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Misyon:

« Saglik bilimleri,

« Saglik teknolojileri,

« Saglik hizmetleri ve politikalari

ile ilgili alanlarda sistematik bir temelde yurutulen inovasyona
yonelik calismalara onculuk etmek ve bu alanlarda uygulayicilara

ve arastirmacilara bilimsel, teknik ve mali destek saglamak.

‘Tarkiye Saglik Enstittleri Bagkanlhigr’nin Teskilat ve Gorevleri Hakkindaki
Yonetmelik, 18.12.2015 tarih ve 29566 sayili Resmi Gazete’de yayinlanmigtir.



NADIR HASTALIK TANmII '

* Dunyada 6000-8000 nadir hastalik tanimlanmuistir.

* Nadir hastalik tanimi Glkeden Ulkeye degismektedir.
* ABD <200.000 (80/100.000), Japonya <50.000, UK 2/100.000,
* Avrupa Birligi (AB) <5/10.000 (<50/100.000) bireyi
* Tarkiye 38/100.000 bireyi
* Diger iilkeler 5-60/100.000 (Ort. 40/100.000) bireyi
* Nadir hastalik gec tani alir (ort. 4,5 yil)
* %401 baslangicta yanhs tani alir, sadece %5’inin tedavisi var.

* <2/100.000 (<20/1.000.000) etkileyen hast. ‘ultra nadir’

Richter T, et al. Value Health 2015;18:906-14.
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RD: Rare Diseases. Nguengang Wakap S, et al. Eur J Hum Genet, 2019 Sep 16. doi: 10.1038/s41431-019-0508-0.
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Nadir Hastaliklar Genel Bilgi

Nadir Hastaliklarin Siniflamasi

Nadir Hastaliklarin ICD-10 ve ICD-11 Kodlari
Nadir Hastaliklarin Bireysel Ozellikleri

Nadir Hastaliklar icin Tarama Programlari

Kaynaklar



orphanet

WWW.ORPHA.NET

An International consortium: Avrupa Nadir Hastaliklar ve Yetim

started in France in 1997 llaclar Veri ve Bilgi Portali
;;»‘:%'i;f » 40 tlkenin katilimi ile nadir hastalik
(¥ “‘ ﬁ verileri toplanmakta;
».
‘ 5 O * 32.4 milyon ORPHANET sayfasi
' ’ﬂs X L J « 11.8 milyon pdf belgesi
« >200 lilkeden, 41.000 siteden glinlik
| erisim
f r “ « 2/3 uzmanlar
I = H“' + 1/3 hastalar ve yakinlari



http://www.orpha.net/
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Languages :

Francais |[Englizh |Espafiol |Deutsch |Italiana

The portal for rare

diseases and orphan

drugs

Clinics

Diagnostic
tests

Research
and trials

Patient

OTHER SEARCH OPTION(S)

|Search a disease

0K = Orphan drugs

* Alphabetical list of rare dizeazes

RARE DISEASES

= Information about a disease
= Mlphabetical list

= Search by clinical sign

= Emergency guidelines

= Patient encyclopaedia

= Professional encyclopaedia
= About Rare Diseases

RESOURCES DIRECTORY

= Clinics

= Patient organisations

> Research and trials = Clinics

= Diagnostic tests

= Directory of resources

Improve the quality of medical

care for Rare Diseases.

Provide adapted services

for the rare diseases community

About Orphanet | Quality charter

Reqgister your activity

= Reference centres

Services for patients

= Clinical laboratories

= Research projects

= Registries [ databases
= Professionals

= Patient organisations
= EuroGertest

= Register your activity

ORPHAN DRUGS

= Emergency guidelines
= Orphanet Journal Of Rare

- Mewvsletters

= OrphanXchange

Services for professionals | |

- Professional encyclopaedia
Search by clinical sign

Dizeazes

Education tools
- Register your activity

* Patient encyclopaedia

= Information about a diseasze

= Patient organisations

= Clinics

= Participate in clinical research
= Cortact other patierts [ families
= Training sessions

* Mewsletters
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Harmepage

Site map (L)
Help

Contact us

tient : Directory of . Education and
organisations:

FESOUrCES media
ORPHANET DATA
Dizeasas ¢ F242
Clinics 3017
Laboratories 2838
Professionals 10136
Caily visitors 22558

HEWS

Crphanet's 10th birthdary
Conference presentation
higghlicghts

EC Rare Dizease wehpages

French Mational Plan for Rare
Diseazes

Lan  ~ .

ORPHANET*

* 6172 hastalik

* 5454 gen

* 8497 uzman merkez
* 45.089 tani testi

« 26.903 profesyonel

92.740 gunluk ziyaretgi

*26.02.2020 tarihi itibart ile.
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Turkiye

> Orphanet Turkiye
> [letisim
> Yonetim

> Sponsors/Partners

> Aktivitenizi kayit edin

DiliSegin v

Gougle Qeviri tarafindan desteklenmekte
HABERLER

Acibadem Universitesi Diinya

Nadir Hastaliklar Gunu
Etkinligi-02.03.2020 [ 7]

Yakin Dogu Universitesi Nadir
Hastaliklar Gunu

Sempozyumu-28.02.2020 [ /]

Biruni Universitesi Diinya
Nadir Haataliklar Giinii

Orphanet Turkiye websayfasi
giris noktasi

o

Uluslararasi Orphanet hizmetleri:

o Nadir hastaliklar envanteri ve siniflandirmasini igerir
o Bir ansiklopedi icerir

o Kilinikler, laboratuvarlar, arastirma projeleri, kayitlar, klinik denemeler ve hasta
organizasyonlarini iceren hizmetler rehberini igerir

o Yetim ilaglar envanteri igerir
o Klavuzlar ve raporlar igerir
o Bir haber bllteni icerir

Bu hizmetlere su dilde ulagin: EN v |~ OK

u sayfa, ulusal 6neme sahip haber, olay ve dokiimanlan icermektedir.
Nadir hastaliklar, yetim ilaglar ve uzman servisler hakkindaki tim bilgilere ulagmak igin,
[Grkiye'nin de yeraldigi, Orphanet websitesine (www.orpha.net) danigin.

ORPHANET (www.orpha.net), Avrupa Komisyonu tarafindan desteklenen, 6 ayr dilde
hizmet veren ve herkesin kullanimina acik olan bir Avrupa internet portalidir. Kar amaci
glitmeyen kurumsal ve uluslararasi bir bilgi ve veri tabani olan ORPHANET
(www.orpha.net), nadir hastaliklar ve yetim ilaglar tGzerine biylk bir “bilgi tabani” olmasi

yaninda, konu ile ilgili uzmanlasmis hekimler, klinikler, laboratuvarlar, arastirmacilar, hasta
Tiirkivia

Aarnallari ua  ilas  ealtArit fi7arina Aaanie  hir fuari tahant”  Aa  irarmalbtadiv



TBMM Saghk Arastirma Komisyo’u - TUSEB

T‘U RB Nadir Hastaliklar Toplantisi

U\J" SAGLIA 4!&’!@!11! JAS) ru._u

% TBMM ALS SMA ve Benzeri Hastaliklari Arastirma Komisyonuna TUSEB’in Nadir hastaliklar ile
ilgili calismalari ve projeleri hakkinda Ankara’da ve istanbul’da yapilan cesitli toplantilar
kapsaminda bilgilendirmeler yapiimistir.
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MILLI ILAC GELISTERMEK ICIN GEREKLI BASAMAKLAR

Stages of drug development: Srnall rmolecules

A. BIREYSEL VE . B. TEMEL ARASTIRMA C. KLINiK ONCESI
DONUSUMSEL & KLINIK CALISMALAR
B Pre-Clinical . Clinical
1 7" Development
B
Target asqbvery Assay development Medicinal chemistry ~ Scale-up Phase |
Target validation HTS SAR API production Phase Il
Target characterization Computer modeling Improve potency Analytical methods Phase Il
-structure studies  Hit identification Efficacy Formulation
-functiqpa| studies Efficacy Exploratory toxicity GLP toxicology
-reagents/assays  Exploratory toxicity ~ Exploratory PK PK/ADME
[ Exploratory PK Efficacy studies
Scaffolding IND filing

Medicinal chemistry




Ada2 Eksikligi

Agir Kombine immun Yetmezlik (Scid)

Ailevi Akdeniz Atesi

Ailevi Akdeniz Atesi (Aaa) Ve iliskili Komorbiditeler
Ailevi Hiperkolesterolemi

Ailevi Tumor Yatkinlik Sendromu

Albinizm

Antrakozis

Behget Hastaligi

Biyotinidaz Eksikligi

Cushing Hastaligl

Dilate Kardiyomiyopatiler

Dogumsal, Ender Gorllen Kalp Hastaliklari

Down Sendromu

Duchenne Muskller Distrofi

Fenilketonuri

Galaktoz Metabolizmasi Bouzukluklari

Gonadal Disgenezi Sendromlarn (Turner Ve Klinefelter)

Herediter Aritmiler/Kardiyomiyopatiler

Huntington Hastaligi

idiyopatik Pulmoner Fibrozis

Konjenital Sagirliklar

Kronik Rekiirren Multifokal Osteomiyelit (Crmo)
Makuler Kornea Distrofisi

Maple Syrup Urine (Msud)

Monogenik Diyabetler

Norolojik Ve/Veya Nérosirirjikal Komponenti Olan
Ailesel Nadir Rastlanan Sendromik Hastaliklar

Noronal Ceroid Lipofuscinosis Hastaligl
Organik Asidemiler

Prader Willi Sendromu

Primer Spontan Pndmotoraks

Prograsif Familya intrahepatik Kolestaz Ve Alagille
Sendromu

Progresif Subranukleer Palsi
Retinitis Pigmentosa

Spinal Miuskiler Atrofi
Talasemiler (Beta Talasemi)

Tirozinemi Tip | Hastalig:
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AKCIGER KANSERLERI
BAS-BOYUN KANSERLERI

BEYiIN TUMORLERI

BOBREK KANSERLERI

CiLT KANSERLERI

KARACIGER KANSERLERI

KEMiK TUMORU

KOLON VE REKTUM KANSERLERI
LOSEMIi VE LENFOMALAR
MALIGN MELANOM

MALIGN PLEVRAL MEZOTELYOMA
MEME KANSERLERI

METASTAZLAR
MEZOTELYOMA

MiDE KANSERLERI
NADIR TUMORLER
OVER ADENOKARSINOM
PANKREAS KANSERLERI
PROSTAT KANSERLERI
SAFRA YOLU KANSERI
TESTIS TUMORLERI
TiROID KANSERLERI
UTERUS VE ENDOMETRIYUM KANSERLERI
YUMUSAK DOKU SARKOMLARI
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KLINiK ARASTIRMA MERKEZiNiIN KURULMASI

05 Eylul 2019 Tarihinde
Klinik Arastirmalar
Koordinasyon Merkezi

Kuruldu. o

TUSEB

T e U e kg

Klinik Arastirmalar
Merkezi

TUSEB kamu biinyesinde maddi gikar gézetmeksizin
cati kurum gorevi istlenecektir.

Klinik arastirmalarin koordinasyon ve takibi
gerceklestirilecektir.

Uygun gdrilen klinik arastirmalara destek
sunulacaktir.

Klinik arastirmalar konusundaki farkindaligin
arttirilmasi saglanacaktir.

Klinik arastirma paydaslarini bilgilendirecek ve
yonlendirecek veri kimeleri saglanacaktir.
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W KLINIK ARASTIRMA MERKEZLERI VE CRO’LAR
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03 Ekim 2019 Tarihinde Tum Klinik Arastirma Merkezleri ve CRO’larla toplanti
yapildi.




TUSEB Aziz Sancar Bilim Odiilii ve*SEB Tesvik

Odiilleri

** Cumhurbaskanhgimiz himayesinde “Saglikta Biyoteknoloji Uygulamalari” temal
6.Tlrk Tip Dlnyasi Kurultayi (29-31.10. 2019) gerceklestirilmistir.
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180 GUNLUK DONEMDE GER;EIQ;TIR_ILEN
FAALIYETLER

<+ TUSEB Aziz Sancar Bilim Odiilti ile TUSEB Tesvik Odiilleri Cumhurbaskanimiz Sayin
Recep Tayyip Erdegan tarafindan takdim edilmigtir.
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ORPHANET Nadir Hastalik Siniflamasi

* Nadir kardiyak hastaliklar

* Embriyogenez sirasindaki gelisim anomalileri
* Dogustan metabolizma hastaliklari
* Nadir gastroenterolojik hastaliklar
* Nadir norolojik hastaliklar

* Nadir abdominal cerrahi hastaliklar
* Nadir hepatolojik hastaliklar

* Nadir respiratuvar hastaliklar

* Nadir Grogenital hastalklar

* Nadir cerrahi torasik hastaliklar

* Nadir deri hastaliklari

* Nadir bobrek hastaliklari

* Nadir goz hastaliklar

* Nadir endokrin hastaliklar

* Nadir hematolojik hastalklar

Nadir imminolojik hastaliklar

Nadir sistemik ve romatolojik hastaliklar
Nadir odontolojik hastaliklar

Nadir dolasim sistemi hastaliklari

Nadir kemik hastaliklari

Nadir otolaringolojik hastaliklar

Nadir infertilite sorunlar

Nadir timorler

Nadir infeksiyon hastaliklari

Nadir intoksikasyonlar

Nadir jinekolojik ve obstetrik hastaliklar
Nadir cerrahi maksillofasyal hastaliklar
Nadir alerjik hastaliklar

Teratolojik bozukluklar

Nadir kardiyak malformasyonlar

Nadir genetik hastaliklar

(http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product3.inc.php)




Orphanet Terminolojisi ve
Nadir Hastaliklarin
Siniflandirilmasina dair
bilgileri iceren belge

(16 sayfa)

>

Nadir hastaliklarin siniflandirilmasi
(aylik olarak guncellenir)

Her biri Orphanet siniflandirmasinin dizenlendigi tibbi
uzmanliklardan birinde siniflandirilan tim nadir hastaliklari
listeleyen bir veri kimeleri listesi.

ingilizce ile birlikte 7 dil olarak mevcuttu.

orphanet

| Version 02 | March 2020




TUSEB Tarafindan Yaklasik 11000 Nadir Hastaligin Cevirisi Tamamlandi

ok Tlrkiye
TU EB Saglik Enstitlleri Baskanhgi

T.C. SAGLIK BAKANLIGI

# Kurumsal = Enstituler = Proje & Destekler =

Ar-Ce Faaliyetleri = Basin =

TUSEB ([ Enstituler / Tarkiye Halk Saghdi ve Kronik Hastaliklar Enstittsd / Haberler / ORPHANET Terminolgjisinin Tirkce Gevirisi Tamamlandi

ORPHANET Terminolojisinin Tiirk¢e Cevirisi Tamamiandi

“Tarkiye Halk Saglid) ve Kronik Hastaliklar Enstitusu Nadir Hastaliklar Birimi, ORPHANET-TR faaliyetier kapsaminda ve CRPHANET Ulusal Danism
desteg

13 Kurulu'nun da

le ORPHANET web tabaninda kayith yaklasik 11.000 Nadir Hastaligin Turkge

risini tamamlamustir. Bu terminoloj risl, 1lgili Orpha kedlanyla birlikte
14.000 es anlamblik listesini de icermektadir: Her iki lis

Isimlendirme listesi v= esanlamlilik listesi icin tikiayiniz



Isimlendirme Listesi Tiirk

ce Cevirisi

Patid ORPHAcode |LbIEN TURKCE ISIMLENDIRMESI:

2 58 Alexander disease Alexander hastahig

3 61 Alpha-mannosidosis Alfa-mannosidoz

S 93 Aspartylgiucosaminuria Aspartilglukozamindiri

6 585 Muitiple sulfatase deficiency Coklu siilfataz eksikiigi

7 118 Beta-mannosidosts Beta-mannosidoz

8 141 Canavan disease Canavan hastalig!

10 206 NON RARE IN EUROPE: Crohn disease AVRUPA'DA NADIR OLMAYAN: Crohn hastalig

11 213 Cystinosis Sistinoz

12 333 Farber disease Farber hastalif

13 349 Fucosidosis Fukosidoz

14 365 Glycogen storage disease due to acid maitase deficency Asit maitaz eksikligine bagl giikojen depo hastalig

15 366 Glycogen storage disease due to glycogen debranching enzyme deficiency Glikojen buday enzimi eksikligine bagh glikojen depo hastahig
16 367 Glycogen storage disease due to glycogen branching enzyme deficiency Glikojeni dallandiran enzim eksikligine bagh glikojen depo hastali§i
17 368 Glycogen storage disease due to muscle glycogen phosphorylase deficiency Kas glikojen fosforilaz eksikligine bagh glikojen depo hastalig
18 369 Glycogen storage disease due to liver glycogen phosphorylase deficiency Karaciger glikojen fosforilaz eksikligine bagh glikojen depo hastali@
19 371 Glycogen storage disease due to muscle phosphofructokinase deficiency Kas fosfosfruktokinaz eksikligine bagi giikojen depo hastahig
21 447 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria Paroksismal nokturnal hemoglobindri

22 487 Krabbe disease Krabbe hastali@

23 535 Rare cutaneous lupus erythematosus Nadir kutandz lupus eritematozus

24 583 Mucopolysaccharidosis type 6 Mukopolisakkaridoz tip 6

26 812 Sialidosls type 1 Sialidoz tip 1
27 576 Mucolipidosis type it Mukolipidoz tip Il
28 577 Mucolipidosis type Il Mukolipidoz tip 11l
29 578 Mucolipidosis type IV Mukolipidoz tip IV
32 2012 Poliomyelitis Cocuk felci
34 71 NON RARE IN EUROPE: Ulcerative colitis AVRUPA'DA NADIR OLMAYAN: Diseratif kolit

38 796 Sandhoff disease Sandhoff hastabg
39 801 Scleroderma Skleroderma




Orphanet Esanlamlilik (Sinonim) Listesi Tiirk¢e Cevirisi

patid | ORPHAcode |Synonymis) TURKCE iSIMLENDIRME
2 58 AxD AxD
3 61 Lysosomal alpha-D-mannosidase deficency Lizozomal alfa-D-mannosidaz eksikligi
5 a3 Aspartylglucosaminidase deficiency Aspartilglukozaminidar eksikligi
6 585 MSD MSD
6 585 Mucosulfatidasis Mukosiilfatidoz
6 S85 Suvenile sulfatidosis, Austin type Jovenil sidfatidoz, Austin tipi
7 118 Beta-mannasidase deficiency Beta-mannasidaz eksikligi
8 141 ACY2 deficiency ACY2 eksiklifli
8 141 Aminoacylase 2 deficiency Aminoagilaz 2 eksikligi
3 141 Aspartoacylase deficiency Aspartoacilaz eksikligi
8 141 Spongy degeneration of the brain Beynin siingerimsi dejenerasyonu
11 213 Protein defect of cystin transport Sistin taginmasinin protein defekti
12 333 Farber lipogranulomatosis Farber lipogranidlomatozu
1 333 Acid ceramidase deficiency Asit seramidaz eksiklifi
13 349 Alpha-l-fucosidase deficiency Alfa-L-fukozidaz eksixlifi
14 365 GSD type 2 GSD tip 2
14 365 GSD type 0l GSO tip il
4 365 Pompe disease Pompe hastahig
i3 365 Glycogenosis type 2 Glikojenoz tip 2
i4 365 Glycogenosis type Il Glikojenoz tip 1l
14 365 Glycogen storage disease type 2 Glikojen depo hastalig: tip 2
14 365 Glycogen storage disease type Il Glikojen depo hastaldi tip 1l
14 365 GSD due to acid maltase deficiency Asit maltaz eksikligine bagh GSD
14 365 Alpha-1.4-glucosidase acid deficiency Alfa-1.4-glukozidaz asit eksikfigi
i3 365 Glycogenosis due to acid maltase deficiency Asit maltaz eksikliiine badl glikcjenoz
15 366 GSDIiH GSOil
15 366 GSD type 3 GSD tip 3
15 366 Cori disease Cori hastalg)
15 366 Forbes disease Forbes hastalifi
p 3 366 GDE deficiency GDE eksiklifi
15 366 Limit dextrinosis Limit dekstrinoz
15 366 Cori-Forbes disease Cori-Forbes hastalii
i5 366 Glycogenosis type 3 Glikojenoz tip 3
15 366 Glycogenosis type il Glikojenoz tip i1
15 366 Glycogen storage disease type 3 Glikojen depo hastaligi tip 3
15 366 Amylo-1,6-glucosidase deficiency Amilo-1,6-glukozidaz eksikligi
15 366 Glycogen storage disease type ill Glikojen depo hastaly tip 1
15 366 GSD due to ghycogen debranching enzyme deficiency Glikojen budayics enzim eksikligine bajih GSD
15 366 Glycogenosis due to glycogen debranching enzyme deficiency Glikojen budayics enzim eksikiigine bajih giikojenoz
16 367 GSD type 4 G5D1tip 4
16 367 GSD type IV GSO tip IV




