina dayandidini ve nadir hastaliklar ile otizm ve zihinsel
ozel gereksinimler birimlerini kapsadigini belirtmistir.

e Dairenin stratejik plan ve kalkinma plani gérevlerinin ézel gereksinimi ve nadir hastaligi olan
bireylere sunulan saglik hizmetlerinin kapasitesinin guclendirilmesi; Nadir hastaliklarin erken
donemde teshisi icin tarama programlarinin gelistirilerek yayginlastirilmasi; Nadir hastaliklara
iliskin tedavi ve arastirma merkezi sayisinin artirilmasi; Zihinsel ézel gereksinimli bireyler ve
ailelerinin etkin saglik hizmet sunumuna ulasmasinin kolaylastiriimasi oldugunu belirtmistir.

e Dairenin Saglik Hizmetleri Genel MUdurligdu Yonergesi kapsamindaki gorev ve
sorumluluklarinin farkindalik calismalari, tarama ¢alismalari, saglik sisteminde yasanilan
sorunlarin tespiti, hizmet standartlarinin belirlenmesi, uygulama rehberlerinin olusturulmasi
ve guncellenmesi, teknik duzenlemelerin yapilmasi ve izlenmesi, ulusal ve uluslararasi
kuruluslarla is birligi yapilmasi, saglik hizmetine erisimin kolaylastirilmasina yonelik
calismalar yapilmasi, ulusal kayit sistemi kurulmasi, verilerin toplanmasi ve analizi, bilimsel
calismalara zemin olusturulmasi ve yapilan calismalara destek olunmasi, ayrica kurulacak ileri
merkezler konusunda calismalar yapilmasi oldugunu belirtmistir.
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e BugUnku calistayin konusu olan nadir kas hastaliklari 6zelinde yapilan calismalari
paylasmistir.

e Daire baskanhginin Noromuskuler hastaliklar bilim kurulu bulundugdu, bilim kurulu ile yapilan
calismalarin cogunlukla SMA ile ilgili oldugunu belirtmistir.

e Bir nadir hastalik i¢cin saglik sistemi tarafindan yapilabileceklerin asamalarini su sekilde
Ozetlemistir: Yenidogan taramasi — Erken teshis = Tedaviye erken ve Ucretsiz erisim —
Taslyicl taramasl = Ucretsiz PGT (Preimplantasyon Genetik Tani) ve IVF ile saglikl bebekler
dogmasini saglamak = Rehberler = Ozellesmis birimler = MUmkuUn olan tedavi
alternatiflerine erisim.

e Nadir ilaclarin (orphan drug) ilag sirketlerinin mali aciklarini karsilamak icin odaklandiklari bir
konu olabildigine dair calismalar bulundugunu ve kuresel olarak nadir ila¢ satislarinin yillar
icerisinde giderek arttigini belirtmistir. Gen terapi ¢alismalarinin tum dlinyada devam ettigini
ifade etmistir.

e Daire Baskanhgi olarak nadir hastaliklarla ilgili cesitli calismalar yuruttuklerini belirtmistir:

o Geri Odeme Modeli Calismasi: Saglik teknoloji degerlendirmesi ve modellemeler ile
faktor analizleri ve maliyet tahminleri calismasinin yapildigi, bu calismanin "Nadir
Hastaliklarda Sagdlik Teknolojisi Degerlendirme Yontemi Kullanilarak Geri Odeme Karari
Verilmesi: Cok Kriterli Karar Analizi ve Deger Bazli Odeme Ornekleri" bashkli 2023 raporu
ile sunuldugunu belirtmistir.

o Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plani (2023-2027): Nadir
hastaliklarda planlama icin rehber kaynak olacak eylem planinin tlke érnekleri
degerlendirilerek ve ilgili tum kurum ve kuruluslardan gorusler alinarak Ulkemiz igin ilk
defa olusturuldugunu belirtmistir. Bes ana baslik, 42 hedef ve 44 faaliyet icin ilgili
kurumlarla birlikte ¢alisildigini sdylemistir.

o Nadir Hastaliklar Veri Sistemi: Nisan 2022'de, sistemde ICD-10 tani kodlamasinda nadir
kas hastaliklarinin tani kodlarinin olmamasi nedeniyle ihtiyaca cevap vermek icin nadir
hastaliklar veri sisteminin kuruldugunu belirtmistir. TUSEB is birligi yapildigini, Bilgi
Sistemleri Genel Mudurlugu ile birlikte kuruldugunu sdylemistir. TUm hastalarin
verilerinin saglik kuruluslari tarafindan veri girislerinin yapilabildigini, su ana kadar
2022'den beri 155 kurumdan toplam 19.550 hastaya ait veri islendigini belirtmistir.
Bilinen 8000'den fazla nadir hastalik oldugunu, bunlardan 1802 farkli nadir hastaliga ait
veri girisinin sistemde bulundudunu ifade etmistir. Bununla birlikte, veri girislerinin
yeterli olmadigini sdylemistir. Ornedin, SMA hasta sayisinin daha fazla oldugunu
bilmemize ragmen sistemde 2022'den bu yana 175 tekil hasta icin 333 veri girisi
bulundugunu belirtmistir. Nadir hastaliklari géren klinisyenlerin HBYS (Hastane Bilgi
Yonetim Sistemi) temsilcisi ile gorusulerek Nadir Hastalik veri girisi yapilmak istendigi
belirtildiginde veri takibinin saglanabildigini ifade etmistir. Nadir hastaliklar veri
sistemine yapilacak olan verilerin Bakanlikta KVKK kapsaminda saklandigini
hatirlatmistir. DMD hastalarindan da 597 tekil hastanin veri girisinin sistemde
bulundugunu séylemistir.
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e SMA alaninda yillar icerisinde yapilan calismalari su sekilde 6zetlemistir:

o

2017'de Tip 1 SMA, 2019'da Tip 2 ve 3 SMA tedavilerini (Nusinersen Sodyum) ilk 6deyen
Ulkelerden biri olduklarini sdylemistir.

Subat 2021'de TUSEB ile ortaklasa kit gelistirilmesi cagrisi yaruttUklerini ve ardindan
Aralik 2021'de Evlilik Oncesi SMA Taslyicilik Taramasi baslatildigini belirtmistir.

2021'de Noéromuskuler Hastalik Bilim Kurulu Yonetmeligi, 2022'de veri sistemi kurulmus
ve SMA Klinik Protokolu olusturulmustur (Klinik protokollUne revizyon ¢alismalari
baslatilacaktir).

SMA Bilim kurulu olarak kurulan ve ilk toplantisini 2020'de yapan kurulun yeni adinin
Nadir Néoromuskuler Hastaliklar Bilim Kurulu olarak toplantilarina devam ettigini
belirtmistir.

SMA tarama sayllari degerlendirildiginde, Agustos 2025 verilerine gdre 2.157.000 kisinin
evlilik 6ncesinde tarandigini, bunlardan SMA tasiyiciligi sUpheli ¢ift sayisinin 1744
oldugunu, yapilan hesaplama ile her 10 bin taramada 8 ciftin SMA ¢ifti dogurma
potansiyeli oldugunu gosteren istatistikleri paylasmistir. Yenidogan SMA taramasinda
ise 3 milyon bebek taranmis ve 504'U sevk edilmistir.

Bilim kurulu ile birlikte hazirlanan SMA bilgilendirme kamu spotu ¢alismasinin hazir
oldugunu, SMA ve DMD gibi hastaliklarda PGT hizmetinin bazi kamu hastaneleri ve 6zel
hastanelerde sunulabildigini, SMA tedavi merkezlerinin tanimlandigini aktarmistir. SMA
tedavi merkezlerinin tanimlanmasinin SGK'nin talebi Uzerine, ilacin nerede
yazilabilecegiyle ve uygulanabilecegiyle ilgili tanimlama ihtiyaci ile yapildigini

belirtmistir.

Ulke genelinde kurulan néromuskuler hastalik birimleri hakkinda bilgi vermistir. Su
anda 15 ilde 24 Néromuskuler Hastalik Birimi bulundugunu belirtmistir. Merkezlerdeki
amacin ayni gunde muayene, tetkik, konsultasyon, sonug sureclerinin tamamlanmasi
oldugunu ifade etmistir.

TUSEB - TUSKA (Turkiye Saglikta Kalite ve Akreditasyon EnstitlUsU) ile MUkemmeliyet
Merkezi Nadir Hastaliklar Alani Kriterleri Calismasinin yurutuldugunu; nadir hastaliklar
alt calisma alanlarindan birinin Nadir Néoromuskuler Hastaliklar MUkemmeliyet Merkezi

Alt Calisma Grubu oldugunu soylemistir.

Noromuskuler hastalik birimlerine 2024 yilinda toplam 25 binden fazla basvuru
oldugunu belirtmistir.

SMA Klinik Kalite Gostergeleri Subat 2025'te yayinlanmistir. Bu rehber, evlilik 6ncesi ve
yenidogan tarama oranlarini, evlilik dncesi ve genetik danisma oranlarini, yenidogan ve
ilaca baslama suresi, SMA hastalarinin sagkalimlari ve multidisipliner degerlendirme
durumlarini igermektedir. Bilim kurulu ile birlikte hazirlanan bu rehber hizmet kalitesini

artirmaya yonelik guzel bir calisma olarak degerlendirilmektedir.

Daire Baskanliginin istatistik calismalari ydrattdgunu belirtmistir. Yaptiklari
degerlendirmede Nusinersen tedavisinin etkinligine dair bulgulara bakildiginda,
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Nusinersen tedavisinde yukleme dozu almayanlarin alanlara kiyasla 2 yilda 6lum
riskinin 3.8 katl oldugunu goésterdiklerini ifade etmistir. Ayrica taramaya bagl erken
tedavi etkisini degerlendirdiklerinde, tarama oncesi grupta 2 yillik surecte herhangi bir
zamanda olum riskinin, tarama sonrasi (tedaviyi geg alan) gruba gore 2 kat fazla
oldugunu gozlemlediklerini ifade etmistir. Ayrica, SMA insidansinda, farkindalik
calismalari ve taramalar sonucunda 2020 yilindan sonra bir azalma oldugunu
gozlemlediklerini sdylemistir.

e Zolgensma (Gen Tedavisi) ve Umut Tacirligi

e Zolgensma ile ilgili icisleri Bakanhgi ile veri iletisimi yaratulmesi gerekmektedir.
Zolgensma tedavisi alan hastalarin kampanya kayitlari ile iliskilendirilerek takip yapilmaya
calisiimaktadir. Bu tedaviyi alan cocuklarin bir kisminin Nusinersen ve Risdiplam tedavisi
de aldiklari, oysa normalde Zolgensma alan hastanin Nusinersen almamasi gerektigi
bilinmektedir.

e SMA Klinik ProtokolUnun bilim kurulu ile birlikte cikarildigini, DMD Klinik Rehberinin de
ilgili daire (Arastirma-Gelistirme ve Saglik Teknolojisi Degerlendirme Daire Baskanligi) ile
isbirligi icerisinde ¢ikarildigini sdylemistir.

e SMA tedavilerinden tarama sonrasi erken donemde Nusinersen tedavisi verilmesi ile SMA
Tip 1 hastalarin kliniginin iyilestigine dair bulgular bulundugunu (tedavi dncesi Tip 1
hastalarinin %90'Inin 2 yasa kadar kaybedildigini, tarama ve erken tedavi ile birlikte ise Tip 1
hastasi olup yUruyen hastalar oldugunu) ifade etmistir.

e Yapilan calismalardan birinin Turkiye'de 310 SMA Tipl hastasi ile yapilan 4 yillik izlem
sonuclarinin yayinlandigi, tedaviye erken dénemde (0-3 ay) baslanan hastalarda CHOP-
INTEND skorlarinda artis oldugunun sunuldugu bir makale oldugunu soylemistir.

e "Umut tacirligi" noktasinda, Dubai'deki bir hekimin SMA hastalariyla gdérdstugunu, bu
hekimin (Zolgesma endikasyonu bulunmamayan) trakeostomili hastalari dahi kabul
ettigini; bunun turistik gezi gibi otellerde yapildigini ifade etmistir.

e Kampanya izni valiliklerden ciktigi icin valilikler Saglik Bakanhgina gorus sorabilmektedir.
Sorulmasi durumunda olumsuz gdrus beyan edilse dahi ancak mahkemelerin, "ya iyi
gelirse, bunu bilemeyiz" gerekcesiyle yardim kampanyalarina izin verdigini, toplumun da
vicdanli olmasi nedeniyle paralarin toplanip hastalarin tedavi alip geri donebildigini
aktarmistir.

e Trakeostomili (endikasyon disi) hastalara kampanyalar baslatilabildigini belirtmistir.

e Bu kampanyalarin takibi icin yardim kampanyasi taleplerine dair basvurular kendilerine
yapildigi icin icisleri Bakanhgindan veri talep edilerek yurtdisina gidip tedavi alan
hastalarin akibetleriyle ilgili calismalar yuratuldugunu belirtmistir.

e Ayrica, EKim 2025 tarihi itibariyle raporlara Zolgensma alma durumunun belirtilmesi
sartinin eklendigini sdylemistir. Gelecekte Zolgensma alan hastalara diger ilaglarin

odenmemesi gibi bir uygulama olabilecegini ifade etmistir.

¢ DMD (Duchenne Muskiiler Distrofi) Tedavisi:
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e DMD grubu hastalarin da son bir senedir aktif olarak gen tedavisi almak icin ¢alistigini,
ancak bu ilacin etkinligini gosteren halen bir klinik calisma olmadigini vurgulamistir.

e Elevidys gen tedavisi (Sarepta), EMA-NICE onayi olmadigdi, Faz 3 calismalarinin mevcut
oldugu, FDA onayinin oldugunu belirtmistir. Bununla birlikte gelisen 3 6lum nedeniyle
ABD sevkiyatinin durdugu, sonradan kisitli bir gruba acildigi bilgisini paylasmistir.

e ilacin etkinligiyle ilgili buyUk stphelerin oldugunu ve etkinligini gésteren calisma
olmadigini, bir Nature calismasinda, 52 haftada NSAA skorunda anlamli bir iyilesme
cikmadigy, ikincil sonugclarin bir kKismi sayisal olarak tedavi lehineymis gibi gdrinse de
istatistiksel bir anlamlilik bulunmadigi belirtilmistir.

e Saglik Bakanimizin TUSEB ile iletisimin artirilmasi ydénundeki talimati Gzerine, Bilim Kurulu
rehberliginde TUSEB ile isbirligi yapilmasi plananan iki calisma baslattiklarini belirtmistir:
(1) SMA hastaliginin gen replasmani tedavi sonrasi izlenmesi; (2) Yenidogan SMA taramasi

sonrasi Nusinersen tedavisi sonugclari.
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3. Tartisma Oturumu - Tespitler ve Oneriler

Tartisma oturumunun basinda, calistayin 6nceki bolimlerinde yapilan sunumlarin birbirini
tamamladigi ve bu bolimUun amacinin, sunulan bilgileri temel alarak sahadan ve akademiden
gelen goruUslerle somut ¢ozUm onerilerinin gelistirilmesi oldugu belirtiimistir. Oturumun
yalnizca sorunlarin yeniden siralanacagi bir degerlendirme degil, uygulanabilir politika ve

proje dnerilerinin sekillendirilecedi bir asama oldugu vurgulanmistir.

Katilimcilardan, Duchenne Muskiiler Distrofisi (DMD) farkindalik toplantisinda 6ne cikan
basliklar cercevesinde gdrus ve énerilerini paylasmalari istenmistir. Bu basliklarin,
multidisipliner merkezler, evde bakim hizmetleri, saglik raporu surecleri, psikososyal destek,
egitim hakki, yerli Urun gelistirme ve etik uygulamalara ydnelik koruma alanlarini kapsadigi

hatirlatiimistir.

Oturumun amaci, bu basliklarda mevcut durumu ve ihtiyaclari tartisarak TAGCESE
koordinasyonunda yUrUtulebilecek is birligi ve proje konularinin netlestirilmesi olarak ifade
edilmistir. Katilimcilarin katkilariyla ydratdlen tartismanin, sahadan gelen geri bildirimleri
politika onerilerine donustirmeyi hedefleyen uygulamaya dénuk bir oturum niteliginde

olacagi vurgulanmistir.

Raporun bu bolumu, calistay katilimcilarinin tespitler ve onerilerine yonelik 6zet icerikleri

sunmaktadir.

« Nadir Hastaliklar Veri Sistemi ve Veri Girisi Eksiklikleri: Merkezlerdeki yogunluk
nedeniyle hekimlerin nadir hastalik veri girislerini yapmamasi veri kalitesini dusurmektedir.
Veri kalitesini artirmak amaciyla merkezlerde bu isten sorumlu sabit bir tibbi sekreterin
gorevlendirilmesi dnerilmektedir.

« Ar-Ge insangiicu: TUrkiye'deki hekimlerin blyUk oranda "hizmet" odakli calistigl, kiresel
ilac firmalarindaki gibi bir arastirma ve yerli Urdn gelistirme ekosisteminin ve arastirmaci
hekim sayisinin yetersiz oldugu belirtilmistir. Ote yandan, Ulkemizde nadir hastaliklar
alaninda calisan pek ¢cok akademisyen ve ekibi bulundugu, uluslararasi ve ulusal
gelismeleri takip eden ve pek cok Ulkeye gore dnde ekiplerin varligi da vurgulanmistir.

« Yurutulmesi Planlanan Klinik Galismalar: TUSEB ve Saglik Bakanligi isbirligi ile cok
merkezli olarak klinik calismalar planlanabilecegi gorusulmustur. Cok merkezli
calismalarda bazi proje yonetimi onerileri paylasiimistir. Calismanin hizlanmasi ve

kolaylasmasi icin, her merkezden birer baskan (proje yurutucusu) belirlenmesi ve tum
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verilerin o sorumlu Kisi Uzerinden toplanmasi dnerilmistir. Bu, hem etik sorunlari azaltacak

hem de veri toplama surecini hizlandiracaktir.

« Koruyucu Hekimligin Onemi: Nadir hastaliklarin (6zellikle SMA ve DMD) énlenmesinin,
erken tedaviden daha kritik oldugu vurgulanmistir.

» PGT ve Genetik Danismanlik: Tarama programinin etkinligini artirmak ve ailelerin tekrar
SMA'll cocuk dogurmamasini saglamak adina, Saglik Bakanligi ve devletin bu aileleri
Ucretsiz PGT (Preimplantasyon Genetik Tani) ve IVF imkanlarina yonlendirmesi gerekliligi
savunulmustur. Genetik danismanlik almasi gereken ailelerin Aile Hekimlikleri sisteminde
"kirmizi isik" gibi bir kodlama ile belirlenerek bu danismanligi zorunlu kilinmasi énerilmistir.

 DMD Genetik Taramalari: Mevcut durumda DMD icin yenidogan taramasina éncelikli
olmadigi belirtilmistir, cunkd yenidogan taramasinin amaci tedavi edilebilir hastaliklari
tespit etmektir ve DMD'nin su anda kesin tedavisi bulunmamaktadir. Bunun yerine genetik
danismanlida odaklaniimasi gerektigi vurgulanmistir. Evlilik dncesi taramalar ise ailelere
genetik danismanlik verilmesini saglamaktadir. Bu taramalarla yuksek tedavi maliyetleri de
onlenecektir.

« Erken Tani ve Genetik Tarama Programlarinin Onemi: SMA'da oldugu gibi DMD icin de
taslyicilik taramalariyla erken taninin saglanabilecedi, bunun hem klinik yUku azaltacagini
hem de hastaligin erken donemde yonetilmesini kolaylastiracagi belirtilmistir. DMD icin
yenidogan taramasinin (henuUz kesin tedavisi olmadigi ve vakalarin cogunun anneden
gectigi gerekgesiyle) su asamada oncelikli olmadigi belirtilmistir. Buna karsin, etkilenmis
cocuklari olan ailelere "zorunlu genetik danismanlik" verilmesi ve preimplantasyon genetik
taninin (PGT) Ucretsiz/kontrollU bir sekilde yayginlastiriimasi gerektigi dnerilmistir.

» Yerli Genetik Tani Kitleri: Ayrica yerli genetik test kitlerinin gelistirilmesinin, Ulke icinde
hem tani surecini hizlandiracagi hem de disa bagimliligi azaltacagi ifade edilmistir. Bu
yonde yapilacak yatirimlarin, hem bilimsel kapasiteyi hem de saglik sisteminin mali
surdurulebilirligini guclendirecegdi vurgulanmistir.

« Tarama Disi Vakalar (SMA): Yeni evliliklerde zorunlu tarama yapilsa da, vakalarin daha 6nce
evlenmis ciftlerin ikinci veya UcUncU ¢cocuklarinda goruldugu (tarama programi éncesi
evlenenler) ve bu durumun tarama sonrasi insidans dusUsundeki aksakligin nedeni
olabilecegi dusunulmustur.

« Multidisipliner Kas Hastaliklari Merkezlerinin Etkinligi: Merkezlerin varligi yararli olmakla
birlikte, bazi merkezlerin pasif calistigi veya gerekli uzmanlara tam zamanli ev sahipligi
yapamadigl ifade edilmistir.

* Merkezlerde Uygulama Farkliliklari: NoromuUskuler hastaliklar alaninda merkezler
arasinda uygulama farklliklari bulunabildigi ifade edilmistir. Bazi merkezlerde genetik
danismanlik, psikososyal destek ve fizyoterapi hizmetlerinin guclu bigcimde verilirken,
bazilarinda ise bu hizmetler sinirli olarak sunulmaktadir. Bu nedenle ulusal duzeyde ortak
bir hizmet standardinin belirlenmesinin zorunlu oldugu vurgulanmistir. Merkezlerin kendi
ic protokollerini ve iyi uygulama orneklerini paylasabilecedi bir ortak bilgi platformu
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kurulmasinin, hem yeni tani alan hastalarin dogru merkezlere yonlendirilmesini hem de

klinik arastirmalara katilimin artmasini saglayacagi dile getirilmistir.

o Merkez Kriterleri: Multidisipliner merkezlerin kurulumunda, fizibilite calismalari yapildigi
ve gerekli ekip Uyelerinin kontrol edildigi belirtiimistir. Ancak, bu kriterlerin gdzden
gecirilmesi degerlendirilebilir.

« izlem Duzenlemeleri: Hastalarin her zaman degil, belki alti ayda bir blyUk merkezlerde
(Universiteler gibi) transdisipliner ekip tarafindan toplu halde takip edilmesinin daha verimli
olabilecegi 6nerilmistir. Her merkeze belirli siklikta tanimlanan izlem zamanlarinda izleme
gelmeleri planlanarak o donemde néromuskuler alaninda uzman hekimlerin bir arada
olmasini saglayan bir uygulama yapilabilecegdi dnerilmistir. Bu sekilde telesaglik
uygulamalarinin da baslatilabilecegdi belirtilmistir.

« izlem Siiregleri: SMA ve DMD hastalarinin izlem surecleri arasindaki farklara dikkat
cekilmistir. SMA'da gen tedavisi uygulamalarinin ardindan merkezler arasinda guclu bir
koordinasyon saglandigi, buna karsin DMD hastalarinda bu butunligun mevcut olmadigi
belirtilmistir. DMD icin hangi testlerin hangi araliklarla yapilacagdi, hangi branslarin izlemde
yer alacagi ve hasta bakiminin nasil organize edilecedi konusunda ortak bir algoritmanin
bulunmadigi gindeme gelmistir. Bu nedenle DMD icin ulusal dlzeyde bir izlem
algoritmasi olusturulmasinin dncelikli intiyac oldugu vurgulanmistir. Ayrica, ailelerin rapor
yenileme sureclerinde her yil farkli hastanelere basvurmak zorunda kaldiklari ve bunun
hem maddi hem psikolojik acidan yipratici bir durum yarattigi dile getirilmistir.

o Surekli Bakim: DMD hastalarinin 18 yas sonrasinda eriskin saglik hizmetlerine gecis
surecinde sistemde izlenemez hale geldigi, bu nedenle cocukluk ve eriskinlik donemi
arasinda kesintisiz bir bakim zinciri olusturulmasi gerektigi belirtilmistir. Bu gecis surecinin
resmi bir rehberle tanimlanmasi, hasta izleminde surekliligi saglayacaktir.

« Evde Bakim ve Rehabilitasyon: "Evde Bakim" ile "Rehabilitasyonun" (¢cok disiplinli,
hastanede yapilmasi gereken bir is) birbirinden kesinlikle ayrilmasi gerektigi
vurgulanmistir. Ailelerin daha dnce belediyeler veya pilot hastaneler araciligiyla aldigi
fizyoterapistlerin eve gitme uygulamasinin devam etmesi gerekliligi degerlendirilmelidir.
Nitelikli hizmet sunumu icin rehabilitasyon hizmetinin hastanede yapilmasi 6nceliklidir.

« Saglk Raporlari (COZGER) Sorunlari: Ozellikle 18 yas sonrasi engellilik oranlarinin
degerlendiriimesindeki yaklasimlardaki farklilik nedeniyle, hastaligin ilerleyici olmasina
ragmen engellilik oranlarinda dusus yasandigi ve magduriyet olusabildigi belirtilmistir.

« Egitim ve Ulasim: Milli Egitim Bakanhgi (MEB) ile ilgili sorunlar (okul erisimi,

ogretmen/idareci farkindaligi eksikligi) gindeme gelmistir.

o Okul Entegrasyonu: ABD modelindeki gibi, okul sagligi ekibinin hastayi okulda yonettigi
ve hastaneden bir ekibin cocuk egitiminden mahrum kalmamasi igin geri bildirim aldigi
bir okul entegrasyonu projesi baslatilabilir.

» Ulasim (Transport) Sorunu: Ulasim sorunu, hastalarin her tarlU hizmetlere erisimleri igin
transfer edilme ihtiyaci, ailelerin yasadigi en 6ne cikan problemlerden biri olarak
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vurgulanmistir, bu sorunun ¢ézulmesi icin 6zel bir model (belki bir pilot proje ile)

gelistiriimesi 6nerilmistir.

« Tibbi Cihaz Cagrisi: TUSEB'in nadir hastaliklarla ilgili tibbi cihazlar (6zellikle SGK geri
odemesi disinda olan 6ksUrme destek cihazlari gibi) icin genel bir proje cagrisi agmasini
onermistir. Bu, yerli Uretim firsatlarini artirabilir.

« mMRNA Tedavisi Tartismasi: DMD tedavisinde mRNA temelli yerli ila¢ ¢alismasi gindeme
gelmistir. Bilim Kurulu Uyeleri, mRNA'nin epigenetik bir mekanizma olmasi,
ekspresyonunun dokuya ve zamana bagl degiskenligi nedeniyle bir tedavi molekulu olarak
buUyUk soru isaretleri tasidigini ifade etmistir. Ayrica sadece distrofin miktarini artirmanin,
bunun fonksiyonel bir distrofin oldugu anlamina gelmeyecegi vurgulanmistir. Calisma
sonuclari ile uzman akademisyenlerin yazili olarak goruslerinin sorulabilecegi belirtilmistir.

« Yapay Zeka Uygulamalari: Gelecekteki toplantilara TUSEB Yapay Zeka EnstitUst
uzmanlarinin davet edilmesi, ila¢ gelistirme ve molekul olusturma gibi ileri inovatif
konularda yapay zeka destegi almanin faydali olacagi énerilmistir.

» Umut Tacirligi ve Tedavi Kararlari: NoromuskUler hastaliklarda (6zellikle SMA), hastalarin
kendilerinin tedavi kararlarini almasi ve doktorlari/bilim insanlarini devre digl birakmasi en
buyUk sorun olarak tanimlanmistir. Mahkemelerin "iyi gelirse" gerekgesiyle yardim
kampanyalarina izin vermesi, hastalarin yurt disina (6érnegdin endikasyonu olmayan
trakeostomili hastalarin bile Zolgensma icin) gidip gelmesine neden olmaktadir. Bu
durumun 6nune gecmekte engeller oldugu belirtilmistir. SMA hastalari gibi DMD
hastalarinin da gen tedavisi icin aktif kampanya baslatacagi 6ngorulmustudr, ancak bahsi
gecen ilacin etkinligini gosteren kanitlanmis klinik calisma eksikligi bulunmaktadir.

o Yardim Kampanyalari: Toplumda SMA'ya yonelik yardim kampanyalarinin kanita dayall
olmayabildigi, toplumsal hassasiyetin kanit disi uygulamalarin desteklenmesine katki
sunabildigi, bu nedenle toplumun konuyla ilgili dogru bilgilendirilmesinin kritik oldugu ve
saglik okuryazarhdinin artirilmasinin dnemi vurgulanmistir.

» Genetik Projesi Calistayi: Genetik ve Biyoteknoloji alanindaki projeleri degerlendirmek
Uzere, TACESE, Biyoteknoloji Enstitusu ve Halk Sagligi Enstitusu ile birlikte, néroloji ve
genetik uzmanlarinin katilacagi ayri bir calistay duzenlenmesi niyetini belirtmistir.

» Klinik Calisma Ekibi: Uzman akademisyenler, ortak SMA klinik calismasina katki vermeye
ve proje yurutucusu olarak gdrev almaya hazir olduklarini ifade etmislerdir.

» Gelecek Toplanti Cergevesi: Calistayda tartisilan sorunlarin gogunun (tedavi ve bakima
erisim) Saglk Hizmetleri ve Kamu Hastaneleri Genel MUdurlugu'ndn sorumlulugunda
oldugu belirtilerek, TUSEB ve Bilim Kurulu'nun daha ileriye dénuk, inovatif projeler Uzerine
yogunlasmasi gerektigi vurgulanmistir. Calistaydaki tespitlerin ilgili taraflarla paylasilacagi
belirtilmistir.

« Nadir Hastaliklarin Yikunuin Artmasi: Calistayda konusulan konularin SMA ve DMD odakli
oldugu, 6te yandan nadir hastaliklarin giderek artmakta oldugu hatirlatilmistir. Gelecege
yonelik calismalarin kritik oldugu belirtilmistir.
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4. Degerlendirme ve Sonug¢

20 Ekim 2025 tarihinde gerceklestirilen Cocukluk Cagi Nadir Kas Hastaliklan Calistayi,
ozellikle Duchenne Muskliler Distrofi (DMD) ve Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) alaninda mevcut

durumu analiz ederek gelecege ydnelik somut bir yol haritasi belirlemistir.

o Multidisipliner Yaklasim ve Merkezlerin Gug¢lendirilmesi: Calistayin en énemli ¢iktilarindan
biri, kas hastaliklari merkezlerinin sadece sayisinin artirilmasi degil, islevsellik ve
kapasitelerinin de standardize edilmesi gerekliligidir.

e Tarama Programlari ve Genetik Danismanhik: Nadir hastaliklarla mucadelede énleme
kritiktir. SMA'da basariyla uygulanan evlilik 6ncesi ve yenidogan tarama programlarinin
olumlu sonuclari (insidans dususu ve erken tedavi basarisi) verilerle ortaya konmustur. DMD
icin ise mevcut durumda kesin tedavi olmamasi nedeniyle yenidogan taramasi yerine
tasiyicilik taramasi, genetik danismanlik ve Ucretsiz PGT (Preimplantasyon Genetik Tani)

imkanlarina odaklaniimasi onceliklidir.

e Yerli ilag ve Cihaz Gelistirme: Disa bagimliligi azaltmak adina yerli genetik tani kitleri, tibbi
cihazlar (6ksUrtme cihazlari vb.) ve mRNA temelli ilag calismalari icin TUSEB destegiyle Ar-Ge
ekosisteminin gucglendirilmesi hedeflenmektedir.

e Veri Yonetimi ve Kalitesi: "Nadir Hastaliklar Veri Sistemi"nin etkinligini artirmak igin
klinisyenlerin veri girisi yapmasi tesvik edilmeli ve merkezlerde bu surecten sorumlu tibbi
sekreterlerin géreviendirilmesi degerlendirilmelidir.

¢ Hizmet Surekliligi: DMD hastalarinin 18 yasindan sonra erigkin saglik hizmetlerine gegisini

duzenleyen resmi bir rehber olusturulmalidir.

e Etik ve Sosyal Koruma: Kamuoyunda "umut tacirligi" olarak adlandirilan, bilimsel temeli
olmayan veya endikasyon disi gen tedavisi kampanyalarina karsi saglik okuryazarhgi

artirllmali ve denetim mekanizmalari sikilastiriimalidir.

 Proje is Birlikleri: TUSEB ve Saglik Bakanligi koordinasyonunda, SMA'nin gen tedavisi sonrasi
izlenmesi ve yenidogan taramasli sonuclarinin analizi gibi cok merkezli klinik arastirmalarin
baslatilmasi degerlendirilmistir.

e Psikososyal ve Egitsel Destek: Hasta ve ailelerin sadece tibbi degil; rapor sureclerinin
kolaylastiriimasi, okullarda uygun fiziksel kosullarin saglanmasi ve evde bakim hizmetlerinin
genisletilmesi gibi sosyal ihtiyaclari da politika ve uygulamalarda gundeme alinmalidir.

Sonug olarak bu ¢alistay, cocukluk ¢agi nadir kas hastaliklari yonetiminde koruyucu saglik
hizmetlerini, standartlastirilmis bakim sureclerini ve yerli Gretimi merkeze alan bir yol haritasi
sunmaktadir. Ele alinan konular baglaminda, Tlarkiye'nin Greten saglik modeli vizyonuna katki

saglayacak bilimsel ve hizmet temelli bir zemin olusturmustur.
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