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Lorem Ipsum Nedir?TÜSEB GÖREVLERİ

Misyon:

• Sağlık bilimleri,

• Sağlık teknolojileri,

• Sağlık hizmetleri ve politikaları

ile ilgili alanlarda sistematik bir temelde yürütülen inovasyona

yönelik çalışmalara öncülük etmek ve bu alanlarda uygulayıcılara

ve araştırmacılara bilimsel, teknik ve mali destek sağlamak.

‘Türkiye Sağlık Enstitüleri Başkanlığı’nın Teşkilat ve Görevleri Hakkındaki 

Yönetmelik,   18.12.2015 tarih ve 29566 sayılı Resmi Gazete’de yayınlanmıştır.



Lorem Ipsum Nedir?NADİR HASTALIK TANIMI

• Dünyada 6000-8000 nadir hastalık tanımlanmıştır.

• Nadir hastalık tanımı ülkeden ülkeye değişmektedir. 

• ABD <200.000 (80/100.000), Japonya <50.000, UK 2/100.000,

• Avrupa Birliği (AB) <5/10.000 (<50/100.000) bireyi 

• Türkiye 38/100.000 bireyi

• Diğer ülkeler 5-60/100.000 (Ort. 40/100.000) bireyi 

• Nadir hastalık geç tanı alır (ort. 4,5 yıl)

• %40’ı başlangıçta yanlış tanı alır, 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.



RD: Rare Diseases.

ORPHANET 

Kümülatif nokta prevalans

analizi

• Nadir hastalığı olan 6172 hastalıktan 

infeksiyöz, toksik ve kanser 

nedenliler çıkarılıp geri kalan 5304

hastalığın analizi;

 %72’si genetik kaynaklı

 %70’i çocukluk çağı başlangıçlı  

%84,5’i, <1/1.000.000 sıklıkta



İÇİNDEKİLER

1. Nadir Hastalıklar Genel Bilgi 

2. Nadir Hastalıkların Sınıflaması

3. Nadir Hastalıkların ICD-10 ve ICD-11 Kodları

4. Nadir Hastalıkların Bireysel Özellikleri

5. Nadir Hastalıklar için Tarama Programları

6. Kaynaklar



An International consortium:
started in France in 1997

6

• 40 ülkenin katılımı ile nadir hastalık

verileri toplanmakta;

• 32.4 milyon ORPHANET sayfası

• 11.8 milyon pdf belgesi

• >200 ülkeden, 41.000 siteden günlük

erişim

• 2/3 uzmanlar

• 1/3 hastalar ve yakınları

WWW.ORPHA.NET

http://www.orpha.net/


ORPHANET*

• 6172 hastalık

• 5454 gen

• 8497 uzman merkez

• 45.089 tanı testi

• 26.903 profesyonel

• 92.740 günlük ziyaretçi

*26.02.2020 tarihi itibarı ile.





Lorem Ipsum Nedir?TBMM Sağlık Araştırma Komisyonu - TÜSEB 
Nadir Hastalıklar Toplantısı

 TBMM ALS SMA ve Benzeri Hastalıkları Araştırma Komisyonuna TÜSEB’in Nadir hastalıklar ile 
ilgili çalışmaları ve projeleri hakkında Ankara’da ve İstanbul’da yapılan çeşitli toplantılar 
kapsamında bilgilendirmeler yapılmıştır.



Lorem Ipsum Nedir?MİLLİ İLAÇ GELİŞTERMEK İÇİN GEREKLİ BASAMAKLAR 

A. BİREYSEL VE 
DÖNÜŞÜMSEL 

TIP

B. TEMEL ARAŞTIRMA C. KLİNİK ÖNCESİ
& KLİNİK CALIŞMALAR 
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Lorem Ipsum Nedir?Nadir Hastalıklar (38 Çeşit)



Lorem Ipsum Nedir?Kanserler (27 Çeşit) 

 AKCİĞER KANSERLERİ 

 BAŞ-BOYUN KANSERLERİ

 BEYİN TÜMÖRLERİ

 BÖBREK KANSERLERİ 

 CİLT KANSERLERİ

 KARACİĞER KANSERLERİ

 KEMİK TÜMÖRÜ

 KOLON VE REKTUM KANSERLERİ

 LÖSEMİ VE LENFOMALAR 

 MALİGN MELANOM

 MALİGN PLEVRAL MEZOTELYOMA

 MEME KANSERLERİ

 MESANE ÜRETERYAL KARSİNOM

 METASTAZLAR

 MEZOTELYOMA

 MİDE KANSERLERİ

 NADİR TÜMÖRLER

 OVER ADENOKARSİNOM

 PANKREAS KANSERLERI

 PROSTAT KANSERLERİ 

 SAFRA YOLU KANSERİ

 TESTİS TÜMÖRLERİ 

 TİROİD KANSERLERİ

 UTERUS VE ENDOMETRİYUM KANSERLERİ

 YUMUŞAK DOKU SARKOMLARI



Lorem Ipsum Nedir?KLİNİK ARASTIRMA MERKEZİNİN KURULMASI

05 Eylül 2019 Tarihinde 
Klinik Araştırmalar 

Koordinasyon Merkezi 
Kuruldu.



Lorem Ipsum Nedir?KLİNİK ARASTIRMA MERKEZLERİ VE CRO’LAR

03 Ekim 2019 Tarihinde Tüm Klinik Araştırma Merkezleri ve CRO’larla toplantı
yapıldı.



Lorem Ipsum Nedir?TÜSEB Aziz Sancar Bilim Ödülü ve TÜSEB Teşvik 
Ödülleri

 Cumhurbaşkanlığımız himayesinde “Sağlıkta Biyoteknoloji Uygulamaları” temalı 
6.Türk Tıp Dünyası Kurultayı (29-31.10. 2019) gerçekleştirilmiştir. 



ORPHANET Nadir Hastalık Sınıflaması

• Nadir kardiyak hastalıklar

• Embriyogenez sırasındaki gelişim anomalileri

• Doğuştan metabolizma hastalıkları

• Nadir gastroenterolojik hastalıklar

• Nadir nörolojik hastalıklar

• Nadir abdominal cerrahi hastalıklar

• Nadir hepatolojik hastalıklar

• Nadir respiratuvar hastalıklar

• Nadir ürogenital hastalıklar

• Nadir cerrahi torasik hastalıklar

• Nadir deri hastalıkları

• Nadir böbrek hastalıkları

• Nadir göz hastalıkları

• Nadir endokrin hastalıklar

• Nadir hematolojik hastalıklar

• Nadir immünolojik hastalıklar

• Nadir sistemik ve romatolojik hastalıklar

• Nadir odontolojik hastalıklar

• Nadir dolaşım sistemi hastalıkları

• Nadir kemik hastalıkları

• Nadir otolaringolojik hastalıklar

• Nadir infertilite sorunları

• Nadir tümörler

• Nadir infeksiyon hastalıkları

• Nadir intoksikasyonlar

• Nadir jinekolojik ve obstetrik hastalıklar

• Nadir cerrahi maksillofasyal hastalıklar

• Nadir alerjik hastalıklar

• Teratolojik bozukluklar

• Nadir kardiyak malformasyonlar

• Nadir genetik hastalıklar

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



Nadir hastalıkların sınıflandırılması

(aylık olarak güncellenir)

Her biri Orphanet sınıflandırmasının düzenlendiği tıbbi 

uzmanlıklardan birinde sınıflandırılan tüm nadir hastalıkları 
listeleyen bir veri kümeleri listesi.

İngilizce ile birlikte 7 dil olarak mevcuttu. 

Orphanet Terminolojisi ve 
Nadir Hastalıkların 
Sınıflandırılmasına dair 
bilgileri içeren belge 
(16 sayfa)



TÜSEB Tarafından Yaklaşık 11000 Nadir Hastalığın Çevirisi Tamamlandı



Orphanet İsimlendirme Listesi Türkçe Çevirisi



Orphanet Eşanlamlılık (Sinonim) Listesi Türkçe Çevirisi


