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Ilk tanimlamasi yaklasik 35 yil 6nce
Ozel bir ilgiye sahip olmasi son 10-15 yil icinde

Ozellikle 2015 vyilinda  "Kimseyi  Geride
Birakmamak (Leave No One Behind)" hedefiyle
kabul edilen Birlesmis Milletler Sdrduardalebilir
Kalkinma  Hedefleri  dogrultusunda, nadir
hastaliklara uluslararasi  kuruluslarin, politika
vapicilarin ve arastirmacilarin verdigi Oonem
artmaya baslamistir.
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Avrupa’da 1/2000

UK 2/100.000

Tlrkiye 38/100.000

Heterojen bir grup

Ulkeden ulkeye degisik epidemiyolojik dzellikleri mevcut
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ULKEMIZDE YAYGIN NADIR HASTALIKLAR

Ulkemizde nadir goriilen hastaliklar olarak ¢ocukluk déneminde,
v" Rett Sendromu,
v’ Fenilketonuri (PKU),
v’ Kistik Fibrozis,
v Konjenital Adrenal Hiperplazi,
v" Spinal Muskuleratrofi (SMA)
Yetiskinlik doneminde ise,
v Huntington Hastaligi,
v’ Crohn hastalig,
v Behcet Hastalig,
v' Ailevi Akdeniz Atesi Hastaligi (FMF),
v' Cam Kemik Hastalg,
v’ Erken Yaslanma Hastaligi (Progeria),
v Albinizm soylenebilir.
Cocuklarda ve yetiskinlerde goriilen bu hastaliklarin buytk cogunlugunun
tedavisi bulunmamaktadir .
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Diinya genelinde 6000-8000 cesit

Tani uzun surecte konulabilmekte

Yarisina yakini yanlis 6n tani

Cogunlukla genetik nedenli ve cocukluk cagi
baslangicli
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v’ Teshis zorlugu

v Hekim deneyimleri ve klinik gézlemlerin yetersizligi

v’ Oncelikli amac ndbetlerin engellenmesi ve progronuzun iyilestirilmesi
v’ Saglk hizmeti almada ve saglik hizmetlerine ulasiminda cesitli sorunlar

v Halk sagligi1 sorunlari ve Ekonomik problemler

Sonucta; 6zel yaklasim ve uygulamalara ihtiya¢ duyulmakta
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v’ Ulkelerin, saglik politikalarina ve
stratejilerine «nadir hastaliklar» icin yeni
plan ve politikalar dahil etmesi gerekir




Gy resmsenn Q. SAGLIK BAKANLIGI'NIN NADIR HASTALIKLAR YAKLASIMI

2009 yilinda Saglk Bakanhginin da dlizenleme kurulunda yer aldigi Technical Assistance
Information Exchange Instrument of the European Commission (TAIEX) calistayi
duzenlenmistir. Calistayda, nadir hastaliklar ve yetim ilaglar konusu giindeme alinmis ve
sorunlar/coziim Onerileri tartisiimistir.

2014 yilinda Saghk Bakanhgi Hasta Haklari ve Tibbi Sosyal Hizmetler Daire Baskanligi tarafindan
“Nadir Goriilen Hastaliklar” raporu hazirlanmistir. Rapora 6zellikle “Cocuk Metabolizma, Cocuk
Endokrin ve Cocuk No6roloji” alaninda gorulen nadir hastaliklar konu edinmistir.

Turkiye Saglik Enstitiileri Baskanligi (TUSEB) ve Saglik Bakanligi Dis iliskiler ve Avrupa Birligi Genel
Muadirligu isbirligi ile istanbul’da 29-31 Ekim 2015 tarihleri arasinda diizenlenen “II. Tirk Tip
Dinyasi Kurultay”” inda “Nadir Hastaliklar Calisma Grubu” olusturularak nadir hastaliklar
tartisiimistir.

Saglik Bakanligi ve TSK Saglik Komutanhg Stratejik is Birligi ile 29 Subat 2016 Diinya Nadir
Hastaliklar glini programi ve calistay dizenlenmistir.

Saglhk bakanhgi Saglk Hizmetleri Genel Mudirliglu ve Turkiye Saghk Enstittleri Baskanlig is
birligi 2017 yilinda Ankara Uluslararasi Nadir Hastaliklar Panel ve Calistay’i dizenlenmistir.
Calistayda nadir hastaliklarda yasanan gucllkler, laboratuvar uygulamalari, AR-GE calismalari ve
yetim ilaclar konusu konusulmustur.
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 T.C. Saghk Bakanhlgi Halk Saglgi Genel Mudirligli Cocuk ve Ergen Sagligi Daire
Baskanliginin yurattigl tarama calismalarinda Fenilketonuri Tarama Programi,
Konjenital Hipotioidi-KHT, Biotinidaz Eksikligi-BE, Kistik Fibrozis-KF, Konjenital
Adrenal Hiperplazi, Gelisimsel Kal¢ca Displazisi (GKD) Tarama Programi nadir
hastaliklarin teshisi icin yapilan calismalar olarak goze carpmaktadir.

e Saghk Bakanligi disinda nadir hastaliklar konusunda faaliyet yuruten bir diger kamu
kurumu da TUSEB olarak géze carpmaktadir. TUSEB’in yapmis oldugu calismalar
(TUSEB, Turkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghgi Enstitisi);

v Nadir Hastaliklar Farkindalik Guna Toplantisi, 28 Subat 2018, Ankara,

v Ankara Kurumlarinin Nadir Hastalik Konusunda Kapasiteleri Sorunlari Calistayi
v Nadir Hastaliklar Registry Sistemleri Calistayi,

v’ Insan Genom Projesi,

v’ Ulusal Biyobanka olarak gosterilebilir
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BAKANLIGININ NADIR HASTALIKLAR STRATEJIK HEDEFLERI

Hedef 1. Bilginin Gelistirilmesi ve Farkindalik Calismalari (Sorumlu: SAGEM ve Paydaslar)

Hedef 2. Tani ve Tedaviye Erisimin Saglanmasi ve Mevcut Tani ve Tedavinin gelistirilmesi
(Sorumlu: Saglik Tesisleri-SHGM - KHGM)

Hedef 3. Arastirma ve gelistirme (Ar-Ge) Calismalari (Sorumlu: TUSEB ve Universiteler)

Hedef 4. Tarama Programlarinin Gelistirilmesi (Sorumlu: HSGM)

Hedef 5. Nadir Hastaliklarin Epidemiyolojik Calismalari (Sorumlu: TUSEB, Universiteler ve HSGM)
Hedef 6. Yetim ilaclara Erisim ve Arastirma Destegi (Sorumlu: TITCK - SGK)

Hedef 7. Bakim Hizmetleri ve Sosyal Destegin Saglanmasi (Sorumlu: Saglk Kuruluslari Yerel
Yonetimler - SHGM - KHGM - ASPB)
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1. Kas hastaliklariicin 2 néromuskuler Hastaliklari
merkezimize(Sadi Konuk ve Mazhar Osman Ruh ve Sinir
Hastaliklari Hastanesi) ek olarak Sancaktepe ve
Gaziosmanpasa Fizik Tedavi Rehabilitasyon hastanelerinde de
kas hastaliklari merkezi kurulum calismasi devam etmektedir.

2. TBMM Nadir Hastaliklari Arastirma Komisyonunun yapmis

1
[ » :\v oldugu ziyaret ile de bu hasta gurubuna ait hastalar evde
' e \ ziyaret edilmis ve komisyona konu hakkinda bilgi sunulmustur.
¥
. ’ l 3. il Saglik Midurltgi olarak ISTisNA -IStanbul Tanisiz ve NAdir
\ Hastaliklara C6zim Platformu Fizibilite Projesine paydas

olunmus ve calismalara katkida bulunulmaktadir.



A N SN

AN NN VN N

T.C. Saghk Bakanhg: N
istanbul il Saglk Midrligii g‘g&

Albinizm Dernegi

Behcet ve Ailevi Akdeniz Atesi HastalariDernegi
Cocuk Endokrinolojisi Dernegi

Cocuk Ortopedisi Dernegi

Cocuk Romatizma ve Bobrek Hastaliklari Dernegi
Cocuk Romatolojisi Dernegi

Cocuk Solunum Yolu Hastaliklari ve Kistik Fibrozis
Dernegi

Fenilketontri (PKU) Aile Dernekleri

FMF ve Romatizmal Hastaliklar Dayanisma Dernegi
Gelisimsel Cocuk No6rolojisi Dernegi

Genetik Hastaliklari Dayanisma Dernegi

Hasta ve Calisan Guvenligi Dernegi

immun Yetmezlik Dernegi 17 Cocuk Metabolizma ve
Beslenme Dernegi

Kas Hastalarini Koruyucu Aileler Dernegi

Kas Hastaliklari Dernegi

Kistik Fibrozis Yardimlasma ve Dayanisma Dernegi
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NADIR HASTALIKLAR ile ILGiLi STK’LAR

Klinik immuinoloji Dernegi
Kritik Bakim Dernegi
Mukopolisakkaridoz (MPS) ve Benzeri Lizozomal Depo
Hastaliklari Dernegi

Nadir Hastaliklar Dernegi

Nadir ila¢ Firmalari Dernegi

No6roloji Hemsireligi Dernegi

Palyatif Bakim Dernegi

Palyatif Saglik Hizmetleri Dernegi

Saglk ve Sosyal Hizmetler Dernekleri Federasyonu
Sistinozis Hastalari Dernegi

SMA Hastaligi ile Mucadele Dernegi

Tibbi Genetik Dernegi

Turk Cocuk Gastroenteroloji Hepatoloji ve Beslenme
Dernegi

v' Turk Neonatoloji Dernegi
v Turkiye Cocuk Nérolojisi Dernegi
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v National Organization for Rare Disorders (NORD)

/ fr;i/ The European Organization for Rare Diseases (EURORDIS)

. 4 International Conference for Rare Disease and Orphan
Drugs (ICORD)
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3 Nadir hastaliklarin tedavisinde kisiye 6zel ve bu sebeple
 maliyeti yiksek "yetim ilaclar" kullaniimaktadir.

Maliyeti 1.5-2 Milyar civarindadir
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Ticarilestirme, politikalar, geri 6deme,
fiyatlandirma ve daha fazlasi dahil olmak tzere
diinya capinda yetim ilaclarin gelisimini
yonlendirecek itici makroekonomik faktorler,
politikalar ve sorunlar tespit edilerek ¢c6ziim
onerileri sunulmalidir
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‘Nﬁ @) o ylksek dizeyde bir saglik sistemi

o © organizasyonunu gerektirmektedir.
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