NADIR HASTALIKLAR FARKINDALIK GUNU
SEMPOZYUMU RAPORU

Bu yi1l 28 Subat Nadir Hastaliklar Giind’, Tirkiye Saghk Enstitiileri
Baskanlg - Tiirkiye Halk Saghg1 ve Kronik Hastaliklar Enstitiisii (TUSEB-
TUHKE) ve Saglik Bakanlig1 Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigii - Otizm,
Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar (SHGM-OZOGNH) Daire TURKIYE SAGLIK ENSTITULERI BASKANLIGI
Baskanlig1 tarafindan 26 Subat 2021 tarihinde ortaklasa diizenlenen

cevrim i¢i ‘Nadir Hastaliklar Farkindalik Sempozyumu’ etkinligi ile

kutlanmuistir.

Etkinlik, Saglik Bakanimiz Sayin Dr. Fahrettin Koca tarafindan yapilan ve Hazirlayan: Turkiye Halk
konunun 6nemini dile getiren kapsamli bir konusma ile baslamis ve Saghdi ve Kronik Hastaliklar
devaminda Irlanda Nadir Hastaliklar Ulusal Direktori Prof. Dr. Eileen EnstitUsy (TUSEB_TUHKE)
Treacy tarafindan Ulusal Eylem Planiile ilgili basarili bir iilke 6rnegiolarak  Tarih: 18.03.2021

Irlanda deneyimleri aktarilmistir.

Toplanti kapsaminda iki panel yapilmistir. Tiirkiye’de nadir hastaliklara

yonelik basarili calismalarin ele alindigi ilk panelde nadir hastaliklar ile ilgili kurumlarin
yoneticileri/temsilcileri tarafindan Tiirkiye'de nadir hastaliklar ile ilgili yliriitiilen plan ve politika ¢calismalari,
tarama calismalari, nadir hastaliklarla ilgili uluslararasi platformlar ile entegrasyon calismalari baglaminda
ORPHANET deneyimi ve ulusal hasta kayit sistemlerine érnekler sunulmustur.

Sempozyumun 06gleden sonraki boliimiinde yer alan ikinci panelde Tiirkiye’de nadir hastaliklarin
yonetiminde karsilasilan sorunlar, firsatlar ve engeller sivil toplum kuruluslar1 (STK’lar) tarafindan ele
alinmistir. Bu panelde uzmanlik dernekleri adina konusan akademisyenler tarafindan Cocuk Metabolizma
Dernegi, Tibbi Genetik Dernegi, Tiirk Oftalmoloji Dernegi, Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi ve Tirk
Dermatoloji Dernegi Epidermolizis Biilloza Calisma Grubu'nun nadir hastaliklarla ilgili faaliyetleri
sunulmustur.

Panelin ikinci boliimiinde Nadir Hastaliklar Agi, SMA Benimle Yiirti Dernegi, Ataksi Telenjektazi Dernegi, Tay-
Sachs-Sandhoff Dernegi, Retinitis Pigmentosa Dernegi ile Pulmoner Hipertansiyon ve Skleroderma Dernegi
gibi hasta STK’larinin temsilcileri tarafindan konusmalar yapilmis ve nadir hastaliklari olan bireyler ve
yakinlarinin sorunlari ve beklentileri dile getirilmistir.

Toplantinin son oturumunda Nadir Hastaliklar Farkindalik Sempozyumu’'nda tartisilan konular, ¢6ziim
onerileri ve beklentileri iceren asagidaki rapor sunulmustur.

Diinya Saglik Orgiitii ve Avrupa Birligi tarafindan kabul edilen ve iilkemizde de gecerli olan tanimlamaya gore
toplumda her 2000 kiside 1 (5/10.000) kisiden daha az siklikta goriilen hastaliklar “Nadir Hastalik” olarak
kabul edilmekte ve diinya genelinde 6000 ila 8000 arasinda nadir hastalik oldugu tahmin edilmektedir. Bu
rakamlardan yola c¢ikilarak, Avrupa’da tilkelerinde bu hastaliklarin toplam sikliginin %6-8 civarina ulastigi
sanilmaktadir. Bu hastaliklarin %70-80 kadar1 genetik kokenli ve %70’i gocukluk ¢ag1 (15 yas alti, genelde 5
yas alt1) baslangicli hastaliklardir.
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Diinya genelinde 300-400 milyon arasinda, Avrupa’da yaklasik 30 milyon ve Tirkiye'de ise 2,9 ila 4,8 milyon
arasinda kisinin en az bir nadir hastaliginin oldugu tahmin edilmektedir. Nadir hastaliklarin %85’i, siklig
1/100.000 ila 1/1.000.000 arasinda degisen ultra nadir hastaliklardir.

Nadir hastaliklara tan1 koymak giictiir. Nadir sendromu/hastalig1 olan bir vaka, genelde ortalama 4,5 yilda
dogru tani alabilmektedir. Nadir hastaliklara tan1 konmasinin gii¢c olmasi nedeniyle, alanlarinda uzmanlasmis
hekimlere, klinik merkezlere ve tani laboratuvarlarina ihtiya¢ duyulmaktadir.

Nadir hastaliklarin pek ¢ogu otozomal resesif olarak kalitilmakta ve bu sebeple akraba evliliklerinde bu
kahitim sekli daha etkili olmaktadir. Ornegin hem annenin hem de babanin tasiyici olmasi durumunda
cocuklarin %25'’i hasta ve %50’si tagiyict olmakta ancak %25'i saglikh olabilmektedir. Ulkemizde akraba
evliliklerinin Avrupa toplumlarina gore nispeten daha sik olmasi (6rnegin Giineydogu Anadolu Boélgesi'nde
%?24 civarindadir) nedeniyle bazi nadir hastaliklar bolgesel olarak daha sik goriilmektedir. Ayrica diinyada
oldugu gibi iilkemizde de yoresel kiiltlirel ve etnik zenginlikler, bazi genetik kokenli hastaliklarin daha sik
rastlanmasina yol agmaktadir. Bu durum, érnegin klinik arastirmalar icin hasta aliminda kolaylik saglamak
gibi, lilkemize baz1 avantajlar saglasa da akraba evlilikleri (6zellikle birinci dereceden kuzen evliliklerinin
olasi riskleri) konusunda egitim yolu ile bilinglendirme ¢alismalari yapilmalidir.

Toplum iginde nadir hastalig1 nedeniyle, 6zellikle fiziksel ve zihinsel engelleri bulunan bireylerin topluma
kazandirilmasi, toplum iginde ayrimcilifa ugramadan ufak capta da olsa kisilerin iiretkenligini artirici yonde
calismalar yapilmasi ve mevcut hastalarin gilincel ve gecgerli tedavi ve takip olanaklarindan yararlandirilmasi
sarttir.

Nadir hastaliklarin sadece %5’inin tedavisi vardir. Bu hastaliklarin tedavisinde kullanilan ilaglarin, arastirma-
gelistirme (Ar-Ge) stiregleri oldukga gili¢, zaman alic1 ve maliyetlidir. Bu nedenle ABD’de ve AB iilkelerinde
oldugu gibi iilkemizde de diizenleyici kurum (Tiirkiye ila¢ ve Tibbi Cihaz Kurumu-TiTCK) tarafindan farkh
hastaliklar icin onay almis ilaclarin yeniden konumlandirilmasi, yeni gelistirilen ilaclar ya da cihazlarla ilgili
klinik faz arastirmalarinin kolaylastirilmasi ve yeni ilaglara iliskin yan etki gézlem calismalarinin onay sonrasi
doneme kaydirilmasi gibi diizenlemeler yapilmasi yararli olacaktir.

Hasta ve yakinlarinin karsilastiklari sorunlarin ¢éziilebilmesi icin dncelikle genel saglik sistemi icinde nadir
hastaliklarin dogru tanimlanmasi ve isimlendirilmesi, nadir hastaliklar hakkinda giivenilir veri toplama ve
degerlendirme mekanizmalarinin olusturulmasi, nadir hastaliklar konusunda iilkemizde ulusal saglik
politikalarinin gelistirilmesi; kisacasi ulusal eylem planlarinin olusturulmasi gerekmektedir.

Uygun politikalarla bu konudaki zorluklarin iistesinden gelinebilmesi icin destekleyici faaliyetlerin,
calismalarin yapilmasi ve nadir hastaliklar konusunda arastirmalarin artirilmasi ve desteklenmesi 6nemlidir.
Ulkemizdeki fonlama kuruluslari nadir hastaliklar konusunda cagrilar acarak bu alandaki calismalari
desteklemektedir. Bu amacla TUSEB tarafindan, Ar-Ge ve validasyon ¢alismalarina ézel iki yeni proje cagrisi
acilmistir. Cagrilar kapsaminda; hastalifin erken tanisina yonelik yerli tani Kkitleri gelistirilmesi ve
tiretilmesine yonelik yenilik¢i ¢cozlim ve teknolojik iirtin gelistirmeyi amaglayan projelere destek verilmesi,
boylece hastaligin iilkemizdeki insidansinin azaltilmasi ve hastaligin ekonomik ve sosyal ylikiiniin
hafifletilmesi hedeflenmektedir.

Ayrica Saghk Bakanlig) biinyesinde gectigimiz yil kurulan Nadir Hastaliklar (0ZOGNH) Dairesi ve TUSEB-
TUHKE biinyesinde olusturulan “Nadir Hastaliklar Birimi”, bu alanda tam ve tedavi olanaklarinin
iyilestirilmesini, bilimsel ve klinik arastirmalarin artirilmasini, hastalarin yasam kalitesinin yiikseltilmesi ve
sosyal yasama katilimlarinin saglanmasini, var olan kaynaklarin gelistirilmesi ve daha verimli kullanilmasini
saglamak i¢in is birligi calismalarini, egitim ve Ar-Ge faaliyetlerini ger¢eklestirmeyi amaglamaktadir.
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Nadir hastaliklarin toplum tizerindeki yiikiiniin hafifletilmesi ve hasta bireylerin yasam kalitesi ve yasam
beklentisinin ylikseltilmesi icin asagidaki hususlar dikkate alinmalidir:

. Nadir hastaliklar hakkinda toplumdaki farkindaligin artirilmasi amaci ile yazili ve gorsel basin ile sosyal
medya platformlar1 aracilii ile dogru bilgilendirme yapilmasi ve giivenilir bilgi kaynaklari sunulmasi icin
gerekli diizenleme ve denetimlere ihtiya¢c duyulmaktadir.

. Nadir hastaliklar bakimindan riski yliksek olan kisilerin erken dénemde belirlenmesi i¢in hastaliklara
0zgi yerli ve milli tarama ve tani kitleri gelistirilmesi icin ¢alismalara hiz verilmelidir.

. Hasta ve hasta yakininin hastalikla ilgili bilgilendirilmesi ve farkindaliginin artirilmasi igin
ulasabilecekleri giivenilir bilgi kaynaklari ve bilgi aglar1 olusturulmalidir.

. Saglik egitiminde, 6zellikle tip ve hemsirelik fakiiltelerinin egitim mevzuatinda nadir hastaliklara
yonelik derslerin sayisi artirilmali ve kapsami genisletilmelidir.

. Tipta uzmanlik egitimlerinde nadir hastaliklara yonelik egitim aktivitelerine katilim sart kosulmalidir.
. Nadir hastaliklarla ilgili yiiksek lisans ve doktora programlari belirli stratejiler ile acilmalidir.
. Ulke icinde spesifik nadir hastaliklara 6zgii “Miikemmeliyet Merkezleri’nin sayisi artirilmasi

calismalara hiz verilmelidir, var olan merkezler gelistirilmeli ve nadir hastalar1 izleyen hekimlerin bu
merkezlerle temas kurarak (konstlte ederek) hastalarini takip etmeleri saglanmalidir. Ayrica hastalarin bu
merkezlere, gerektiginde dogrudan basvurabilmeleri i¢in yeni diizenlemelere ihtiyac vardir.

. Nadir hastalig1 olan bireyler ve hasta yakinlari birbirleriyle ve kendilerine hizmet sunan saglik¢ilarla
iletisim icinde olmalari i¢in 6zendirilmelidir.

. Nadir hastaliklarin 6nlenmesine yonelik olarak hasta ve ailelerine tibbi genetik danismanlik verilmeli;
“Evlilik 6ncesi, Gebelik 6ncesi ve Yenidogan Tarama Programlari’nin kapsamlarinin genisletme ¢alismalarina
hiz verilmelidir.

. Ulke gercekleri ve hasta kazanimlari dikkate alinarak nadir hastaliklara yonelik yeni gelistirilen ilaglara
erisimin kolaylasmasi icin yapilan ¢alismalara etkin sekilde devam edilmelidir.

. Nadir hastalarin birgogu 6miir boyu fizyoterapi uygulamalarina ihtiyac duymaktadir. Hastalara evde ve
spesifik merkezlerde fizyoterapi destegi verilmelidir.

. Nadir hastaliklarin pek ¢ogu cocukluk caginda basladigi i¢in ulasim ve 6zel gereksinimler nedeniyle
hastalarin formal egitimleri aksamaktadir. Tiim hastalarin egitimlerine yonelik calismalar yapilmalhdir.

. Nadir hastalarin sigorta ve prim sorunlarinin ¢éziimiine yonelik ¢alismalar yapilmali, 6rnegin bu
bireylere is bulmada pozitif ayrimcilik uygulanmahdir.

. Nadir hastalik nedeniyle siirekli bakim gerektiren ¢ocugu/yakini bulunan ve bu sebeple isinden
ayrilmak zorunda kalan annelere emeklilikleri noktasinda kolayliklar saglanmalidir.

. Nadir hastalarin 6zellikli tibbi cihaz, sarf malzemesi ve ila¢ raporlarinin daha zahmetsiz ve pratik
sekilde yenilenmesine destek olunmalidir.

. Hasta ve ailelerine genetik, psikolojik ve sosyal destekler verilmelidir.
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. Nadir hastalikli cocugu olan veya risk tasiyan tiim ailelere tiip bebek uygulamalarindan yararlanma

hakki saglanmasi i¢in calismalar yapilmalidir.

. Nadir hastalifi olan bireylerin, organ yetersizlikleri gelistiginde organ nakli olanaklarindan
yararlanabilmesi icin organ bagisi konusunda toplumsal farkindalik olusturulma ¢abalarina hiz verielmelidir.
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