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SUNUS

Basta T.C. Saglik Bakanlig olmak tizere ilgili Bakanliklar ve kurumlarin is birligi ile Nadir Hastaliklar
Federasyonu ev sahipliginde “Nadir Yasamlar ve Nadir Hastaliklar Zirvesi’nin ikincisi 26 Mart 2026 tarihinde
Ankara Bilkent Otelde basariyla gerceklesti.

Saglik Bakan yardimaisi Prof. Dr. Nurullah OKUMUS, Cumhurbagkanhigi Saglik Komisyonu tyesi ve
Ankara Universitesi Rektérii Prof. Dr. Necdet UNUVAR, Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Rektrii ve
Universite Hastaneleri Birligi Bagkani Prof. Dr. Nuri AYDIN, Cumhurbaskanligi Strateji Bagkanligi Plan
ve Programlar Genel Muduri Osman Nuri ERDEM, Saglik Bakanligi Halk Saglhgr Genel Midirt Doc.
Dr. Muhammed Emin DEMIRKOL ve Nadir Hastaliklar Federasyonu Baskani Deniz ATAKAY”in acilis
konusmalariyla baglayan Zirve' kapsaminda 4 ayr panel ve bir 6zel calistay gerceklestirildi. llgili Kurumlar,
universiteler ve sektérel kurulug ve STK temsilcilerinden 250'den fazla katilimla gerceklegtirilen 1. Nadir
Yagamlar ve Nadir Hastaliklar Zirvesi; bu konuyla ilgili basarili ve kalici politikalarin geligtirilmesine isik

tutacak dnemli konusma ve sunumlarla sahne oldu.

Bu rapor; Nadir hastaliklar alaninda ortak akil ve ig birligi zemininin gticlendirilmesine yonelik, zirvede

yapilan konusma ve sunumlar kismen &zetlenerek ilgililerin istifadesine sunulmak tizere hazirlanmustr.

Paydaslarin katki ve katilimiyla; nadir hastaliklarin ortak bir sorumluluk anlayisiyla ele alindigi ve deger
temelli, kapsayici, stirdrilebilir politika yaklagiminin desteklendigi zirveye katki veren, katilan tiim taraflara

tesekkir ederiz.

(Q)) NADR

FEDERASYONU
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NADIR HASTALIKLARDA ULUSAL EYLEM PLANI ve SAGLIK POLITIKALARI

Moderatérler:
Prof. Dr. Onur Burak DURSUN / Saglik Bilimleri Universitesi (Nadir Hastaliklar Bilim Kurulu Uyesi)
Giilnur GOKMEN / Nadir Hastaliklar Federasyonu

Konugmacilar:

Uzm. Dr. Murat GULSEN / SHGM Nadir Hastaliklar Daire Bagkan

Prof. Dr. Cigdem Seher KASAPKARA / Gazi Universitesi Ogretim Uyesi

Esra MUS / Saglik Bakanligi Saglik Bilgi Sistemleri Genel Mudiirltgu, Standart ve Akreditasyon Daire Bagkani
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NADIR HASTALIKLARDA ERKEN TANI ve YENILIKCi COZUMLER

Moderatérler:

Prof. Dr. F. Duygu OZEL DEMIRALP / TUSEB Biyoteknoloji Enstitiisii Baskani
Prof. Dr. Ercan MIHCI / Cocuk Genetik Dernegi Bagkani
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Dr. ibrahim KARAKUS / Saglik Bakanhg Saglik Hizmetleri Genel Mudiirligii
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Serap OZKURT KARAGICEK / UCB Pharma Pazar Erisim, Surduriilebilirlik ve Dis liskiler Direktéri



NADIR HASTALIKLAR VE NADIR YASAMLAR ZIRVESI-2026 | SONUG RAPORU

PANEL -3

NADIR HASTALIKLARDA FINANSMAN ve GERi ODEME UYGULAMALARI
(Tiirkiye ve Diinya Perspektifi)

Moderatérler:
Prof. Dr. Zafer CALISKAN / Hacettepe Universitesi Ogretim Uyesi
Av. Giines UYAR / Nadir Hastaliklar Federasyonu Genel Sekreteri

Konusmacilar:

Osman Nuri ERDEM / Cumhurbaskanligi Strateji Bagkanligi Plan ve Programlar Genel Midiiri
Aysegiil GUNBEY OZTEK / SGK, GSS Genel Midirliigii Yurtdisi Saglik Hizmetleri Daire Baskani
Prof. Dr. Fulya ilgin GONENGC / Medipol Universitesi Hukuk Fakiiltesi Dekani

Osman SAHIN / (Frontier View) Kidemli Uygulama Yéneticisi
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NADIR HASTALIKLARDA KORUYUCU HEKIMLIK ve SOSYAL UYGULAMALAR

(Genetik ve Yenidogan Taramalar)
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Uzm. Dr. Rahsan CINAR / Saglik Bakanligi Halk Saghgr Genel Mudirltga,
Cocuk ve Ergen Saglhgi Daire Bagkanligi Birim Sorumlusu
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Prof. Dr. Nurullah OKUMUS
Saglik Bakanhgi Bakan Yardimaisi

Nadir Hastaliklarin

Bireysel, Toplumsal ve Ekonomik Yiikii

Degerli katiimailar, 8ncelikle bu kiymetli organizasyon icin tesekkiirlerimi sunuyorum. Aslinda bu alanda konusulacak
cok fazla baghgimiz var. Hep ifade ettigimiz gibi, “Nadir Hastalik” tanimi bu tabloyu anlatmakta yetersiz kaliyor;

mevcut durumu “Nadir Gérillen Cogul Hastaliklar” olarak nitelendirmek ¢ok daha isabetli olacaktr.

Toplumsal Etki ve Kronik Siireg

Bu hastaliklar tekil olarak ele alindiginda toplumda az gériilse de biitiine baktigimizda, her 12 ila 20 kisiden birinin
nadir bir hastaliktan etkilendigi gercegiyle karsi karsiyayiz. Diinya niifusunun yaklasik %5 ile %7'sinin bu gruptaki
hastaliklardan etkilendigi artik literatiire girmig bir bilgidir. Dolayisiyla bizler, toplumun cok buytk bir kesimini

dogrudan ilgilendiren devasa bir meseleden bahsediyoruz.

Bu hastaliklarin en temel 6zelligi, biyiik bir kisminin genlerimize naksedilmis, yani tabiri caizse kaderimizde yer alan
hastaliklar olmasidir. Ustelik bunlar, birkac giinde atlatilan gecici saglik sorunlar degildir; 8miir boyu siiren, kronik ve
ilerleyici bir karakter tasirlar. Kisa sureli bir hastalikta bile anlatacak cok sey bulurken, bir 8mre yayilan nadir hastalik
hikayelerinin hem birey hem de aile nezdindeki derinligi, inanin romanlara veya ansiklopedilere sigmayacak kadar

biyiiktar.

Tani ve Tedavideki Zorluklar

Nadir hastaliklarin miicadelesi de tanisi da takibi de son derece giictir. Tani stirecindeki en ufak bir gecikme,
yasam boyu stirecek hasarlan tetikleyebildigi icin her saniye kritiktir. Ginimizde gen tedavileri, bireysellestirilmis

yaklagimlar ve enzim replasman tedavileri gibi pek cok secenekle umudumuz artsa da iki temel sorunla yiizlesiyoruz:
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1. Bazi tedavilerin klinik etkinliginin hentiz tam anlamiyla kanitlanmamig olmasi.

2. Ekonomik Yik: Maliyetler artik akil almaz boyutlara ulasti. Gegenlerde inceledigim bir dosyada, tek bir dozun
fiyati 4,4 milyon dolardi. Yillk bazda tekrarlanan dozlari hesaba kattiginizda, bu rakamlan sadece bireylerin
degil, devletlerin ve en giclii saglik sistemlerinin bile kargilamasi neredeyse imkansiz hale geliyor. Bu konu,

hepimizin ortak ve kanayan yarasidrr.

Bilgiye Erigim ve “Gériinmezlik” Sorunu

Bu alanda bilgiye ulasmak da bir o kadar zordur. Ailelerimiz cogunlukla, “Adini dahi ilk kez duydugumuz bir hastalikla
bas basa kaldik” diyerek caresizliklerini dile getiriyorlar. Toplum genelinde de bu isimler bilinmedigi icin hastalarimiz

ve aileleri ne yazik ki g6z ardi ediliyor, adeta “gériinmez” sayiliyorlar.

Tedavi edilmediginde fiziksel ve sosyal olarak toplumun digina itilen bu bireyler, sesini duyuramayan sessiz bir yigin
haline gelebiliyor. Bu duvarlari yikmak bizler icin sadece tibbi bir zorunluluk degil, ayni zamanda insani bir gérevdir.
Tani alindigr andan itibaren baslayan o uzun ve mesakkatli sosyal yolculukta aileler, sadece hastalikla degil, en
yakin cevrelerindeki 6n yargilarla dahi miicadele etmek zorunda kaliyorlar. Bu tablo, sosyal agidan cok hizli ¢éziim

iretmemiz gereken bir alani isaret etmektedir.

Erken Tan::
Bir Kader ya da Tercihi Degistirme Miicadelesi

Evet, nadir hastaliklarin genlerimizde yazili olmasi hasebiyle bir “kader” gerceginden bahsedebiliriz. Ancak bu
hastaliklarla caresizce bas basa kalmak bizim kaderimiz degildir. Ciinkii nadir hastaliklarin en temel 6zelligi, erken tan
konuldugunda tedavi ve yénetim imkaninin bulunmasidir. Dolayisiyla bizlerin, Saglik Bakanligi ve saglik yéneticileri

olarak en birincil gérevi; bu hastaliklarin erken tanisini koymak ve tedaviye erisimi kesintisiz saglamaktir.

Tarama Programlan: Evlilik Oncesinden Yenidogana Erken tani spektrumumuzu her gecen giin daha da

genisletiyoruz. Sadece yenidogan agamasiyla yetinmiyoruz.

e Evlilik Oncesi ve Gebelik: Artik riskleri daha yolun basinda, evlilik éncesi tarama programlanyla tespit

edebiliyoruz. Bu uygulamalari hem tilkemizde hem de diinyada kararlilikla hayata gecirdik.

* Halk Saghgi Genel Midiirliigii Calismalari: Topuk kani, gérme ve isitme tarama programlarimiz biyiik

bir bagariyla devam ediyor.

* Yenidogan Kcritik Konjenital Kalp Hastaliklari Taramasi: Yakin zamanda baslattigimiz bu program “Pals
Oksimetre” yontemiyle isliyor. Bu basit ama hayati dokunusla bebeklerimizin hayatini kurtariyor, ileride

yasayabilecekleri kronik sikintilarin éniine daha en bastan geciyoruz.

Ulusal Saglik Géstergeleri ve Oliim Hizina Etkisi

Erken tani konulmayan nadir hastaliklar; agir engellilik hallerine, kronik sorunlara ve maalesef kayiplara yol agmaktadir.
Bu nedenle erken tani calismalari, sadece bireysel bir saglik hizmeti degil; bebek ve yenidogan &lim hizini dogrudan

etkileyen, ulusal saglik géstergelerimiz icin hayati bir faktérdur.
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Bir tilkenin gelismislik ve refah diizeyinin diinyadaki en temel kriterlerinden biri hala bebek &ltim hizidir. Tirkiye olarak

son 20 yilda yuruttigumiz etkin tarama ve izlem programlar sayesinde muazzam bir déntistim gerceklestirdik:

* 5 Yas Alti Cocuk Oliim Hizi: 20 yil 6nce binde 40'li seviyelerdeyken, bugiin bu rakami binde 10,9 seviyelerine
indirmeyi basardik.

e Bebek Oliim Hizi: Binde 315 seviyelerinden 8,9'a kadar gerilemis durumdadir.

Yenidogan Verilerinde Biiyiik Déniigiim

Ben bir cocuk hekimi ve ayni zamanda bir yenidogan uzmaniyim. Bu yiizden bu veriler benim icin sadece soguk
rakamlardan ibaret degil; her biri kurtarilan, hayata tutunan bir evladimiz demektir. 2000'li yillarin basinda binde 17
civarinda olan yenidogan &lim hizimiz, bugiin bakanligimizin giiclii saglik altyapisi ve etkin calismalariyla binde 5
seviyelerine kadar diismusgtir. Elbette bu basariyla yetinmiyoruz. Hedefimiz, bu verileri gelismis diinya standartlarinin

da tizerine tagimak ve her bebegimize en saglikli yasam baslangicini sunmaktir.

Teknolojik Vizyon ve Yerli Tedavi Stratejileri

Bas Déndiiren Teknolojik Gelismeler

Gunumiizde biyoteknoloji, bilisim ve bilgi sistemleri alaninda gercekten bas dénduriicti gelismeler yasaniyor.
Bu ilerlemeyi &zellikle ilag sanayisinde; kisisellestirilmis tedaviler ve gen terapileri 6zelinde somut bir sekilde
gdzlemliyoruz. Neredeyse her giin yeni bir ydntemle kargilagiyoruz. Nadir hastaliklarin kronik dogasi ve dogrudan
hedef kitleye 6zel ¢éziimler gerektirmesi, bu alani kiiresel ilag sanayisinin de ana odak noktalarindan biri haline

getirmis durumdadbr.

“Etrafinda Dénenler” Degil, “Yanina Oturanlar” Olmaliyiz

Nadir hastaliklar, dogasi geregi mutlak bir multidisipliner yaklagim gerektirir. Séyle bir tablo hayal etmenizi istiyorum:
Merkeze hastamizi ve ailesini koyun; cevresinde ise saglik sistemleri, hekimler, sosyal hizmet uzmanlar, sivil toplum

kuruluglari ve ilag firmalarindan olusan devasa bir cember... Herkes bu merkezin etrafinda bir déng icerisinde.

Ancak en ortada, caresizce bir destek ve umut 1sig1 bekleyen bir birey var. Bizim asil gérevimiz, o kisinin etrafinda
sadece birer “sistem dislisi” gibi dénmek degildir. Bizim sorumlulugumuz; o cemberden cikip hastanin yanina
oturmak, onunla ayni hizaya gelmek ve o agr yiikii gercekten omuzlamaktir. Teknolojiyi de bilisimi de ancak bu

amaca hizmet ettigi stirece kiymetli araclar olarak gérmeliyiz.

Umut Suistimaliyle Miicadele ve Yerli Uretim Potansiyeli

Nadir hastaliklar alaninda yiritilen ¢alismalarin yogunlugu, maalesef bazen canimizi yakan tablolari da beraberinde
getiriyor. Etkinligi heniiz klinik olarak kanitlanmamis yéntemlerin ailelere birer “kesin umut” gibi sunulmasi, bizim en
buyik hassasiyet noktamizdir. Rabbim kimseyi béyle bir sinavla imtihan etmesin; ancak béyle bir durum basiniza

geldiginde, tutunacak bir dal arayan ailenin veya bireyin her firsata nasil sarnldigini cok daha net gériiyorsunuz.

Bizim bilim insanlar ve saglik yéneticileri olarak temel vazifemiz; en dogru, en etkin ve maliyet-etkin tedaviyi
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vatandagimiza sunmaktir. Bugtin milyonlarca dolar deger bicilen bazi ilaclarin temel yapisina baktigimizda, aslinda
basit bir enzim yapisindan veya birkac amino asitten olustugunu gérityoruz. Ulkemizdeki akademisyenler ve
arastirmacilar, bu tedavileri gelistirebilecek her tiirli kapasiteye sahiptir. Bizler, bu yiksek maliyetli tedavileri cok

daha ulagilabilir rakamlarla her bir bireyimize sunabilmek adina var giictimiizle calisiyoruz.

Stratejik Adimlar ve is Birligi Cagrisi

Sayin Bakanimizin biiyiik destekleriyle, TUSEB biinyesinde gen ve enzim tedavileri tizerine tiretim calismalarimiza
baglamig bulunuyoruz. Ancak takdir edersiniz ki bu, sadece Bakanlik olarak tek bagimiza omuzlayabilecegimiz bir

yuk degildir.

Buradan sivil toplum kuruluglarimiza, derneklerimize ve federasyonlarimiza bir cagrida bulunmak istiyorum: Liitfen
bizlere sadece tek bir hastaligin temsilcisi olarak gelmeyin. Biz kuskusuz her hastaliga ve her bireye ulagmak istiyoruz;
ancak daha giiclu bir is birligi zemini icin el ele vermemiz, tniversitelerimiz ve aragtirma merkezlerimizle butiinlesik
bir stratejiyle hareket etmemiz gerekiyor. Eger kendi gen ve enzim tedavilerimizi kendi yerli imkanlarimizla

gelistirmezsek, bir siire sonra bu devasa ekonomik yiikiin siirdirilebilirligi imkansiz hale gelecektir.

Siirdiiriilebilir Odeme Modelleri ve Bilimsel Kararlilik
Performansa Dayali Odeme ve Regiilasyon Stratejisi

Yiksek maliyetli tedaviler konusunda bugiin Amerika, Fransa ve Hollanda gibi tlkeler artik cok daha katr kriterler
uygulamaya basladi. Bu tilkeler “Risk Paylagimi” veya “Performansa Dayali Odeme” modellerine gecis yapiyorlar.
Yani ézetle; “Ben bu tedavi maliyetini karsilanim ancak tedavi hedeflenen fayday: sagliyorsa bu 6demeyi yaparim”

diyorlar.

Ulke olarak bizim de bu sisteme gecmemiz artik bir zorunluluktur. Bir yanda tedavi hakki olan ve umutla bekleyen
ailelerimiz, diger yanda ise bu safiyane umudun ve kamu kaynaklarinin suistimal edilmemesi gercedi var. Saglik
Bakanligr olarak en kritik gdrevimiz; diizenleyici (regiilatsr) rolimiizii tavizsiz bir sekilde uygulayarak, klinik etkinligi

kanitlanmig tedavileri en hizli sekilde vatandagimiza ulagtirmaktr.

Biitiinlesik Koordinasyon Giicii

Bu stirecleri basariya ulagtirmak icin bilim insanlarnimizin, tiniversitelerimizin ve sivil toplum kuruluglarmizin destegi
hayati 6nem tagiyor. Daha énce de belirttigim gibi; biz sizin etrafinizda dénmek degil, sizin yaninizda oturmak
istiyoruz. Ancak bunun yolu, tam bir es gtidiim ve el birligiyle hareket etmekten geciyor. Nadir hastaliklar sadece bir
saglik sorunu degildir; egitimden istihdama, sosyal destekten hukuki haklara kadar uzanan ¢ok paydasli ve bittinlesik

bir meseledir.

Dezenformasyon ve Topuk Kani Tartismalari Uzerine

Sézlerimi tamamlamadan 8nce, son dénemde hepimizin mesaisini ve enerjisini haksiz yere mesgul eden bir konuya
deginmek istiyorum. Bir tarafta kiymetli hocalarimiz islerini gticlerini birakip bilimin 1siginda bizlere destek verirken;
diger tarafta kaynagini anlayamadigimiz ilging bir direncle karsilagiyoruz. Maalesef asi karsith§inin yanina simdi de

bir “topuk kani taramasi” karsithgi eklenmeye caliiliyor.
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Sosyal medyada érgitlenen bazi gruplarin, Sayin Bakanimiz Prof. Dr. Kemal Memisoglu'na hitaben yazdiklar
akil digi iddialari dehsetle takip ediyoruz. “Yeni dogan bebeklerin topugundaki tireme noktalar neden deliniyor?”
veya "Refleksolojiye gére topuk bélgesi tireme organlarini temsil eder, cocuklarin gelecekteki fonksiyonlarini mi

bozuyorsunuz?” gibi hicbir bilimsel temeli olmayan iddialar ortaya atiliyor.

Bilimin Isiginda Sarsilmaz Kararlilik

Isin trajikomik yani, bu iddialan destekleyen tek bir bilimsel calisma veya literatiir bilgisi mevcut degildir. Bugiin en
gelismis yapay zeka araclarina veya tibbi veri tabanlarina sorsaniz dahi karginiza hicbir veri cikmaz; ¢tinkii bu iddia

tamamen hayal Grintdr.

Bu tir asilsiz sdylemlerle yolumuza tas koymaya calisanlan, kullanilan agir ifadeleri veya tazminat tehditlerini
asla dikkate almiyoruz. Bizim tek bir &nceligimiz var: Bir tek bebegimizin dahi nadir bir hastalik nedeniyle engelli
kalmasini veya hayatini kaybetmesinin &niine ge¢gmek. Bilimin rehberliginde, tarama programlarimizi ayni kararlilikla

strdirecegiz.

Sunu da teknik bir not olarak ekleyeyim; bu programin adi “Topuk Kani Tarama Programi”dir. Ancak biz kani illa

topuktan almak zorunda da degiliz, nemli olan o numunenin en saglikli sekilde sisteme dahil edilmesidir.

Bilimsel Veriler Isiginda Topuk Kani ve Asi Ger¢egi
Neden Topuk Kani Tercih Ediliyor?

Kamuoyunda merak edilen teknik bir konuya aciklik getirmek isterim: Neden topuk kani? Aslinda klinik ortamda
bebegimizden halihazirda damar yoluyla kan alinmasi gerekiyorsa, saglik personelimiz o enjektérdeki kandan tarama
kagidina damlatma islemini zaten gerceklestiriyor. Hatta damardan alinan kan; daha az agrli olmasi, daha gtivenilir

sonug vermesi ve hemoliz (kan hiicrelerinin parcalanmasi) riskinin diistikligi agisindan oldukga avantajl bir drnektir.

Ancak her yeni dogan bebegi saglikli bir sekilde taburcu ederken damar yolu agmak, ciddi bir uzmanlik ve
girisimsel stire¢ gerektirir. Oysa topuktan kan almak; egitimli her saglk calisaninin kolaylikla uygulayabileceg;,
bebege en az miidahale ile en hizli sonucu veren ve bu pratikligi sayesinde tim diinyada standart kabul edilen
bir yéntemdir. Bunun tizerinden “tireme noktalarinin hasarlanmasi” gibi safsatalar tiretmek, bana gére cehaletten
ote, kasith bir propagandadir. Bilim insanlari olarak bu tiir dezenformasyonlara karsi vatandaglarimizi uyarmak asli

sorumlulugumuzdur.

Asi Kargithgi ve “Toplam Yarar” ilkesi

Benzer asilsiz iddialarla agi karsithginda da karsilagiyoruz. “Genlerimizi degistiriyorlar” ya da “Icindeki koruyucu
maddeler zararl” gibi séylemler bilimsel gerceklerle bagdasmamaktadir. Sunu unutmamaliyiz: Her giin kullandigimiz

en basit suruplarda veya tabletlerde dahi raf émriinii ve stabiliteyi saglamak icin koruyucu maddeler mevcuttur.

Tibbi her miidahalede, en basit ilacta bile alerjik reaksiyon veya anafilaksi riski teorik olarak her zaman vardir. Ancak
biz bilimsel degerlendirmelerimizde her zaman “toplam yarar” ilkesine bakariz. Agilar, insanlik tarihinin en buyik
saglik bagarlarindan biridir. Bilimin ve verinin 1s1§inda, cocuklanmizi dnlenebilir risklerden korumak icin dogru

bildigimiz yolda kararlilikla yirimeye devam edecegiz.
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Dezenformasyonla Topyekiin Miicadele

Agi karsithginin yanina “topuk kani karsithginin” eklenmesi bizleri derin bir endiseye sevk ediyor. Bu noktada
Universitelerimize, derneklerimize ve bilim insanlarnimiza biiyiik gérevler diistiyor. Ancak en kritik paydagimiz basin ve
yayin organlandir. Topluma ulagsmada en kestirme yol olan medyanin, halki bilinclendirmesi ve bu bilimsel gercekleri
bikmadan anlatmasi gerekmektedir. Yaptigimiz her taramanin, sagladigi hayati faydalarla toplum sagliginin sigortasi

oldugunu her platformda dile getirmeliyiz.

Diinden Bugiine Gelecege Dair Umutlarimiz Artiyor

Sézlerimi bitirirken bir gézlemimi paylagmak istiyorum. Kendi asistanlik yillanima, yani yaklagik 15-20 yil &ncesine
déndugiimde; nadir hastaliklar bugiinkii kadar giindemimizde degildi. ilk dernekler kurulmaya basladiginda bu

cabalari anlamlandirmakta zorlananlar bile olmugtu.

Ancak bugiin geldigimiz noktada; toplumda ve bilim camiasinda olusan bu yiksek biling bizlere biiyiik bir giic
veriyor. Nadir hastaliklarin artik “gériinmez” olmaktan ¢ikip devletin ve bilimin ana giindem maddelerinden biri

haline gelmesi, gelecekte cok daha hayirli ve basarili sonuglar alacagimizin en bilytik teminatidir.

Bu zirvenin hayirli sonuclara vesile olmasini diliyor, emedgi gecen herkese tesekkiirlerimi sunuyorum. Kalin saglicakla.

i

sanofi
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Prof. Dr. Necdet UNUVAR

Ankara Universitesi Rektorii,

Cumhurbaskanhgi Saglik Politikalari Kurulu Uyesi

Nadir Hastaliklar:
Gériinenden Daha Biiyiik Bir Gergeklik

Cok kiymetli dostum Saglik Bakan Yardimcimiz Nurullah Hocam, degerli rektérlerimiz, Nadir Hastaliklar Federasyonu
Baskanimiz Sayin Deniz Hanim, Cumhurbagkanli& Strateji ve Biitce Bagkanliginin kiymetli temsilcileri, genel
midurlerimiz, saygideger hocalarmiz ve degerlikatilimcilar; hepinizi enicten saygi ve muhabbetlerimle selamliyorum.
Nadir Hastaliklar Federasyonu tarafindan diizenlenen bu stratejik zirvede sizlerle bir arada bulunmaktan biyiik bir

memnuniyet duydugumu ifade ederek sézlerime baglamak isterim.

“Nadir” Olanin Yaygin Etkisi

Benden énce kiirstiye cikan degerli konusmacilarimizin da altini ¢izdigi tizere; aslinda “nadir” olarak tanimladigimiz
bu tablo, toplumsal 8lcekte hi¢ de nadir rastlanan bir durum degildir. Sadece Tirkiye 6zelinde baktigimizda, en az 7
milyon insanimizi birincil olarak etkileyen bir gerceklikten bahsediyoruz. Milyonlarca vatandagimizi dogrudan ya da
dolayli olarak ilgilendiren, ekonomik yiikii ve sosyal boyutlari son derece yiiksek olan bu mesele, sadece tilkemizin
degil tim diinyanin ortak sorunudur. Bu sebeple nadir hastaliklar konusu, siirekli gtincel tutulmasi ve cok yénli

olarak ele alinmasi gereken bir alandir.

Ankara Universitesi'nin Vizyoner Yaklagimi

Ankara Universitesi olarak nadir hastaliklar alanini akademik ve insani bir 8ncelik olarak gérilyoruz. Bu konudaki
calismalarimizi kararlilikla stirdiiriiyoruz. 2020 yili Adustos ayinda rektérlik gérevine bagladigim dénemde, heniiz
IVEK Baskanligi gérevini yuriitiirken bu konu giindemimize gelmisti. Nadir Hastaliklar Komisyonu Baskanimiz

Burcu Hanim konuyu bana aktardiginda, tiniversitemiz nezdinde vakit kaybetmeden harekete gecme karari aldik.

Akademik Yapilanma ve Arastirma Merkezi

Nadir hastaliklar her ne kadar eriskin popiilasyonu da ilgilendirse de agirlikl olarak cocuk hekimliginin uzmanlik

alanina girmektedir. Nitekim Sayin Bakan Yardmcimiz Nurullah Bey de bir cocuk hekimi olarak bu alana biiyiik
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emek vermektedir. Biz de bu siirecte Cebeci Hastanesi Baghekimimiz Prof. Dr. Tanil Kendirli ile istisare ederek,

Universitemiz biinyesinde bu konuda yetkinlesmis isimleri belirledik.

Daha 6nceki rektérimiiz déneminde Belcika ve Ingiltere gibi merkezlerde egitim alarak tecriibe kazanan
arkadaslarimizdan Fatma Tuba Eminoglu ile bir araya gelerek stireci detaylandirdik. Ankara Universitesinde nadir
hastaliklar alaninda bir aragtirma merkezi kurulmasi icin gerekli adimlari stiratle attik ve bu bilimsel altyapiyi kurumsal

bir kimlige kavugturduk.

Tiirkiye'nin Miistakil ilk ve Tek Nadir Hastaliklar Merkezi

Universitemizde aldigimiz bu karari hizla hayata gecirdik ve sadece bir birim kurmakla kalmayip, bu merkezin fiziki
altyapisini da insa ettik. Bugtin gururla ifade edebilirim ki; Ankara Universitesi biinyesinde Tiirkiye'de nadir hastaliklar
alaninda miistakil binaya sahip sayili merkezlerden birini hayata gecirdik. Iki bucuk katli binamizin bir katini Faz
1 merkezi, diger bir buguk katini ise tamamen Nadir Hastaliklar Merkezi olarak konumlandirdik. Turkiyede 5-6
tniversitemizde bu alanda merkezler bulunuyor ancak mustakil bir binada miinhasiran bu konuya odaklanan tek

merkez Ankara Universitesindedir.

Sosyal Boyut ve Algi Yonetimi

Nadir hastaliklar genellikle medyanin giindemine trajik hikayelerle geliyor; Sayin Cumhurbagkanimizin ziyaretlerinde
tekerlekli sandalyedeki bir evladimizin ila¢ talebiyle merhamet duygularina hitap eden tablolarla bu meseleyi
taniyoruz. Bir baska agidan bu isin cok biyiik bir mali ve tibbi portresi de var. Hekimlerimiz gayet iyi bilir; rnegin
SMA Tip 1'de kismi basari saglanirken, Tip 2'de basari sansi oldukga diistiktiir. Buna ragmen kamuoyunda her kosulda
her ilacin verilmesi gerektigine dair genel bir algi olusabiliyor. Biz tiniversitemizde olayi sadece tibbi boyutuyla ya da

akademik yayin odakli bir konu olarak ele almadik. Bu mesele, her seyden énce derin bir sosyal konudur.

Biitiinlesik Bilim ve Danisma Kurulu

Meseleyi tim boyutlariyla ortaya koyabilmek adina, olugturdugumuz bilim ve danisma kurulunda yalnizca saglik
profesyonellerine yer vermedik. Kamu temsilcileri, sivil toplum kuruluglar, iletisim uzmanlari ve farkli disiplinlerden
isimleri bir araya getirdik. Ctinkii inaniyoruz ki nadir hastaliklar; sosyal, ekonomik ve toplumsal ayaklari olan cok yanli
bir meseledir. Bu konuyu bugiiniin bir problemi olarak degil, yarinlarin ¢éziimii olarak gériiyor ve bitiincil bir bakig

acisiyla ele aliyoruz.
cisiyla ele aly

“Miitemmim” Olmanin Giicii

Burada 6zellikle “miitemmim” kavramini vurgulamak isterim; yani birbirini tamamlayan unsurlar... Pandemi siireci
bizlere bu kavramin hayatiyetini aci bir sekilde 8gretti. Pandemi 8ncesinde DSO'niin kapasite lciimlerinde ABD,
Ingiltere ve Fransa gibi tilkeler ilk siralarda, Tiirkiye ise 21. sirada gésteriliyordu. Ancak kriz ani geldiginde gérduk ki,

o devasa lkeler en basit koruyucu ekipmana, bir maskeye dahi ulagmakta aciz kaldilar.

Bu tecriibe bize gasterdi ki sistemler; ancak birbirini tamamlayan unsurlar bir arada, giiclii bir koordinasyonla hareket
ederse ayakta kalabilir. Nadir hastaliklar alani da “mitemmim” kavramina en ¢ok yakisan bagliktir. Ekonomi, saglik,
akademi, medya ve sivil toplum... Biirokratlardan kanaat énderlerine kadar topluma mesaj verme giicii olan tiim

kurumlanin tek bir viicut halinde hareket etmesi sarttr.

Bu tiir toplantilari, bu kolektif bilinci diri tuttugu icin son derece kiymetli buluyorum. Emegi gecen herkese tegekkiir

ediyor, hepinizi saygiyla selamliyorum.
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Prof. Dr. Nuri AYDIN

Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Rektéri,

Universite Hastaneleri Birligi Dernegi Bagkani

Tibbi Kesifler ve Bilimsel Sorumluluk
Cercevesinde Nadir Hastaliklar

Sayin Bakanim, degerli rektérlerim ve kiymetli katiimcilar; Nadir Hastaliklar ve Nadir Yasamlar Zirvesi vesilesiyle
sizlerle bir arada bulunmaktan biiyiik bir memnuniyet duyuyorum. Bu anlamli organizasyonu hayata geciren Nadir
Hastaliklar Federasyonu'na ictenlikle tesekkiir ederim. Hayatta nadir olan her sey dogasi geregi kiymetlidir; ancak
s6z konusu saglik oldugunda, bu nadirlik beraberinde yénetilmesi gereken biiyiik bir sorumluluk ve yiiksek maliyetli

tedavi stireclerini getirmektedir.

Tarihsel Miras ve Tanimlama Siirecleri

Nadir hastaliklar bazen tip literatiiriine ilk kez giren, yeni tanimlanan tablolar olarak kargimiza cikmaktadir. Bu
noktada kurumum Cerrahpasanin gurur kaynaklarindan biri olan Prof. Dr. Hulusi Behcet'i anmak isterim. Onun
tanimladigi Behget hastaligi da ilk dénemlerde nadir bir hastalik olarak kabul ediliyordu. Unutulmamalidir ki bir
hastaligin gérilme sikhigi cografyaya gére degiskenlik gésterebilir; bir tilkede ¢ok nadir rastlanan bir durum, bir bagka
cografyada daha yaygin bir saglik sorunu olarak kargimiza cikabilir.

Teknolojik Geligmeler: iki Ucu Keskin Kilig

Genetik test teknolojilerinin hizla gelismesi, nadir hastaliklarin kesfini ve tanimlanmasini ciddi oranda artirmigtir.
Ancak bu durum, tabiri caizse “iki ucu keskin bir kili¢” gibidir. Bir yandan teshis gticimiizu artinrken, diger yandan
yonetilmesi oldukca giic ve hassas bir sireci tetiklemektedir. Ozellikle etkinligi hentiz tam anlamiyla kanitlanmanis
yoéntemlerin, faydasi kisitl tedavilerin ya da endikasyon digi uygulamalarin giindeme gelmesi bizi dikkatli olmaya
zorlamaktadir. Bu alanin ilag endustrisinin ve sanayinin bu denli odaginda yer almasi, bizlerin bilimsel aragtirmalari

cok daha titiz ve glicli bir zeminde yurtitmemizi zorunlu kilmaktadir.

Biitiinciil Sosyal Farkindalik

Nadir hastaliklar sadece laboratuvar verileri ve tibbi miidahalelerle sinirli bir alan olarak gérmemeliyiz. Bu mesele,
tibbi oldugu kadar sosyal bir olgudur. Nadir hastaliklarla miicadele eden bireylerin sosyal hayatta kendilerine
yer bulabilmeleri, dislanmamalari ve toplumdaki farkindaligin artirlmasi en az tedavi stirecleri kadar kritiktir. Bu
kiymetli toplantinin hem bilimsel hem de sosyal farkindalik agisindan sektériimiize ve hastalarimiza énemli katkilar

saglayacagina yurekten inaniyorum. Emegi gecen herkese tesekkirlerimi sunuyorum.
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Osman Nuri ERDEM

Cumhurbagkanligi Strateji Bagkanlg

Plan ve Programlar Genel Miduirii

Teknolojik Déniisiim ve

Surdiiriilebilir Yonetim Stratejileri

Sayin Bakanim, Sayin Rektérler, Sayin Genel Mudiirler, kiymetli hocalarimiz ve degerli katiimcilar; hepinizi saygi ve
hirmetle selamliyorum. Tip biliminde ve dijitallesme alaninda taniklik ettigimiz bag déndurticti gelismeler, gegmiste
hayal dahi edilemeyen pek ¢ok imkani bugiin insanligin hizmetine sunmaktadir. Gen ve hiicre tedavilerinden yapay
zeka uygulamalarina kadar uzanan bu genis teknolojik yelpaze, eskiden tedavisi imkansiz gériilen pek ¢ok hastalik

icin artik giicli birer umut kaynagidir.
imkanlarin Dogru Yénetimi ve Kiiresel Zorluklar

Bu gelismeler elbette bizler icin son derece sevindiricidir; ancak bu imkanlarin dogru yénetilmesi, en az bu
teknolojilerin kesfi kadar kritik bir &neme sahiptir. Zira dogru yénetilemeyen imkanlar, beraberinde yénetilmesi giic
maliyetleri ve yapisal zorluklar da getirebilmektedir. Bu siirecin nasil bir stratejiyle yonetilecedi meselesi, sadece
tlkemizin degil, tim diinyanin éncelikli giindemidir ve tiim paydaslarin tam bir es gtidiimle calismasini zorunlu kilan

bir alan olarak kargimiza clkmaktadir.
Kisisellegtirilmis Tip ve Toplumsal Etki

Guntimiizde tip bilimi giderek daha fazla kisisellesmekte, standart uygulamalardan bireye 6zgii ¢dziimlere dogru
evrilmektedir. Nadir hastaliklar, tekil bazda diisiik prevalansa sahip gibi gériinse de toplu olarak ele alindiginda
toplumun olduk¢a genis bir kesimini dogrudan etkileyen devasa bir alan olusturmaktadir. Bu buyuklikteki bir

tablonun, yénetimsel agidan ihmal edilmesi ya da g6z ardi edilmesi miimkiin degildir.
Yeni Nesil Is Birligi Modelleri

Yaganan tim bu bilimsel ve teknik gelismeler, kamu ve &zel sektériin geleneksel kaliplarin disina cikarak yeni ve
strdurtlebilir modeller gelistirmesi gerektigini agikca ortaya koymaktadir. Stratejik planlama ve programlama

streclerimizde bu yeni nesil modellere olan ihtiya¢ her gecen giin daha da belirginlesmektedir.

Bu vesileyle, bdylesine verimli bir iletisim ve tartisma zemini olusturulmasina katki saglayan, emegi gecen herkese

tesekkirlerimi sunuyorum. Hepinizi saygiyla selamliyorum.
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Doc. Dr. M. Emin DEMIRKOL
Saglik Bakanhg Halk Saghgi Genel Miidiiri

Halk Saghgi Perspektifinden Nadir
Hastaliklar: Koruma, Tarama ve Siirekli Egitim

Sayin Bakanim, Sayin Rektorler, kiymetli genel mudirlerimiz ve Tirkiyenin dért bir yanindan gelen degerli
akademisyenler; hepinizi saygi ve muhabbetle selamliyorum. Bugiin burada, gériilme sikligi dusiik olsa da birey, aile
ve toplum tizerindeki etkileri son derece derin olan nadir hastaliklar bittincil bir yaklagimla ele almak icin toplandik.
Nadir hastaliklar sadece tedavi edici hizmetlerle sinirli bir alan degildir; bu siireci erken tani, koruyucu hekimlik ve

gliclii sosyal destek mekanizmalariyla bir biitiin olarak yénetmek zorundayiz.
Erken Tanida Tarama Programlarinin Giicii

Ozellikle genetik ve yenidogan tarama programlari, hastaliklarin heniiz klinik belirti vermeden tespit edilmesine
imkan taniyan, yagam kalitesini dogrudan artiran en kritik halk saghg hizmetlerimizdir. Saglik Bakanhgi olarak bu
kapsamda cok sayida tarama programini bagariyla yuritiyoruz. Ancak sunu ézellikle vurgulamak isterim: Nadir
hastaliklar sadece Saglik Bakanliginin omuzlarindaki bir konu degildir. Bugiin burada bizlerle olan Cumhurbagkanlig
Strateji ve Butce Baskanligimiz, diger bakanliklarimiz, sivil toplum kuruluglarimiz ve akademisyenlerimizle birlikte bu

meseleyi ulusal bir seferberlik ruhuyla sahiplenmeliyiz.
”Saglikh Tirkiye Yuzyili” Vizyonu

Sayin Bakanimizin liderliginde ortaya koydugumuz “Koruyan, Gelistiren, Ureten Saglik Modeli” ve “Saglikli Tiirkiye
Yizylll” vizyonu dogrultusunda; etkin koruma, nitelikli tarama ve takip siireclerini her gecen giin giiclendiriyoruz.
Su an ulusal diizeyde 6 farkli hastaligi bagariyla tariyoruz. Yenidogan déneminden itibaren baslayan bu stregleri,
evlilik 8ncesi taramalarla destekleyerek hastaliklarin erken dénemde tespitini ve etkin takibini sagliyoruz. Tim bu
operasyon, bilimsel komisyonlarimizin rehberliginde ve Genel Midurligimiizin koordinasyonunda, 81 ilimizi

kapsayan devasa bir ag tizerinden yritilmektedir.
Saha Tecriibesi ve Aile Hekimligi Egitimleri

Halk saglig penceresinden baktigimizda, nadir hastaliklarla yasayan vatandaglarimizi sadece “nadir” degil, en

“degerli” bireyler olarak gériiyoruz. Bu anlayisi sahaya yansitmak adina aile hekimlerimize yénelik kapsamli bir egitim
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seferberligi baslattik. Kasim ayindan bu yana, aile hekimlerimizin mesleki bilgilerini sahadaki tecriibeyle harmanlayan

yiiz yiize ve dijital egitimlerimizin 6. ayini tamamladik.

Sayin Bakanimizin talimatlar dogrultusunda, bu yilin bir ayini tamamen “nadir hastaliklar ve cocuk hastaliklan”
dzelindeki egitimlere ayiracagiz. Turkiye genelindeki tiim aile hekimlerimiz ve aile saghgr calisanlarnimiz; pre-
test, post-test ve dijital takip streclerini iceren bu gelisim programiyla bilgilerini giincelleyecekler. Kiymetli
akademisyenlerimizin destegiyle yriitecedimiz bu farkindalik calismasi, sahada erken teshis basarimizi cok daha

yukariya tasiyacaktir.

Bu verimli sempozyumun; erken tani, tedavi ve farkindalik arasindaki baglar giiclendirecegine inaniyor, katki sunan

tim paydaslarimiza tegekkirlerimi sunuyorum.
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Deniz ATAKAY

Nadir Hastaliklar Federasyonu Bagkani

Ortak Bir Gelecek Icin
Nadir Bir Dayanisma

Sayin Bakanim, Sayin Rektérlerimiz, Genel Mudirlerimiz, dederli hasta dernekleri, kiymetli paydaslarimiz,
akademisyenler ve sevgili destekcilerimiz; hepinizi Nadir Hastaliklar Federasyonu adina sevgi, saygi ve bitmek
bilmeyen bir umutla selamliyorum. Ne kadar tecriibe kazanirsak kazanalim, neyi basarirsak basaralim bu kiirstiye
cktigimizda o ilk giinkii heyecanimizi yenemiyoruz. Bugiin burada yalnizca bir toplanti yapmak icin degil; ortak bir

hayati paylasmak, sorumluluklarimizi béltismek ve en dnemlisi birlikte ¢cézim tretebilmek icin bir aradayiz.
Nadir Ama Etkisi Yaygin Yagamlar

Nadir yagsamlarin her biri, icinde biiyiik bir miicadele ve sessiz bir cirpinig barindinyor. Bizler ¢cok iyi biliyoruz ki; bu
hastaliklarin isimleri nadir olsa da birey ve aile tizerindeki etkileri asla nadir degildir. Bu aileler sadece tani ve tedaviye
ulasmakta degil; egitimden istihdama, sosyal kabulden hukuki haklara kadar hayatin her alaninda bariyerlerle

karsilagiyorlar. Cogu zaman bu bireyler, bazen fiziksel bazen de zihniyet bariyerleriyle toplumun digina itiliyorlar.
Biitiinlesik Bir insan Hakki Miicadelesi

Tam da bu noktada bir gercegin altini kalin cizgilerle cizmek istiyoruz: Nadir hastaliklar yalnizca saglik sisteminin bir
alt baghgi degildir. Bu yasamlar; egitimin, beslenmenin, sosyal politikalarin ve istihdamin, yani tim kamu politikalarinin
kesisim noktasinda yer alan bir “insan hakki” meselesidir. Federasyon olarak biz, gelecegi sadece hastanelerde degil;
okul siralarinda, ofis masalarinda ve sosyal hayatin her zerresinde daha saglikli ve kapsayici bir sekilde insa etmeyi

dnemsiyoruz.
Kazanimlarimiz ve Gelecek Vizyonumuz

Gectigimiz yildan bu yana umut verici adimlara sahitlik ettik. Egitimde nadir yasamlar daha gériinir hale geldi,
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isthdamda -sayisi az da olsa- ¢ok kiymetli basar hikayeleri yazildi. Hatta televizyon dizilerinde nadir hastaliklara
yer verilerek toplumsal farkindaliga katki saglandi. Ancak bu adimlari daha ileriye tasimak zorundayiz. Bugiin
gerceklestirecegimiz panellerde, iletisimi ve koordinasyonu nasil giiclendirecegimizi, hangi yeni destek modellerini

hayata gecirebilecegdimizi uzmanlanyla tartisacagiz. Liitfen tiim giin burada kalin ve fikirlerinizle bize yol gasterin.
Zihniyet Déniigiimii ve Ulusal Politika Gagrisi

Hasta dernekleri, kamu, akademi ve &zel sektér ayni masada bulustugunda ¢éziimler sadece “miimkiin” olmakla
kalmaz; ayni zamanda “surdurtlebilir” hale gelir. Biz bir zihniyet déntisimii baglatmak istiyoruz. Artik “Saglik Bakanligs
ne yapiyor?” sorusundan bir adim dteye gecip; tim paydaslar olarak “Nadir hastaliklar icin ulusal politikada biz ne

yapabiliriz?” sorusunu sormayi seciyoruz. Biz sahada her tirlt katkiya haziniz.

Sizlerin bugiin burada sunacagi her bir katki; belki bir evladimizin egitim hayatini, belki bir ailenin yagam kalitesini
dogrudan degistirecek. Gelin; daha kapsayici bir Tirkiye icin birlikte diistinelim, birlikte tretelim. Ciinki etkili bir
ortaklikla, nadir hastaliklarla yasayan bireyler “kaybedilmis hayatlar” degil, “kazanilmis potansiyeller” olacaktrr.

Deger temelli ve kapsayici bir sistemin ingast icin emek veren herkese tegekkiir ediyorum.
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Nadir Hastaliklar Eylem Plani
ve Saglik Politikalar

Nadir Hastaliklara Genel Bakis ve Istatistikler

Nadir hastaliklar
* 2000de birden az
*  Toplumun %5-8'inin nadir hastaliklardan birine sahip (diinya genelinde milyonlarca kisi)
+  Ulkemizde yaklagik 5-6,4 milyon kisi
*  Cogu genetik kskenli
* Tanlama zor
* Tedavi secenekleri ve erigim kisitli

*  Yiksek &ltim ve engellilik orani

Nadir hastaliklarin karakteristik 6zelliklerine deginecek olursak; biiytik oranda genetik kékenli olduklarini biliyoruz. Tani
streclerinin zorlugu, tedavi protokollerinin karmagikligi, maalesef 6lim ve engellilik oranlarinin ytiksek seyretmesi,

bu grubu diger hastalik gruplarindan ayiran en temel ve kritik &zelliklerdir.

Orphad tain numbers
9785 6528 8296 115611 16418 689 8648

Chnical anites Rare dineders Hspase gene Pharnariyy gl Depshan drugs Experi centers
i :FL

How it works?

sl hehea th Acheed e ity witk s i, fie shd b uality dals acts relalod by e discses Iram
1he Dt piaee] knowiedge
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Tabloda gérdigiiniz u veriler dinamik bir stirecin parcasi. Hentiz adi konmamig veya fenotipik olarak
ayristinlmamig bircok yeni hastalik tanimlanmaya devam ediyor ve bizler de bu bilimsel gelismeleri anlik
olarak takip ediyoruz.

Gergek yetimler: 19xx’l0 yillarda bir vaka vard...

v

RARE DISEASES

“Yetim Hastalik” Kavrami Uzerine

Literattirde nadir hastaliklar icin siklikla kullanilan “yetim” (orphan) hastalik tabiri tizerinde de durmak istiyorum. Ancak
bu noktada bir parantez agmam gerekiyor; gercek ‘yetimlik” kavrami, aslinda 1900°1i yillarda kliniklerin k&selerinde

kalan, tedavisi olmadigi icin adeta sahipsiz birakilan hastalar icin gecerliydi.

Guntmiizde ise tablonun rengi degisiyor. Gérselde de sembolize edildigi gibi, bu bireyler artik kalabaliklar
icinde yalniz degil. Sivil toplum kuruluglarimizin artan etkisi, kurulan giiclii destek mekanizmalar ve gelisen saglik
sistemlerimiz sayesinde bu yetimlik” hissinden her gecen giin biraz daha uzaklagiyoruz. Artan toplumsal biling ve

derneklesme stireci, bu yolda ¢ok daha giiglii ve emin adimlarla ilerlememizi sagliyor.

e e )
Wi ' OTizZm, ZiHINSEL OZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR

DAIRE BASKANLIGI

Kurulug: Ocak 2020
Bagkan: Uem, De. Murat Ghlgen (Eylal 2024)
Multidisipliner Ekip: & kigi

Maddir Birimi:

Tibbi Biyokimya Dogentl
Sosyal Calgmac

Sajihk Lizmanmi
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Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskanlg

10.01.2020 tarihinde Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Baskanligi kuruldu. Dairemiz,
otizm ve nadir alanlarinda STK'larnin muhattabi olan; saglik, egitim, sosyal hizmetler ihtiyaclarini gézeterek planlama
ve faaliyetler yiiriiten stratejik bir dairedir. Kuruldugu gtinden bu yana yiritilen projeler, her 2 alanda ayr ayri
teskil olmus TBMM arastirma komisyonlarinin tespit ve tavsiyeleriyle de uyumlu bir sekilde ilerlemektedir. Nadir
Hastaliklar Eylem Plani ve Il. Otizm Eylem Plani kapsaminda faaliyetlerimizi stirdirmekteyiz. Gerek bilimsel
veriler ve diger tlke érnekleri, gerekse sahadan gelen ihtiyaclar, bdyle bir dairenin varligina duyulan ihtiyaci ortaya
koymaktadir. Turkiye'nin 6zel gereksinimli bireylere ve nadir hastaliga sahip vatandaslarina bakisinda bittincil ve

sistematik bir déntistimi temsil etmektedir.

—
@ otizm, ZiHINSEL BZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR

& DAIRE BASKANLIGI

TURKIVE BUOvOK MILLET MECLISI Tiorkive BOvik MiLLer Muoisi
LASANLA DOMEN EASAMA VLI XASAMA DONEM] AASAMLANILY
m 3 w ¥

SirA Savisi: 199

ALS, SMA, DMIL, M5 HASTALIKLARINDAVE KESIN

TEDAVISE BILINMEYES DIGER HASTALIKLARDA i

UYGULANAN TEDAVI VE BAKIM YONTEMLERI Dewn Semdrome, (i “Txr *G“‘I'g
ILE BU HASTALIKLARA SAHIP KISILER VE min Yay

VAKINLARININ  VASADIKLARD SORUNLARIN Bircylerin ve Allelerinin_ Sorunlarmm Clrimé

lgin Al Ciereken Tedbirlerin Belirlenmesi
VE COROMLERININ BELIRLENMES] AMACIVLA Ho Almman g
KURULAN Amscryla Kurekm

Sira Savisi: 200

MECLIS ARASTIRMASI KOMISYONU

MECLIS ARASTIRMASI KOMISYONU RAPORU

RAPORL

MART 2020 Mare 2020

Aslinda stirecler bekledigimizden daha eg zamanli ve birbirini besleyen bir yapida ilerledi. Ekranda gérdtugiiniiz Mart
2020 tarihli bu iki kritik rapor; yani ALS, SMA, DMD ve MS gibi tedavisi zor hastaliklari inceleyen 199 sira sayili rapor
ile Down Sendromu ve Otizm gibi gelisimsel bozukluklari ele alan 200 sira sayili TBMM Aragtirma Komisyonu
raporlari, dairemiz kurulduktan hemen sonra nihai hallerine ulagti. Bu durum bizim icin biyik bir avantaj oldu.
Dairemizin kurulugu ile Meclis'in bu kapsamli saha arastirmasinin sonuglarinin értiismesi, elimizdeki yol haritasini

daha da netlestirdi.

saglik Sistemi Bir Madir Hastalik icin Ne Yapabilir?

Yenidogan taramasi Erioen teghis = Tagrmd Taramasi

Ucretsiz PGT ve IVF Rehberler Oeellegmls Blrimler
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Saglik sistemimizin nadir hastaliklar konusundaki yol haritasini 6zetlemem gerekirse; Sayin Bakanimiz ve Genel
Mudiirimiiziin de acilig konugsmalarinda hassasiyetle tizerinde durdugu gibi, asil odak noktamiz “dnleme’ ve “erken

tani” stratejileridir.

Fa Sol F010 Dot-Do;, 2(4); JH0- T PRACID: PRICHRG0ED
aF PRIDT 211806

Orphan drug: Development trends and strategies

Agrti Sharfis. Abraham Jacod, Manas Tatckon, ard Dushsoer Kumat

= Adithor infonration + Articls notms + Copyright and Licensa infoemntion  Dincisimas
Thim articis ham boen gilod try ofhar aelicles i PRMC

Abstract Pec

The prowth of pluarma apslistiees o sboned o iceast v becatsg of vanoins reasons wich as patent
axpHres, genenic compenton, deving pipelines, and increasingly stringent regulstony guidelines. Many
blockbusier doags will loose thear exchsivity is mext £ yvears, Therefore, the cumrent sconomic sifuatisn
phas the hage genanie competibion shiifled the fodis of phariacéntical compamias from the easeiteal
enedicipes 1o e pew business model — el busters, also called orplaan doogs. Chrphap drigs may belp
phasma companies to reidoce the unpact of revenoe loss cansed by patent expirnies of blockbasier dmgs. The
wew busmess model of orphon drugs could offer an méegrated henltheore sotution that snnbles plarma
companses o develop newer argas of herapeitics, dingioss, ireatment, masitoring., aml patient suppoea
Iscemtives Tor drug development provided by govenmmens, i well as suppon from tie FDA and ELS
Commission in special protocols. are a furiber boost for the companies developing orphan dregs. Although
there may etill be challenges abwead For the phamageutical isbuiiry, orphan drogs seem to ofler the ey to
recoery and slabality wathien the parket. by our stidy, we lave conipared the policies aad oepilsa dog

mcentives worldwide alongwith the challenges fbced by the phanmsscewtical companses. Recent

Konunun bilimsel ve ekonomik evrimini anlamak adina literatiire baktigimizda, aslinda cok carpici bir degisim

gdriyoruz. Ekranda paylastigim 2010 tarihli bu calisma, sektérdeki déntistimiin adeta bir belgesi niteliginde.

Yayinda da alti cizildigi tizere; ilag devlerinin yasadiklar gelir kayiplarini telafi etmek icin, rotay: “yetim ila¢” (orphan
drug) alanina kirdiklarini gézlemliyoruz. Bir anlamda, kiiresel ilag endistrisinin bu ‘nis” alana ilgisi, sadece tibbi
gereklilikten degil, ayni zamanda pazar stabilizasyonunu saglama stratejisinden de kaynaklaniyor. Dolayisiyla bugiin
konustugumuz tedavi alternatiflerinin arkasinda, 2010°lu yillardan itibaren hiz kazanan bu makro-ekonomik ve

bilimsel yénelim bulunuyor.

Global prescription orphan drug sales from 2016 to 2030

e Bultay UL 5 dallars)

I -
art -
. -
vmmIlIII

Kiiresel slcekteki ekonomik tabloya baktigimizda, nadir hastaliklar pazarinin ne kadar devasa bir hizla buytduguni

net bir sekilde gérebiliyoruz. Ekranda paylastigim giincel pazar aragtirmasi verilerine gére; 2016 yilinda 91 milyar

dolar seviyesinde olan receteli yetim ilag satislari, 2025 yili itibariyla 200 milyar dolar barajini agmis durumda.
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2021 Gen Tedavileri

2023 Gen Tedavileri

>115 firma

>350 calisma

Dinyadaki genel tabloya baktigimizda, gen tedavileri konusunda adeta bir devrimin esiginde oldugumuzu
sdyleyebilirim. Ekranda paylastigim bu genis spektrumlu “Gen Tedavisi Panoramasi’ (Gene Therapy Landscape),

calismalarin ne kadar devasa bir alana yayildigini acik¢a gésteriyor.
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MNadir Hastaliklar Eylem Plan

» Dinyadaki gelismelere paralel olarak, "'-"
dlkemizde de nadir hastaliklara ydnelik iy, i
tan, tedavi, rehabilitasyon ve aragtirma
gibi alanlarda Saghk Bakanhi
tarafindan galigmalar baglatilmigtir.

ToL. SAGLE BN W

Meveut hizmetherin geligtirilmesi ve
daha iyi organize edilmesi igin ulusal
nadir hastaliklar saglk stratefi belgesi
v eylem plam olugturulmugtur, SAALIE ST BILGESIVE

X330

DAIRE BASKANLIGI
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Ulusal Nadir Hastaliklar Eylem Plani

Daire baskanhigimizi kurdugumuzda, 8niimiizdeki en biyiik eksigin tim bu stireci yénetecek bir tst strateji belgesi,
yani kapsamli bir Eylem Plani oldugunu acik¢a gérdiik. Bu boglugu doldurmak icin kollari sivadik ve ise diinyadaki

basarili &rnekleri titizlikle inceleyerek bagladik.

Ekranda kapaklarini gérdiginiz bu belgeyi hazirlarken; gegmis taslaklar, uluslararasi raporlar ve sektér
temsilcilerimizin degerli gériilerini tek bir potada erittik. Su an hem Tiirkce hem de Ingilizce olarak web sitemizden

ulagabileceginiz bu planin en temel amaci, giiclii bir organizasyon yapisi ve kalici bir farkindalik zemini olusturmaktir.
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' OTizM, ZIHINSEL BZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR
DAIRE BASKANLIGI

Wader Hartanblar Sagis Bleateyi Beigesi ve Epie= Pam

Kapsam -
1 AT VT sk BT AR R BR [RF TS LN W VRRM R TTL R RTH ML
* Nadir Hastaliklar Saghk Strateji " o -
Belgesi ve Eylem Plam (2023-2027) I —
hazirlanirken bes ana bashk, her o
bashgin amaclan, amacglan A b e PG e
somutlastiran 42 hedef ve P —
hedeflere erisimi saglayacak 44 4. T v s TR
faaliyet tanimlanmistir. N i
B A T, v ol B o AL ribaL A

L slarms Doy bt ‘s s Fomestin i b |

£3 Tom om estaws ampmaian

2023-2027 yillarini kapsayan Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plan’nin omurgasini, birbirini
tamamlayan bes ana siitun tizerine insa ettik. Bu yapi sadece genel geger ifadelerden ibaret degil; her biri titizlikle

calisilmig 42 hedefi ve bu hedeflere bizi ulagtiracak 44 somut faaliyeti kapsiyor.
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Hedef ve Faaliyetler W
m o L L L]
* Metnin sonunda belirlenen pre) -__-
hedeflere yonelik 5 yil icerisinde -L_r;'-i —
yapilmasi planlanan faaliyetler -

tablolastinlarak yil bazinda
planlamalar yapilmistir.

* Sirec géstergeleri, hedefe yonelik
tanimlanan faalivetlerin takibi
amaciyla olusturulmustur.
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Izleme ve Degerlendirme

Eylem planmizin belki de en kritik asamasi, kagit tzerindeki hedeflerin sahada ne kadar kargilik buldugunu
slctiigumiiz ‘Izleme ve Degerlendirme’” siirecidir. Plan kapsaminda kisa, orta ve uzun vadede atilmasi gereken her

adimi, sorumlular ve paydaslariyla birlikte tek tek tanimladik.

.
V. = @ oTizm, ZIHINSEL &ZEL GEREKSINIMLER VE NADIR
A\:_y DAIRE BASKANLIGI

Saghk Bakanligi Nadir Hastalik Taramalari

* Evlilik oncesi ve yenidogan taramalari = her biri nadir hastalik

* Evlilik 6ncesi
* Talasemi ve SMA

* Yenidogan taramasi
« FKU
* Biotidinaz eksikligi
* Konjenital hipotiroidi
* Kistik fibrozis
* Konjenital adrenal hiperplazi
* SMA

Tarama Programlari ve “lyilik Hali”

Tarama programlari konusuna biraz daha detayli bakacak olursak; aslinda hem evlilik éncesi taramalarimizin hem de

yenidogan taramalarimizin her bir alt baghginin, 6ziinde birer ‘nadir hastalik” miicadelesi oldugunu séyleyebilirim.

Buradaki asil amacimiz, sadece bir hastaligi tedavi etmek degil; bir cocugun biyolojik ve sosyal olarak ulagabilecegi
en yuksek potansiyele, yani tam bir “iyilik haline” ulagmasini saglamaktir. Bizim igin bagari kriteri, saglikl nesillerin

yetistigi bir gelecek inga etmektir.

" OTiZMm, ZiHINSEL OZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR

DAIRE BASKANLIGI

PGT ici gebelik) kapsaminda geri 6denen hastaliklar
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PGT ve Genetik Hizmetler

Onleme stratejilerimizin en teknolojik ve umut verici ayaklarindan biri olan PGT (Preimplantasyon Genetik Tani),
yani secici gebelik hizmetlerine de deginmekte fayda var. Bakanlik olarak, bu ileri genetik hizmetlerin basta kan

hastaliklari olmak tizere pek ¢ok nadir hastalik icin kamuda yayginlastinlmasi noktasinda calismalarimizi araliksiz

strdiriiyoruz.
' oTizM, ZIHINSEL OZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR
P i bl & h L
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Ozellesmis Birimler

Ozellesmis birimler noktasinda diiriist bir saptama yapmak gerekirse; bugiin sokaktaki herhangi bir vatandasa ‘Nadir
hastalik nedir?” diye sorsak, alacagimiz cevap muhtemelen istisnasiz'SMA” olacaktir. Kamuoyundaki bu gii¢lii algs
ve farkindalik nedeniyle calismalarimiz bazen sadece o yéne yogunlasmis gibi gériinse de aslinda hedefimiz tim

nadir hastalik gruplarini kapsayacak sekilde hizmet birimlerini yayginlagtirmaktrr.

Miikemmeliyet Merkezi Nadir Hastaliklar Alani Kriterleri Calisilmasi

*  Kriterler TUSKA ile beraber calisilmaya devam ediliyor
* Nadir Hastaliklar Alt Calisma Alanlars;
* Nadir Néromuskiler Hastaliklar MM Alt Calisma Grubu
*  Metabolik Hastaliklar MM Alt Calisma Grubu
*  Nadir Géz Hastaliklan MM Alt Calisma Grubu
*  Nadir Solunum Yolu Hastaliklan MM Alt Calisma Grubu
*  Konjenital Malformasyonlar ve Nadir Biligsel Gelisim Gerilikleri MM Alt Calisma Grubu
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Miikemmeliyet Merkezi Caligmalari ve Branglasma

Nadir hastaliklar, tibbin hemen her bransini yatayda kesen oldukca genis ve kompleks bir alan. Bu nedenle, tek bir
merkezin tim branslara ayni yetkinlikle bakmasi teknik olarak mtimkiin olmadigi gibi verimli de degil. Biz de bu
gercedi temel alarak, calismalarimiza hiz kazandirmak ve gercek manada branslasmayi saglamak adina TUSKA

(Turkiye Saglk Hizmetleri Kalite ve Akreditasyon Enstitiisti) ile yogun bir mesai harcadik.

Bu branglasma sayesinde, her hasta grubu kendi alaninda en derinlesmis bilgiye ve en gelismis teknolojiye sahip
merkezlerde tedavi gérme imkanina kavusacak. Amacimiz, ‘mikemmeliyet” kavramininicini doldurarak hastalarimiza

diinya standartlarinda bir hizmet sunmaktir.
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Nadir Veri Sistemi ve Kodlama Sorunu (ICD vs. Orphanet)

Saglik Bilgi Sistemleri Genel Mudurligu ile yurittiigumiz en kritik projelerden biri olan Nadir Hastalik Veri Sistemi,
aslinda bizim dijital hafizamizi ve politika tiretme kabiliyetimizi temsil ediyor. 2022 yilinda kurdugumuz bu sistemle,

su an itibariyla 23.851 tekil kisiyi ve 2082 farkli nadir hastaligi veri tabanimizda takip edebiliyoruz.

Rehber = Protokol - Analiz

MAEE HARTAL i LASSA
SAGLIR TERMOLOHE
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Rehberler, Protokoller ve Klinik Géstergeler gibi arastirma ve yayin calismalarimiz bilimsel standardizasyon ayagini

olugturuyor.

SMA Klinlk Xalite Gastergeleri iy b
= Subat 2025"te yayinland), [e—
= [Evlilik dncesl ve yenidogan tarama cranlan, et
= Evlilik dncesi + genetik danigmandk arani, o
[EE T ———
+ Yenidogan + ilaca baglama siivesi oy
= SMA hastalarinn sagkabmlan, multidisipls degerlendiriime durumilars 1,::”..,.:..,___...
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SMA Klinik Kalite Géstergeleri

Bakanlik olarak nadir hastaliklar konusundaki hizmet kalitemizi sadece nicelikle degil, somut verilerle ve yiksek
standartlarla 8lcmeyi hedefliyoruz. Bu vizyonun ilk ve en kapsamli rnegini, subat 2025'te yayinladigimiz ‘Spinal
Muskiler Atrofi (SMA) Saglik Olgusuna Ait Gésterge Kartlar” ile hayata gecirdik.

Ankara
Belediyesi
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Valilik izinli bagis kampanyalari, tizerinde hassasiyetle durdugumuz ve saglik politikalarimizla dogrudan etkilegim

icinde olan bir mesele. Ankara Biiyiiksehir Belediyesi’'nin web sitesi ve ilgili duyurulari inceledigimizde ¢ok sayida aktif
kampanya yuritildugini goriyoruz. Bu stireclerin hem etik hem de tibbi boyutlarini, ailelerimizin magduriyetini en

aza indirecek sekilde yakindan izlemeye devam ediyoruz.
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RAVZR ANIUM AHA SATFA RANTA RERLIW MASIL YARDEW EDEBILIREM? WASAL IZIMLER

Trakeostomili hastaya
kampanya

[endikasyon disi)

Bilimsel Veri ve ilag Karsilagtirmalar:

llag ve tedavi secenekleri tizerindeki tartismalar bilimsel bir zemine oturtmak hem hastalarimiz hem de kamuoyu icin
buytk 6nem tasiyor. Bakanlik olarak temel &nceligimiz, her hastamizin “en dogru” ve “bilimsel olarak kanitlanmis”

tedaviye, herhangi bir arayisa girmesine gerek kalmadan en hizli sekilde ulagabilmesidir.

Hukuki Siirecler ve Etik Kaygilar

Bagis kampanyalarinin hukuki ve etik boyutu, bilimsel gerceklerle toplumsal vicdanin en ¢ok karsi karsiya geldigi
alanlardan biridir. Bu tablo, nadir hastaliklar yénetiminde sadece tibbi degil, ayni zamanda hukuki ve etik standartlarin

da bilimsel verilerle uyumlu hale getirilmesi gerekliligini bir kez daha ortaya koymaktadir.

Erken Taninin Hayati Onemi

Eylem planimizin ve yirittigimiz tim bu stratejinin kalbinde tek bir gercek yatiyor: Erken tani, nadir hastaliklarda
sadece bir avantaj degil, hayatin kendisidir. Asil basariy, hastalik belirtileri hentiz ortaya ¢ikmadan, yani sinir sistemi
veya organ hasar baslamadan énce tedaviyi ulastirabildigimizde yakaliyoruz. Iste tam da bu noktada, Yenidogan

Tarama Programi bizim en giiclii savunma hattimiz haline geliyor.

Yurt Digindaki Etik Disi Uygulamalar

Dubaideki bir hekimin reklamlarinda bir Turk anneyi kullanarak yiriittigu kampanya, aslinda meselenin tibbi

boyutundan cikip ticari ve etik digi bir noktaya evrildiginin en acik kanitidir.

Bizim 6nceligimiz, ailelerimizin umutlarini ve vatandaslarimizin merhametini bu tirr etik digi ticari operasyonlara
kurban etmemektir. Bilimin ve tibbi etigin 1i§indan ayrilmadan, en dogru ve diiriist yaklagimla hastalarimizin yaninda

olmaya devam edecegiz.
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* Paray getirene endikasyon disi tedavil
* Trakeostomili hastalar
+ Hastaneye 500 bin dolar kalmasi
* Mahkemelere: bilim kurulunun tedaviler
arasinda Ostinllk olmadig ve 6dedigimiz bir

tedavi oldugu icin kampanya yapilmasinin
uygun olmadigini soyliyoruz

* Yine de az bir faydas bile olsa kampanyalara
engel olamayiz karan cikiyor P W pr—

* Trakeostomili veya hafif form olan SMA Tip 3
hastalara bile kampanya dizenlenebiliyor L . W —

llag firmalarinin bu siirecteki durusu, sadece ticari bir tercih degil, ayni zamanda etik bir sorumluluktur. Bir firmanin,
‘Doktor recete etmis, gerisi beni ilgilendirmez’ diyerek siireci izlemesi kabul edilemez. Ilacin gercekten tibbi bir
endikasyonla miistendigi, yoksa onayli kriterlerin tamamen digindaki bir hasta grubu icin mi talep edildigi noktasinda

firmalarin da etkin bir denetim mekanizmasi isletmesi sarttir.

ey
V. \" OTiZM, ZIHINSEL BZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR

A_: DAIRE BASKANLIGI

* Nusinersen 2017'den beri Gdeniyor. Risdiplam tedavisi de 2025'te édenmeye baglad
* Tedavi dncesi Tip 1 = %90" 2 yasa kadar kaybediliyordu
+ Tedavi sonrasi Tip 1 = Yirdyen hastalanmiz mevcut

Motor Fonksiyon Durumu
Oarma Agakta

ShiA

Frabars  Saddel

Durma
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SMA Tip 1 ve Tedavi Sonrasi Geligsim

SMATip 1, nadirhastaliklar icinde en agir seyreden gruplarimizdan biridir; ancak Turkiye olarak bu alanda sagladigimiz
tedavi basarisi tibbi bir devrim niteligindedir. Sonug olarak; bilimsel veriler ve saha sonuclari isiginda tlkemizde su
an karsilanmamis bir SMA tedavi ihtiyaci bulunmamaktadir. Elbette yeni ilaclar gelistikce ve firmalar bagvurdukga,
TITCK ve SGK gibi kurumlanimizin onayiyla bu alternatifler de tedavi yelpazemize eklenecektir.

Bu veriler, stratejimizin en baginda vurguladigim “erken tani ve hizli miidahale” ilkesinin hayatiyetini bir kez daha

kanithyor.
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Delfi Konsensus Raporu ve Erken Tani

Delphi Konsensus Raporu, bilim diinyasi icin olduk¢a yeni ve yol gésterici bir belgedir. Almanya, Avusturya ve
Isvicre gibi tilkelerden yaklasik 30 néromiiskiler hastalik merkezi uzmaninin katilimiyla hazirlanan bu rapor, nadir

hastaliklarin yénetimi tizerine ok kritik saptamalar sunmaktadir.

Y
'@ otizm, ZIHINSEL HZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR

EVLILIK GNCESI TARAMA + BILGILENDIRME FAALIYETLERININ ETKISI
SMA insidansi — yillik

«Evlilik dncesi tarama programi,

“STK'lar ile yaptiginniz bilgilendirici - -
faaliyetler ___ﬁ—ﬂ_‘\\! -
SOMUG: SMA dogian bebek sayisinda -\\“-
%30-35 azalma

oa

1A e a0 3 M3 Foval e

(SMA ICDFli bebek f yenidegan bebek * 100.000)

Taramalarin Somut Etkisi

Sunumumuzun en can alici noktasina, yani yirittigimuz tim bu stratejik calismalarin sahadaki karsiligina gelmis
bulunuyoruz. Evlilik éncesi ve yenidogan tarama programlarimizin yani sira STK'larla yirittigimiiz yogun

bilgilendirme faaliyetleri, bugtin Tirkiye'de nadir hastaliklar profilini kalici olarak degistiriyor.

Fkranda gordugiiniiz ‘Evlilik Oncesi Tarama ve Bilgilendirme Faaliyetlerinin Etkisi’ grafigi, bu basarinin en

somut kanitidir.
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Saglik Bilgi Sistemleri
ve Nadir Hastaliklar Veri Altyapisi
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Bildiginiz tizere Genel Mudurltk olarak, Turkiye'nin dijital saglik altyapisini diinya standartlarina tagiyan pek cok
projeyi hayata geciriyoruz. Ekranda gérdigiiniz “kalp” formundaki teknoloji yol haritamizda da gérebileceginiz gibi,
2013 yilindan bu yana e-Nabizdan Teleradyolojiye, pandemi déneminde basarisini ispatlayan Hayat Eve Sigardan
bugiin konustugumuz Yapay Zeka projelerine kadar devasa bir ekosistemi yénetiyoruz.

Nadir hastaliklar gibi verinin hayati dnem tagidigi bir alanda; Saglik Hizmetleri Genel Mudurltgi ve diger tim
paydaslarimizla cok siki bir dirsek temasi icindeyiz. Bugiin sizlere, bu nadir ve kiymetli veriyi nasil daha standart,

dlctlebilir ve aksiyon alinabilir bir altyapiya kavusturdugumuzu teknik bir perspektifle anlatmaya calisacagim.
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Ulusal Saglik Veri Sézliigii ve Terminoloji Birligi

Eylem planimizin temelini olusturan ve dijital mimarimizin omurgasini belirleyen en kritik bilesen Ulusal Saglik Veri
Sezlugu (USVS)dur. Takdir edersiniz ki; saglik verisinde terminoloji birligi saglayamadiginiz, yani sistemlerin birbiriyle

ayni dilde konugsmasini temin edemediginiz stirece, bu kadar devasa bir ekosistemi yénetme sansiniz yoktur.

Bu sézlik calismasiyla birlikte, saglik kurumlanmizdaki ttim bilgi sistemlerinin referans alacagr hiyerarsik bir terimler
havuzu ve veri kiimeleri olusturduk. USVS'nin hemen akabinde, bu standartlar teknik olarak hayata geciren bir

referans sunucusu yapilandirdik; bunun adi Saglik Kodlama Referans Sunucusu (SKRS)dur.
SKRS biinyesinde yer alan bu kodlama ve siniflandirma sistemleri sayesinde:

e Ulke Capinda Referans: Tim hastaneler ve yazilimlar, bir taniyi veya islemi kaydederken ayni kod setini

kullaniyor.

* Birlikte Calisabilirlik: Farkli kurumlar arasinda veri transferi yapildiginda, bilginin dogrulugu ve anlam

butinltigu korunuyor.

* Nadir Hastaliklarda Hassasiyet: Daha &nceki sunumlarda bahsedilen kodlama sorunlarini asmak ve veriyi

daha rafine hale getirmek icin bu teknik altyapi bizim en buytk gticimtzdr.

Ozetle, dijitallesme yolculugumuzun “alfabesini” bu sézliik ve referans sunucusuyla yazdik. Bu sayede, Tiirkiye'nin

neresinde olursa olsun her bir veri girisi, merkezi sistemimizde anlamli ve iglenebilir birer bilgiye déntismektedir.

SAGLIK KODLAMA REFERANS SUNUCUSU (SKRS)
iy o = | =
8000'den fazla Nadir
Hastalik
— 14.02.2022
NADIR = =
. HASTALIK T e - T ey L
LISTESI o
____d"_-hﬂps:ffskrs.saglik.gnv.hf - -

Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi

Nadir hastaliklar 6zelinde de ilgili genel miidirligimiizin talebi dogrultusunda, Ulusal Eylem Plani’ndaki hedeflerle

uyumlu olarak “Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi”ni olugturma hedefimizi bu yapi tizerine insa ettik.
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Nadir Hastaliklar ICD10 vs ICD11

Genel ICD (Uluslararasi Hastalik Siniflandirmast) siniflandirma yaklagiminda bir hastalik durumunun siniflamaya
dahil edilebilmesi icin belirli sayida olmasi ve halk saghgr icin «énemli» bir sorun olusturan bir durum olmasi
beklenmektedir. Artan teknolojik gelismeler bu imkanlari artirrken ICD-10 eski yapisi biraz gelismelerden uzak

kalmigtir.

Bazi hastaliklar ICD-10 icerisinde bulunsa da bircogu bulunmamaktadir. Bircok nadir hastalik spesifik olmayan
kod bagliklar altinda topluca temsil edilmektedir. ICD-11de mevcut durumda 5500 kadar nadir hastalik temsil
edilmektedir. ICD-10 icin tam sayi verilemese de bu rakamin ancak 1/10'u kadarinin ICD-10'de nadir hastalik olarak

bulundugu 8ngérilmektedir.

ICD-10'dan ICD-11e Gegis ve Zorluklar

Guindemimizdeki en popiiler ve zorlu konulardan biri ICD-11 gecisi. Teknik taraftaki arkadaglar bilirler; (CD-11 sadece

bir “"kod listesi” degjil, bambagka bir felsefedir. Biz tilke olarak kodlama sistemlerini klasik bir liste gibi kullanmaya

aliskiniz. Ancak Diinya Saglk Orgiitii (WHO), ICD-11 ile bu refleksi degistiriyor.

Artik standart bir AP| ve servis altyapisi tizerinden tanilarin islenmesini, génderilmesini ve konsept bazli yénetilmesini
istiyorlar. Nadir hastaliklar 6zelinde baktigimizda, mevcut ICD-10 yapisinin ¢ok eski kaldigini gériiyoruz. ICD-10
icinde bazi nadir hastaliklar yer alsa d, buytk bir cogunlugu bu sistemde tanimli degil; bu da bizi daha giincel ve

spesifik sistemlere y&neltiyor.

Nadir Hastaliklar ICD10 vs ICD11

ICD-10 Versianc2019

B e e e |

C13.7  Huter sewews s

I FED-W ierisinde Amyofrofik |

L= Lateral Skleroz hastaligini
s N temsil eden G12.2 Kodu
- fua et e 5= benzer diger birkag hastahd

daha temsil etmektedir.
Spesifik kod
bulunmamaktadir.
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Muortalite ve Morbidite statistikderi igin 1ICD-T1
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Bildiginiz gibi, mevcut ICD-10 sisteminde bircok nadir hastalik, spesifik olmayan genel kod bagliklar altinda topluca

temsil ediliyor. Bu durum veri dogrulugunu giiclestiriyor.

ICD-11 ve Kodlama Hassasiyeti

Su an kullandiginiz G12.2 kodu tizerinden bir érnek verelim: Bu kod, benzer &zellik gésteren birkag farkli hastalig
ayni anda temsil ederken, maalesef iclerinden birisi icin spesifik bir alt kod sunmuyor. Bu durum, sizlerin tani koyma

strecinde oldugu kadar bizim veri analizi siirecimizde de zorluk olarak kargimiza cikiyor.

Nadir Hastaliklar ICD-10 vs ICD11

|CD-10 bulundurdugu nadir hastaliklari basit tanimlari ile temsil ederken ICD-11 post koordinasyon kullanimi ile bu

hastaliklari ileri dizeyde detaylandirma imkani sunmaktadir.

|CD-11 bir hastalik siniflamasi oldugu gibi yapisina yedirilmis uygun hastaligi “arama” ve “bulma” fonksiyonu ile

birlikte gelmektedir. Yani ICD-11 yapisinin icerisindeki iligkiler yumagini bir arada tutan bir yazilimsal boyutu da vardir.

ICD-11 Gegis Takvimi ve Tiirkce Versiyon

Su an ICD-17'in Turkge versiyonuna ulagilabilir durumdasiniz. Ceviri iyilestirme ve gelistirme calismalarnimiz hiz
kesmeden devam ediyor. Bu konuda sahadan gelecek her tiirli geri bildirime ve elestiriye son derece agigiz.
Sayin Bakan Yardimcimiz Dr. Suayip Birinci, ICD-17e gegis konusunda oldukca kisa ve iddiali bir takvim belirlemis
durumda. Dolayisiyla hem sizlerin klinik tarafta hem de bizlerin teknik tarafta zorlanmamasi icin dirsek temasiyla
calismamiz gerekiyor. Bu siireci belki pilot hastanelerle baslatabiliriz veya brang bazli ilerleyebiliriz; bu konudaki tim

dnerilerinize acigiz.
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Veri Yonetim Sireci

Bakanlik

Veri Mimari Akisi: AHBS'den SINAya

Peki, bu verileri aldiktan sonra biz ne yapiyoruz?

1. Veri Kaynag: Birinci basamakta AHBS (Aile Hekimligi Bilgi Sistemi) ve hastanelerde HBYS (Hastane Bilgi

Yénetim Sistemi) tizerinden standart veri paketleri bize ulagiyor.
2. Veri Tabani: Bu veriler marifetimizle standardize edilerek iliskisel veri tabanlarimiza yaziliyor.

3. Analiz ve Raporlama: Son asamada ise Bakanligimizin veri sézligi ve karar destek uygulamasi olan
SINA (Saglikta Istatistik ve Analiz) iizerinde raporlaniyor. E-Nabizi muhtemelen aranizda bilmeyen veya

kullanmayan yoktur diye tahmin ediyorum.

Bu veri déngiisti tamamlandiginda, nadir hastaliklar konusundaki politikalarimizi artik varsayimlar tizerinden degil,

bu dijital altyapidan gelen gercek ve anlik veriler tizerinden kurgulayabilecegiz.

E-NABIZ VERI ENTEGRASYONU

@ e Giinderme

. ‘el Alma

. Wil Ginderne vw Abma
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Go6z bebedi uygulamamiz olan e-Nabiz tizerinden retilen istatistikler ve 63 binden fazla saglik tesisleri ile
kurdugumuz entegrasyonlar, sadece Bakanlik ici bir sire¢ degildir. Tim paydas kurumlarmizla devasa bir veri

paylasim agi icerisindeyiz.

SAGLIKTA ISTATISTIK VE NEDENSEL ANALIZLER (SINA)
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SiNA: Veriden Politikaya Uzanan Yol

Karar destek uygulamamizin ismi, biiytik tip bilgini Ibn-i Sinadan esinlenerek konulmustur: SINA (Sagikta Istatistik
ve Analiz). Bu platformda verileri; Sayin Bakanimiza, Bakan Yardimcilanmiza, Genel Midiirlerimize ve Il Saglk

Muidurlerimize farkli yetki ve raporlama diizeylerinde sunuyoruz.

e s Pl S D—— ——
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Nadir Hastaliklar Raporu

SINA tizerinde &zel bir “Nadir Hastaliklar Raporu” ekranimiz mevcut. Paylasilan sayilar gérsel amaclidir ve giincel

olmayabilir ancak sistemin mantigi sudur: Nadir hastaliklarin tilke genelindeki konumlanmasini, kiimelenmesini ve

seyretme egilimini anlik takip edebiliyoruz.

NERELERDE KULLANIYORUZ?
ULUSAL - ULUSLARARASI SAGLIK ISTATISTIKLERI RAPOR VE VER| TABANLARI

sl ST
PROCLAMD
FOFRT

FO04 Tr e
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Kiiresel Veri Paylagimi ve Istatistik Yilligi

Elimizdeki bu verilerle Saglik Istatistikleri Daire Baskanhdi ile saglik istatistikleri yiligini ve cesitli biilten ve yayinlar
cikanyoruz, OECD, TUIK, DSO gibi paydas kurumlara veri saglyor, anket cevapliyoruz. Buna gére iilkemiz

dijitallesme endeksinde giizel skorlar alabiliyor.
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Nadir Hastaliklarda Klinik Arastirmalar ve

Gazi Universitesi Faz 1 Merkezi

2000de Tden daha az siklikta gériilen hastaliklar olmakla birlikte nadir hastaliklar, tek tek bakildiginda seyrek gériilse
de toplamda tibbin cok biiyiik bir kismini olusturuyor; dolayisiyla aslinda hic de “nadir” degiller. Ozellikle iilkemizde
akraba evliligi oranlarinin ytksek olmasi nedeniyle bu hastaliklarla ¢ok sik karsilagiyoruz. Tirkiye'de yaklagik 5-6

milyon kisinin nadir bir hastaliktan etkilendigini biliyoruz.

Yeni Tedavi Aragtirmalarinin Hayati Rolii

Bir hekim icin en zorlayici anlardan biri, bazi nadir hastaliklarda tedavinin henitiz miimkiin olmadigini hasta yakinina
séylemektir. O caresizligi ve duygulari onlarla birlikte hissetmek bizler icin de cok agr. Iste tam bu noktada, yeni

tedavi aragtirmalari ve klinik calismalar biyiik bir &nem kazaniyor.

Gazi Universitesi Faz 1 Klinik Aragtirma Merkezi

Gazi Universitesi olarak bu alanda cok nemli bir adim attik. 2018 yilinda kurulan ve 2022 yilinda degerli hocamiz
Prof. Dr. Alev Hasanoglu ismi ile bir merkezimiz acildi. Biinyesinde Metabolizma ve Genetik bilim dallarini barindiran
merkezimiz; sadece Faz 2 ve Faz 3 degil, en kritik asama olan Faz 1 calismalarinin da yapilabildigi, cok ciddi teknik

donanima sahip bir merkezdir.

* Emegi Gegenler: Bugiin burada olamayan Sayin Prof. Dr. Fatih Stiheyl Ezgii hocamiz bu merkezin kurulmasi
icin biyiik emek harcadi. Yine Metabolizma Bilim Dali Bagkanimiz Prof. Dr. Leyla Timer hocamizin katkilar
cok buyuktur. Ben de uzun yillir birlikte calismakla birlikte son 6 aydir bu giiclii ekibin bir parcasi olarak

calismaktan gurur duyuyorum.

* Gen Tedavisi Calismalan: Faz 1de erigkin yas grubunda GM1 gangliosidoz, fenilketoniiri gibi hastaliklar
icin gen tedavisi calismalar da dahil olmak tizere, faz 2 ve faz 3 gibi tiim siirecleri kapsayan halihazirda 20'nin

tizerinde klinik calisma devam etmektedir.
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Klinik Arastirmalarda Yaganan Sorunlar ve Veri ihtiyaci

Sorunuza gelecek olursak; bu calismalari yiritirken karsilastigimiz en buytk engel, teoride cok yiiksek olmasi
gereken hasta sayisina pratikte ulasamiyor olusumuzdur. Esra Hanim'in ifade ettigi gibi; aslinda tilkemizde “yetersiz
hasta sayisi” diye bir sey s6z konusu olmamali. Ancak biz hastalara, hastalar da erken tedavi imkanlarina ulagamiyor.
Buradaki en 6nemli sorun da aslinda bu ICD 10 kodlarinin bu 8000 hastaligi kapsamamasindan kaynaklaniyor. bu
ICD 10 kodlari ile biliyoruz ki sadece 500 hastaligin net tanilarini koyabiliyoruz.

Ornek: Fenilketoniiri ve Kodlama Sorunu

Sistemde kullanilan ICD-10 kapsaminda “Fenilketoniiri” bashdr altinda tek bir ana kodun yer aldigi; ancak bu baglik
altinda ¢ok sayida farkli alt hastaligin bulundugu ifade edilmektedir. S6z konusu alt gruplarin her birinin klinik seyri ve
tedavi yaklagiminin birbirinden belirgin sekilde farkli oldugu bilinmektedir.

Ornegin, klasik fenilketoniiri icin spesifik bir kod tanimlanmis olmakla birlikte; fenilalanin diizeyinin 2 mg/dLnin
tizerinde oldugu durumlar genel olarak “hiperfenilalaninemi” bagligi altinda tek bir kategori olarak ele alinmaktadir.
Oysa bu bagslik altinda, genetik ve metabolik agidan birbirinden ayrilan, farkli patofizyolojik mekanizmalara sahip ve
farkli tedavi gereksinimleri bulunan ¢ok sayida alt hastalik yer almaktadir. Bu alt gruplar arasinda BH4 eksiklikleri ve
cesitli enzim defektleri gibi birbirinden farkli klinik tablolar bulunmaktadir.

Bu durum, hastalarin dogru alt tani ile eslestiriimesini giiclestirmekte ve dolayisiyla hastaliga 6zgu tedavilere erisimi
zorlastirmaktadir. Nitekim, ayni fenilalanin diizeyi araliginda yer alan bireyler arasinda dahi klinik yaklagimin farklilagtigs
gériilmektedir. Ornegin, belirli bir aralikta yer alan bazi hasta gruplarinda tedavi gereksinimi bulunmazken; ayni
aralikta yer alan ancak BH4 metabolizmasi ile iligkili alt tiplerde (6rnegin HPR eksikligi veya PTPS eksikligi gibi

durumlarda) farkli ve spesifik ilag tedavilerinin uygulanmasi gerekmektedir.

Klinik Arastirmalarda Etik Sorunlar ve izlem Kriterleri

Eger biz bu hastaliklari genel kodlarla sisteme girersek; ne aragtirmalarimiz icin dogru hastaya ulagabiliyoruz ne de

hastalarin deneysel veya yeni ilaclara erken erisim sansini saglayabiliyoruz.

Eger Orphanet (ORPHA) kodlari gibi spesifik sistemler kullanilirsa, en nadir gériilen alt tipleri bile sistemde
gorebilir; bdylece hem taniyi netlestirebilir hem de klinik arastirmalar icin gerekli olan veri havuzunu saglikl bir sekilde
olusturabiliriz. Nadir hastalik tanisi konulan, tanisi konulmayan ve devam eden gibi 3 baslik altinda topladigimizda

ismini telaffuz etmekte bile zorlandiginiz hastaliklar orada gérebiliyorsunuz.

Ttm hastalik isimlerinin Tirkgelestirilmesi ve veri tabanina islenmesi, aragtirma diinyasi icin cok kiymetli. Ciinki
"yetersiz hasta sayisi” problemi, klinik calismalarin daha baslamadan bitmesine neden olabiliyor. Ozellikle faz
calismalarinda hasta sayilarina ulasabilmek cok kiymetli. Ulkemizde bu hastalarin var oldugunu biliyoruz ama veri
sistemindeki eksiklikler nedeniyle onlara ulagamiyoruz. Bu durum hem hastanin yeni tedaviye erisimini engelliyor
hem de az sayidaki hastayla yapilan calismalarin istatistiksel analiz gictinti zayiflatiyor. O nedenle bu veri sisteminin

ICD 11 ve ORPHA kodlari ile saglanabilecegini digtintiyorum.
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Dogal Seyir Calismalari ve ilag Gelistirme

Nadir hastaliklarda en biiyik eksikliklerden biri de klinik calismalarda “Dogal Seyir (Natural History)” calismalarinin
azhgidir. Bir ilacin etkinligini élcebilmek icin hastaligin tedavi edilmediginde nasil ilerledigini cok iyi bilmemiz gerekir.

Ancak veriler daginik oldugu ve merkezler arasi veri paylasimi sinirli kaldigji icin bu stirecleri yénetmekte zorlaniyoruz.

Etik Problemler ve Plasebo ikilemi
Klinik calismalarda kargimiza ¢ikan en hassas nokta etik problemlerdir:

* Plasebo Kullanimi: Nadir hastaliklarin bircogu dogal seyrinde slimciil ilerleyebiliyor. Bu durumda, bir grup
hastaya etkisiz madde (plasebo) verilmesi hem aileler hem de biz hekimler icin biiyiik bir cekince olusturuyor.
Hastalar, hayat kurtarici olma potansiyeli tagiyan bir calismada “ya plasebo grubuna diisersem” endisesiyle
calismaya dahil olmak istemeyebiliyorlar. Farkli merkezlerde tedavi olan hastalar biz bilemeyebiliyoruz.

Dolayisiyla hastalar da bize ulasamayabiliyor ve erken tedaviye erisemiyorlar.

* Biyobelirtec (Biomarker) Eksikligi: Bazi nadir hastaliklarda hastalik seyrini ve tedavi yanitini objektif olarak
degerlendirmeye imkan taniyan 8lctim kriterlerinin bulunmadigr ifade edilmektedir. Bu durum, &ézellikle klinik

izlem ve tedavi etkinliginin degerlendirilmesi agisindan &nemli bir sinirlilik olusturmaktadir.

Ornegin Fabry hastaligi gibi bazi hastaliklarda, tedavi yanitinin izlenmesine olanak saglayan biyobelirteclerin meveut
oldugu bilinmektedir. Bu kapsamda kullanilan lyso-Gb3 gibi biyobelirtecler sayesinde, hastaligin seyri ve uygulanan

tedavinin etkinligi diizenli olarak takip edilebilmektedir.

Ancak bircok nadir hastalikta bu tiir biyobelirteclerin bulunmamasi, tedavinin etkinliginin objektif olarak
degerlendirilmesini zorlastirmaktadir. Bu durum, hem klinik karar alma stireclerinde hem de tedaviye erisim ve geri

ddeme mekanizmalarinda énemli belirsizliklere yol acabilmektedir.

Etik Siirecler ve Hasta Giivenligi

Etik onay streclerinin zorlugu bir yana birakildiginda dahi, bu siireclerin son derece seffaf ve etik ilkelere uygun
sekilde yurutilmesinin zorunlu oldugu vurgulanmaktadir. Nitekim nadir hastaliklar alaninda yiriitilen calismalarin

odaginda, hassas ve kirllgan bir hasta grubunun yer aldigi bilinmektedir.

Bu nedenle, klinik arastirmalar ve uygulama sireclerinde hasta haklarinin korunmasi, bilgilendirilmis onamin
eksiksiz sekilde alinmasi ve tim sireglerin etik standartlara uygun bicimde ilerletilmesi temel bir gereklilik olarak

degerlendirilmektedir.
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ANKET

ULUSAL DESTEK MEKANIZMASI iCIN
"KESINLIKLE KOORDINASYON” SART

Katiimcilanin neredeyse tamami (%91), Nadir Hastaliklar Eylem Plan’nin giiclendirilmesi ve ulusal destek
mekanizmalarinin etkinlestirilmesi icin kurumlar arasi koordinasyonun kesinlikle olmasi gerektigini vurgulamistir.
"Olmall” secenegini isaretleyen %9'luk kesim de eklendiginde, katilimcilarin %100t esgiidimin zorunlulugu

konusunda tam bir mutabakat sergilemistir.

Bu veriler, nadir hastaliklar gibi saglik, maliye, calisma ve sosyal hizmetler gibi pek cok farkli alani ayni anda ilgilendiren
cok katmanli bir konuda, miinferit kurumsal cabalarin yetersiz kaldigina dair ortak bir bilinci ortaya koymaktadir.
Koordinasyonun gerekliligine dair olusan bu fire vermeyen tablo, eylem planlarinin sadece kagit tizerinde kalmamasi;
aksine islevsel ve denetlenebilir bir ulusal mekanizmaya déniismesi icin “kurumsal entegrasyonun” tek yol olarak

goruldugini kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; Nadir Hastaliklar Eylem Plani'nin bagarisinin, kurumlarin kendi sinirlarini agarak

olusturacaklan guiclti ve kesintisiz bir ig birligi modeline endekslendigi anlagiimaktadir.

1. Nadir Hastaliklar Eylem Planini giiclendirmeye yénelik, ulusal destek mekanizmasi icin
kurumlararasi koordinasyon olmali mi?
a. Olmali: %9
b. Olmamali: %0

c. Kesinlikle olmali: %91

d. Kesinlikle olmamali: %0 91%
9%
0% 0%
a b C d

Olmali Olmamalr Kesinlikle Olmalr Kesinlikle Olmamal
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KARAR MEKANIZMALARINDA HASTA DERNEKLERINE
“AKTIF PAYDAS” ROLU VERILMESI GEREKTiIGIi VURGULANIYOR

Katilimailarin biyik bir cogunlugu (%72), hasta derneklerinin hizli ¢6ziim ve koordinasyon stireclerinde, karar
mekanizmalari ve politika tarafinda kesinlikle aktif paydas olarak yer almasi gerektigini belirtmistir. “Olmali” yéniinde
goris bildiren %23 luk kesimle birlikte, katilimcilarin toplamda %95'i hasta derneklerinin politika geligtirme stireclerine

dogrudan dahil edilmesini desteklemektedir.

Bu veriler, nadir hastaliklar gibi hasta deneyiminin ve sahadan gelen bilginin hayati énem tasidigi bir alanda,
derneklerin sadece “yardmci kurulug” degil, ¢éziimiin mimar olan “stratejik paydaslar” olarak kabul edildigini
gdstermektedir. Katilimer gériuslerindeki bu yiiksek mutabakat, biirokratik karar stireclerinin sahadaki gerceklerle

uyumlu hale gelmesi icin hasta érgtitlerinin uzmanligina ve rehberligine duyulan ihtiyaci ortaya koymaktadir.

Geéris bildirenlerin yalnizca %4 |tk bir kismi olumsuz (“Olmamali” veya “Kesinlikle Olmamali”) yénde oy kullanmistir.
Bu sinirli oran, ekosistemin genelinde katilimci yénetisim modeline olan inancin ne kadar giiclii oldugunu ve

geleneksel, kapali karar alma stireclerinden modern, cok sesli bir yapiya gecis arzusunu kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; etkin bir nadir hastaliklar politikasinin ancak hasta derneklerinin kurumsal bir

kimlikle karar masasinda aktif rol almasiyla miimkiin olabilecegi anlagilmaktadir.

2. Hastadernekleri, hizli ¢6ziim ve koordinasyon anlaminda, karar mekanizmasi ve politika
tarafinda aktif paydas olmali mi?

a. Olmali
b. Olmamali
c. Kesinlikle olmali

d. Kesinlikle olmamali

72%

23%

1% 3%

a b c d

Olmali Olmamalr Kesinlikle Olmalr Kesinlikle Olmamali
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STK-Kamu i§ Birliginde Kurumsal Kimlik ve Bagimsizlik Dengesi

Karar Mekanizmalarinda Katilim ve Konsensiis

Nadir hastaliklar ekosisteminde sivil toplumun sisteme dahil edilmesi konusunda genis bir mutabakatin oldugu
saptanmistir. Ancak bu katilimin “nasil” bir formiil ile ytritilecedi, stirecin en kritik sorusu olarak giindeme taginmigtir.
Devlet mekanizmasinin, sivil yapilarin bagimsizligini koruma ve kendi kurumsal isleyisini asin miidahalelerden

sakinma refleksi arasinda hassas bir denge oldugu ifade edilmigtir.

Bagimsizliin Korunmasi ve Fonksiyonel Kayip Riski

Literatiir ve ge¢mis deneyimler 11§inda; karar vericilerle agin temas halinde olan veya kurumsal bagimsizligini yitiren
yapilarin, zamanla sivil temsil fonksiyonlarini kaybetme riski tagidigi vurgulanmistir. Bu durumun, STK’larin toplum

ile kamu arasindaki képrii islevini zayiflatabilecedi degerlendirilmistir.

Biirokratik Yaklagim ve Kurumsallasma Zorunlulugu

Kurumsalliktan Uzaklagma ve Siyasi Riskler

Biirokratik kanatta STK katilimina yénelik zaman zaman olugan mesafeli durusun, gecmisteki “kurumsalliktan uzak”
drneklerden kaynaklandigi saptanmistir. Ozellikle sadece dijital haberlesme gruplari tizerinden baslayan ve kurumsal
bir kimlige birtinmeden siyasi mecralara evrilen yapilarin, sistemde yarattigi deformasyona dikkat cekilmistir. Bu
nedenle; sivil toplum katiiminin bireysel veya kontrolsiiz stirecler yerine, kurumsal kimligi tanimlanmis yapilar

Uzerinden yurittlmesi gerektigi belirtilmistir.

C6ziim Ortakhgr Vizyonu

STK'larin sadece talep makami degil, sistemin strdirilebilirligine katki sunan birer “¢ézim ortag” olarak
konumlandirimasinin esas hedef oldugu ifade edilmigtir. Karar alma stireclerine katilimin; seffaf, denetlenebilir ve
bilimsel temelli bir kurumsal ¢ercevede yuritilmesinin, hem kamunun hem de sivil toplumun elini guclendirecegi

sonucuna varilmigtr.

Fikir Aligverisi ve Gelecek Projeksiyonu
Diyalog Odakl Gelisim

Oniimiizdeki dénemde atilacak adimlarin, farkl fikirlerin 6zgiirce tartisilabildigi ve ortak aklin siizgecinden gecirildigi
bir platformda sekillenecegi belirtilmistir. Amacin, herhangi bir gériisti dayatmak degil; en verimli is birligi modelini

tesis etmek adina acik bir fikir aligverisi zemini yaratmak oldugu vurgulanmigtir.
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DIJITAL ENTEGRASYON: HASTA KAYIT SISTEMLERININ
GELECEGI ICIN “KRITIK” BIR IHTIYAC

Katilimailarin biytk bir cogunlugu (%72), hasta kayit sistemi kapsaminda dijital platformlarin entegre edilmesinin
kesinlikle gerekli oldugunu belirtmistir. “Gereklidir” yéniinde géris bildiren %271'lik kesim de dikkate alindiginda,

katiimcilarin toplamda %93'ii dijitallesme ve sistemler arasi veri akisinin vazgegilmez bir ihtiyag oldugu konusunda

hemfikirdir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; etkin bir hasta takip mekanizmasinin ancak tiim dijital platformlarin birbiriyle

“konusabildigi” entegre bir ekosistem tizerinden kurgulanabilecegi anlagilmaktadir.

3. Hasta kayit sistemi kapsaminda dijital platformlarin entegre edilmesi gerekli midir?

a. Gereklidir

b. Grekli degildir

c. Kesinlikle gereklidir

d. Kesinlikle gerekli degildir

72%
21%
3% 4%
a b c d
Gereklidir Gerekli Degildir Kesinlikle Gereklidir Kesinlikle Gerekli Dedgildir

Nadir Hastaliklarda Veri Giivenligi, Koordinasyon ve Erisim Sorunlari

Veri Dogrulugu ve Sistemsel Riskler

Anket sonuclarinda cogunlugun “kesinlikle gerekli” yéniinde géris bildirdigi gérilmekle birlikte, “gerekli degildir”
diyen azinlik gériistin de 6zellikle veri giivenligi, yanlig entegrasyon ve birokratik stireclere iliskin dnemli cekinceler
icerdigi ifade edildi. Bu kapsamda, hatali veri girislerinin yanlis saglik politikalarina yol acabilecegi, ICD kodlarinin

yetersizligi ve yogun klinik kogullarda dogru kodlama yapilmasinin zorluklari vurguland..

Koordinasyon Eksikligi ve Tedaviye Erisimde Gecikmeler

Nadir hastalarin tani sonrasi dogru merkezlere yénlendiriimesinde ciddi eksiklikler bulundugu, mevcut randevu
sistemlerinin bu ihtiyaci kargilamadigi ve bu nedenle koordinasyon merkezleri ile “mikemmeliyet merkezleri'nin
olusturulmasinin kritik oldugu belirtildi. Birokratik stireclerin yavaghg nedeniyle tedaviye erisimde gecikmeler
yasandigi, bunun da hastalarin geri déniisti olmayan klinik durumlara ilerlemesine neden olabildigi dile getirildi. Ayrica

nadir hastaliklarin dogru tanimlanmasi, mitokondriyal hastaliklar gibi alanlarin eylem planlarinda énceliklendirilmesi,
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Universite hastaneleri biinyesinde uzmanlagmis birimlerin kurulmasi ve STK'larin karar mekanizmalarina dahil
edilmesi gerektigi ifade edilirken; tim bu siireclerde hiz, koordinasyon ve dogru veri yénetiminin hayati 6nemde

oldugu vurgulandi.

Nadir Hastaliklarda Tanimlama, Akademik Kapasite ve Dijital Rehberlik

Kodlama Sistemleri ve Veri Siniflandirma

Nadir hastaliklarin yénetiminde dogru tanimlama ve siniflandirma siirecin temel tagini olusturmaktadir. ICD-11%e
gegis streci akademik bir rehberlikle yonetilirken, Orphanet kapsaminda kullanilan ORPHA kodlari gibi alternatif
sistemlerin entegrasyonu, hastaliklarin daha hassas tanimlanmasi icin kritik bir arag olarak degerlendirilmektedir.
Bu verilerin etkin kullanimi, nadir hastaliklarin saglik sistemindeki gériintrltigint artirmanin ve dogru istatistiksel

analizler yapabilmenin &n kosulu olarak kabul edilmektedir.

Akademik Yapilanma ve Mitkemmeliyet Merkezleri

Akademik diinyada aragtirma kapasitesinin artinlmasi icin sistemsel bir déniistim ihtiyaci vurgulanmigtir. Meveut
yapida akademisyenlerin yogun klinik hasta yiiki altinda arastirma yapmaya calismasinin strdirilebilir olmadig,
mikemmeliyet merkezlerinde arastirmaya odakli “korunmug zaman” ve tegvik mekanizmalarinin kurulmasi gerektigi
belirtilmigtir. Turkiye'deki degerliinsan kaynaginin korunmast icin yogun klinik mesai ile akademik tiretkenlik arasindaki

dengenin, sistemsel diizeyde yeniden kurgulanmasi énerilmistir.

e-Nabiz Uzerinden Akilli Yonlendirme ve Referans Merkezleri

Tani stiphesi aninda aileleri dogru merkeze yénlendirecek bir “dijital rehberlik” yapisi giindeme gelmistir. e-Nabiz
altyapisinin bu tur akilli bildirimler icin teknik olarak hazir oldugu ancak veri giivenligi ve sosyal hassasiyetler (yanlig
bilgilendirme riski vb.) nedeniyle kimlik dogrulamali modellerin tercih edilmesi gerektigi ifade edilmistir. Tani verisinin
dogrudan tanimlanmis Referans Merkezlerine akmasi sayesinde, hastanin cografi konumundan bagimsiz olarak en
yetkin uzmana hizlica ulagmasi hedeflenmektedir. Bu siirecin basarisi icin Nadir Hastaliklar Kayit Sistemi'ne veri

girisinin tegvik edilmesi ve sivil toplum kuruluglariyla is birligi yapilmasi stratejik bir adim olarak gériilmektedir.

TCYCIRIUTTIC




PANEL-2

NADIR HASTALIKLARDA ERKEN
TANI ve YENILIKCI COZUMLER

MODERATORLER

Prof. Dr. F. Duyqu Prof. Dr. Ercan MIHCI Cigdem SAV
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Uluslararasi Perspektiften Nadir
Hastaliklar: Paydas Yapisinin Onemi

ERDERA NMG
ULUSAL YANSIMA GRUBU TURKIYE

Avrupa Nadir Hastaliklar Aragtirma Ortakhi (ERDERA),
Haorizon Europe programi kapsaminda Eylll 2024 e baglamigtir.

Avrupa'da nadir hastaliklarla yagayan 30 milyondan fazla insanin saghik ve yasam kalitesini
artirmayi amaglayan, 37 lilkeden 170'ten fazla kurulugu bir araya getiren Avrupa ve uluslararasi bir
ortakhiktir.

. Ulkeler arasi arastirma
Tibbi destekle tam Avrupa ve dinyada ntmtajharindaaum
siiresinin ortalama tm}g::l:r::l senkronizasyon
6 aya diglrilmesi gelistirimesi saflamak
E-DERA LT 2

ERDERA ve Uluslararasi Is Birlikleri

Eylil 2024 itibanyla hayata gegirilen ERDERA (European Rare Diseases Research Alliance), bir Horizon
Europe programi olan Avrupa Nadir Hastaliklar Aragtirma Ortakligidir. Bu uluslararasi olusum, 37 tlkeden 170'i
askin kurulugu biinyesinde barindirmakta olup Tiirkiye de bu stratejik projenin paydaslar arasinda yer almaktadir.
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NMG- Ulusal Yansima Gruplarinin Amaclari

1 2 3

Ulusal NH Ulusal nadir hastahk Yerel faaliyetleri Avrupa
planlanmn ve stratejilerinin ve kiiresel arastirma
gelistiriimesine/uygulanma ekosistemiyle uyumiu

aragtirmalanndan

kargilagtinlabilir veri

sina katk sunmak. hale getirmek.
toplamak, bilgi Gretmek ve

sinerji yaratmak

Ulusal ve uluslararasi caligmalan birbiriyle uyumiu hale getiren merkezi bir yapidir.

E _DE Eeropean Bare Disessss
= Bessarch Alllance

Ulusal Yansima Gruplari ve Kiiresel Entegrasyon

S6z konusu uluslararasi yapinin “Kapasite ve Uyum” is paketi kapsaminda, ulusal yansima gruplar hayata
gecirilmektedir. Bu gruplarin éncelikli hedefleri; ulusal nadir hastalik aragtirmalarinda karsilastirilabilir veriler toplamak,

nitelikli bilgi Giretmek ve paydaslar arasinda giclti bir sinerji tesis etmektir.

NMG Turkiye Komposizyonu
Kamu Kurumlan Fon Saglayicilar Aragtirma Ensititiileri
Sagik Bakanhgi 2 Gazi Universites]
Susyalgri‘menﬁh KEn.rnu TE'P'”'K Marmara _l:.'rn-l'.remltesl
TUSEB istanbul Universitesi
Erciyes Universitesi
Ankara Universitesi
K“::k Ars:gtlrma Acibadem Universitesi
ernekleri Hasta Organizasyonu Hacettepe Universitesi
: . Bahgesehir Unlversites]
Tibhi Genetik Dernedi Madir Hastaliklar Federasyonu iBG
Gocuk Genetik Dernedi
Naroloi Dernedi
Gocuk Norolojl Demedi
Tark Hematolaji Derned Endiistri
Orphanet Tlrkive :
AFIAD
E-DERA: G 5

Ulusal Yansima Grubu ve Cok Paydasl Is Birligi Yapisi
Bugiin bir araya gelmemize vesile olan ve tiim bu stireclerin kolaboratif bir ig birligi icerisinde yuritilmesine olanak
saglayan “Ulusal Yansima Grubu” (National Mirror Group), aslinda ¢ok genis bir paydas yelpazesinden olugmaktadir.
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ERDERA NMG TR-ULUSAL YANSIMA GRUBU TURKIYE
STRATEJIK YOL HARITASI VE GALISMA GRUPLARI

y
|
1
v
Subat 2025 By Kasim 2025
crerlfcpishaios = b s v
percakdestind wrategih yol haritass v
— et t f *;‘1_ }_! Yillik Genel Kurul
M |

ERDERA Tematik Siitunlan ve Stratejik Hedefler

ERDERA catisi altinda yuritilen faaliyetler, temel olarak su ti¢ stratejik alan tizerinde yapilandinilmustir:

Kanit ve Bilgi Merkezi: Veri toplama sireclerinin standartlastirilmasi ve kapsamli bir bilgi merkezi

olugturulmasi.

Kapasite ve Yetenek Gelistirme: Nadir hastaliklar alanindaki insan kaynaginin yetkinlegtirilmesi ve teknik
altyapinin gticlendirilmesi.
Politika Diyalogu: Sektsrel politika siireclerinin tasarimi, yénetimi ve organizasyonel yapi taglarinin

olusturulmasi.

Stratejik Uyum ve Calisma Gruplari

Bu yol haritasinin temel vizyonu; “Tiirkiye Nadir Hastaliklar Eylem Plani (2023-2027)” ile ERDERA projesi
kapsamindaki “Ulusal Kapasite Uyumu (is Paketi 23)” hedeflerini es giidiimli hale getirmektir. Kamu, akademi

ve STK i birligiyle aragtirmaci farkindaligini artirmak ve paydag katilimini en st seviyeye cikarmak amaciyla bes ana

calisma grubu belirlenmistir:

1.
2.
3.

Bilgi ve Kanit Grubu: Nadir hastaliklar bilgi ve kanit merkezinin tesis edilmesi.
Kapasite Artirim Grubu: Arastirma kapasitesinin ve sektérel yetenek havuzunun genisletiimesi.

Politika ve Diyalog Grubu: Yetim ila¢ farkindaligi olusturulmasi ve politika gelistirme strecleri icin

surdurdlebilir bir diyalog platformu kurulmasi.

. STK ve Farkindalik Grubu: Sivil toplum farkindalik merkezlerinin faaliyetlerinin koordine edilmesi.

Network ve is Birligi Grubu: Nadir hastaliklar 6zelinde ulusal ve uluslararasi arastirma aglarinin (network)

yapilandirilmasi.

1. Grup: Nadir Hastaliklar Bilgi ve Kanit Merkezi

Sahsimin da aktif olarak yer aldigi 1. Calisma Grubu; sivil toplum kuruluglan, Saglk Bakanhiginin ilgili birimleri,

tniversiteler ve meslek &rgitlerinden olusan cok sesli bir yapiya sahiptir. Grubun temel faaliyet alanlari sunlardir:

Tematik Aragtirmalar: Tani ve tedaviye erisim siirecleri ile saglik ekonomisi alanindaki bogluklar analiz etmeye
yonelik spesifik arastirmalar ytriitmek.
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* Finansal Model Onerileri: Nadir hastaliklara 6zqii “ Yeniliki Tedavi Fonu” yapilandinlmasi icin stratejik éneriler

gelistirmek.
* Politika Destegi: Karar vericiler ve politika yapicilar igin yillik aragtirma ézetleri yayinlamak.

*  Akademik Is Birligi: Akademik kurumlar arasindaki disiplinler arasi etkilesimi tesvik etmek.

Beklenen Ciktilar ve Stratejik Kazanimlar
1. Caligma Grubu'nun faaliyetleri neticesinde su somut sonuglarin elde edilmesi hedeflenmektedir:
+ Akademik Literatiir: Taniya erisim ve bu siirecte kargilagilan sorunlar tizerine dinamik ve giincel akademik
yayinlarin tretilmesi.
*  Ulusal Arsiv: Politika yapicilar ve ERDERA ortaklarinin kullanimina sunulacak kapsamli bir ulusal veri arsivi
olusturulmasi.
*+  Akademi-Politika Etkilesimi: Mevcut reform &nerilerinden bagimsiz olarak, akademik bilgi birikimi ile politika
gelistirme stirecleri arasindaki bagi kuvvetlendirmek.
* Kiresel Entegrasyon: Turkiye'nin nadir hastaliklar yol haritasini, Bilgi ve Kanit Merkezi araciligiyla ERDERA
hedefleriyle tam uyumlu hale getirerek Turkiye ve Avrupa arasindaki akademik arastirma kiimelerinin

gérunurlugind artirmak.

2. Grup: Nadir Hastaliklar Kapasite ve Yetenek Gelistirme Projesi

Yetenek gelistirme faaliyetlerimiz; Nadir Hastaliklar Aragtirma Merkezleri ve Yikseksgretim Kurulu (YOK) ile tesis
edilen guclu bir is birligi zemininde yiritilmektedir. Gegtigimiz yil nadir hastaliklarin tiim tniversitelerde zorunlu
ders statiistine alinmasi ve farkindaligin artirlmasi yéniinde alinan stratejik karar dogrultusunda, fakiltelerimizde

aktif egitim stireclerini baglatrmig bulunmaktayiz.
Bu kapsamda yurittigumiz temel faaliyetler sunlardir:
* Egitim Modiillerinin Entegrasyonu: Lisans, lisansustii ve Strekli Tip Egitimi (STE) mifredatlarina nadir
hastaliklar moddillerinin dahil edilmesi; e-6grenme ve cok disiplinli 8grenme metodolojilerinin yayginlastirimasi.

* Genc Arastirmaci Motivasyonu: Ogrenci topluluklari ve akademik kurumlarda kapasite gelistirme projelerinin

hayata gecirilmesi; 3grenci kultiplerinin ve disiplinler arasi atélyelerin kurumsal olarak desteklenmesi.

* Farkindalik Faaliyetleri: Geleneksellesen “Nadir Hastaliklar Guni” aktiviteleri ile toplumsal ve akademik

duyarliigin artinlmas.

Disiplinler Arasi Uzmanlk Havuzu ve Network Hedefi

Bu projenin temel ciktisi, nadir hastaliklar 6zelinde “Cok Disiplinli Bir Uzmanlik Havuzu” olugturmaktir. Nadir
hastaliklar; cocuk sagligindan kadin doguma, onkolojiden genetige kadar pek cok bransi dogrudan ilgilendiren

multidisipliner bir alandir.

Hedefimiz; ulusal captaki 6grenci kultiplerini akademik mentorluk semsiyesi altinda bir araya getirerek birbirinden

haberdar, giicli bir network kurmak ve bu cok yénlii yaklagimla kalici, somut sonuglara ulagmaktrr.

3. Grup: Yetim ila¢ Farkindalig: ve Politika Diyalogu Platformu

“Yetim Ilac Farkindaligi ve Politika Diyalogu Platformu” calisma grubumuz, yetim ilaclara dair bilgi paylasimini
artirmak ve strdirilebilir politika diyaloglar gelistirmek amaciyla yapilandinlmistir. Saglik ekonomistleri, hasta
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srqutleri, Saglk Bakanhgi, TITCK (Tiirkiye ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu) ve AIFD (Arastirmaci ilag Firmalari
Dernegi) gibi kritik yiriticilerin yer aldigi bu platformda, oldukca verimli beyin firtinalar gerceklegtirilmektedir.

Grubun temel calisma prensipleri ve hedefleri sunlardir:

e Tarafsiz Diyalog Zemini: llac erisimi ve maliyet yonetimi gibi hassas konularda, tiim paydaslar arasinda

seffaf ve tarafsiz bir iletisim zemini tesis etmek.

* Akademik Yaklagim: Fiyatlandirma ve geri 6deme siirecleri gibi teknik alanlarda akademik yuvarlak masa

toplantilar diizenleyerek, dogrudan bir reform dayatmasindan ziyade bilimsel temelli tartismalar yirtitmek.

* Bilgi Uretimi ve Yayin: Tartigilan konularda akademik yayinlar, politika ézetleri ve bilgilendirme dokiimanlari

hazirlayarak stirecin kurumsal hafizasini olusturmak.

e Kiiresel Temsil ve Bilgilendirme: ilac erisimindeki engeller konusunda toplumsal farkindaligi artirmak ve

Turkiye'nin nadir hastaliklar alanindaki vizyonunu uluslararasi platformlarda daha giclii bir sesle duyurmak.

Bu ¢ok paydasl iletisim modeli, karmagik stireclerin yénetilmesinde ve ortak bir anlayig birligi gelistirilmesinde
stratejik bir fayda saglamaktadir.

4. Grup: Sivil Toplum Katilimi ve Farkindalik Merkezi (Nadir-Ses)

Dérdiinci calisma grubumuz, “Nadir-Ses” catisi altinda sivil toplum katilimini ve toplumsal farkindaligi giiclendirmeyi
amaclamaktadir. Basta Nadir Hastaliklar Federasyonu olmak tizere cok sayida hasta ve hasta yakini kurulusunun yer
aldigi buyapi, s6z konusu kuruluglarin kamu otoriteleriyle olan iletigimini ve egitim stireclerindeki rollerini pekistirmeyi
hedeflemektedir.

“Nadir-Ses” Faaliyet Alanlan:

* Egitim ve Kapasite Geligtirme: ERDERA projesi kapsaminda dizenlenen workshoplar ve hasta

savunucularina yénelik egitim atélyelerinin koordinasyonu.

e Farkindalik ve iletisim: Ulusal capta yiriitiilen kampanyalar, hikayelestirme calismalari ve cesitli hasta odakli
etkinliklerin organize edilmesi. (Bugiin gerceklestirdigimiz bu toplanti da bu vizyonun somut bir yansimasidir.)

Stratejik Hedef: Savunuculuk Kiiltiirii Bu grubun temel amaci, yapilandinlmis bir savunuculuk kapasitesi insa
etmektir. Her yil diizenlenecek ulusal kampanyalar araciligiyla; hastalarin ve ailelerin gercek yagam deneyimlerinin
bilim kurullariyla paylagilmasini, béylece tedavi verenler ile tedavi alanlar arasinda ortak ve anlamli bir “nadir hastalik

anlatisi” kiiltirintn olugturulmasini hedefliyoruz.

5. Grup: Nadir Hastaliklar Aragtirma ve Is Birligi Aglari

Besinci ve son calisma grubumuz; arastirma ve is birligi odakli faaliyetleriyle, Tiirkiye'deki nadir hastalik calismalarinin
uluslararasi gériinurligini artirmayi ve Avrupa Birligi ekosistemiyle tam entegrasyonu saglamayr hedeflemektedir.
TUBITAK, akademik birimler ve arastirma merkezlerinin aktif rol aldigi bu grupta temel énceligimiz, Tiirkiye'nin

yetkinliklerini kiiresel 6lcekte temsil etmektir.

Stratejik Odak Alanlari ve Faaliyetler:
*  Proje Destekleri ve Bilgilendirme: Horizon Europe ve ERDERA projelerine katilimin tegvik edilmesi, yeni
agilan fasillar ve fonlar hakkinda paydaglarin diizenli olarak bilgilendirilmesi.

*  Kurumsal Eslestirme: Ulusal ve uluslararasi arastirma kurumlari arasinda képrii kurarak ortak projelerin

gelistirilmesi.
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+  Stratejik Gelistirme Modiilleri: Turkiye Genom Projesi, tibbi genetik alanindaki bilimsel calismalar ve ilgili
derneklerin katkilariyla olusturulan veri setlerinin, aragtirma siireclerine entegre edilmesi.

Nihai Vizyon ve Ciktilar Bu grubun temel amaci; yerel kapasiteye dayali ulusal aragtirma is birliklerini giiclendirmek,
bilimsel konferans ve yayin siireclerinde paydas iletisimini maksimize etmektir. Uzun vadede hedefimiz; Turkiye'yi

sinir &tesi nadir hastalik calismalarinda, strateji belirleyen lider tlkelerden biri konumuna tagimaktir.

ULUSAL YANSIMA GRUBU TURKIYE

Koordinasyon: lzmir Biyotip ve Genom Merkezi - Prof. Dr. Uur Ozbek
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Vaka Analizleri ve Saglik Ekonomisi Odakli Yayinlar

Ontimiizdeki stirecte, STK larin da gérislerini alarak tedavi edilebilir ve énlenebilir nitelikteki 2 ya da 3 spesifik
hastaligi odak noktamiza almay: planliyoruz. Temel hedefimiz; tedavisi miimkiin olan, maliyet etkinligi ve yagam
kalitesine katkisi saglik ekonomisi verileriyle desteklenen bu hastaliklari kapsamli birer yayin haline getirmektir. Bu
sayede, nadir hastaliklarla miicadele eden bireylerin sagkalim (survivor) seriivenlerini ve siirecin ekonomik tablosunu
daha net bir sekilde ortaya koyacagiz.

Caligma Ekibimiz ve Uzmanlik Alanlari

Siirecin basariyla yuritilmesinde cok degerli akademisyen ve uzmanlarimiz kritik roller tstlenmektedir.

3 Yillik Stratejik Plan

Nihaihedefimiz; ntimiizdeki 3 yil kapsayan stratejik plani yayinlamak, Tiirkiye Genom Projesiile veri entegrasyonunu
saglamak ve yapilandinlmig mentorluk programlan araciigiyla nadir hastaliklar ekosistemini kalici bir zemine
oturtmaktir.

Paylastiginiz bu anlamli anekdotu, sunumun teknik verilerini insani bir basar hikayesiyle taglandiran, profesyonel ve
etkileyici bir kapanis paragrafi olarak su sekilde diizenledim:

Yerel Bir Basari Hikayesi: Prenatal Tanidan Genetik Gelecege

Son olarak, teorik calismalarin sahada nasil bir kargilik bulduguna dair degerli bir anekdotu sizlerle paylagmak isterim.
Perinatoloji alaninda yaklasik 15 yil énce daha yerel imkanlarla baslayan ve bugiin tam profesyonel bir yapiya
kavusan calismalanimizin, aslinda 20 yillik bir birikimin eseridir. Akdeniz Universitesi biinyesinde; cocuk genetik, tibbi
biyoloji ve genetik balumlerimizin is birligi, Saglk Bakanligimizin veri destegi ve paydaslarimizin 8zverisiyle Antalya
bslgesinde drnek teskil edecek bir bagariya imza attik.
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TUSEB Vizyonu: Ulusal Genom Projesi
ve Yenilik¢i Tedavi Yaklasimlar

Ulusal Genom Projemiz biinyesinde yer alan “Nadir Hastaliklar Grubu”, stratejik 6nceligi en yiiksek birimlerimizden
biridir. IBG, Bilkent Sehir Hastanesi biinyesindeki konseyimiz ve paydas merkezlerimizin katkilaryla, yeni nesil
dizileme (NGS) teknolojilerini kullanarak nadir hastaliklarda %30 dogrudan, %30 ise dolayli tani basarisina ulagmis
bulunmaktayiz.

Kalan %40’k grup igin calismalarimizi derinlestirerek;

o leri Teknoloji: "Uzun Okuma” (Long-Read) dizileme teknolojilerini devreye aliyoruz.

* Trio Analizleri: Proband (ilk hasta) tizerinden anne-baba ve ¢ocuk ticlii analizleri ile yasayan kardeslerin
dahil edildigi akraba calismalarini yiriiterek Turkiye'ye 6zgii gen frekanslarini haritalandiryoruz.

* Kapsam: Mevcut 12 bin érnek hacmimizle heniiz yolun basinda olsak da veriye dayali éngériler Gretmeye

bagladik.

Evlilik Oncesi Tarama ve Teshis Miijdeleri

Saglik Bakanligimizin ilgili bagkanliklaryla es giidimlu olarak, evlilik éncesi tarama programlarimizi tst teknoloji
seviyesine tagimay hedefliyoruz. “Coklu gen bélgelerini” eg zamanli tarayacak projemizin mekanik ve navigasyon
calismalar baslamistir. Bakanlik birimlerimizle birlikte, bu tarama programinin kapsam genislemesine dair miijdeli
gelismeleri yakinda kamuoyuyla paylagmayi timit ediyoruz.

Hiicre ve Gen Tedavilerinde Yeni Dénem: GMP ve CAR-T

Genetik hastaliklari sadece bir “kader” olmaktan cikarip, ileri teknolojik muidahalelerle y&netilebilir kilmak temel
gayemizdir. Bu dogrultuda;

e GMP Uretim Faaliyetleri: TUSEB biinyesinde, Etlik Sehir Hastanesi icerisindeki merkezimizde GMP
standartlarinda tretim faaliyetlerimizi baglattik.

* immiinoterapi: Halihazirda belirli sikiiktaki 16semi ve lenfoma tirlerinde uyguladigimiz CAR-T hiicre
tedavilerini; Multiple Miyelom ve pediatrik gruptaki nadir hastaliklar icin de yakin zamanda devreye alacagiz.

* AR-GE Basarilari: Mezotelyoma tizerine yurittigiumiz yenilikgi CRISPR projemizi basariyla tamamladik.
Bu, nadir onkolojik vakalardaki arastirma kapasitemizin en giincel rnegidir.
Nadir Hastaliklar Federasyonu'na, Bakanligimizin ilgili birimlerine ve TUBITAK a tegekkiirlerimi sunuyorum. Her
yil tizerine yeni projeler koyarak biytttigimiz bu bilgi paylasim platformlan, gelecekteki somut bagarilarimizin en
biyuk teminatidir.
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Nadir Hastaliklarda

Tani Hizmetlerinin Giiclendirilmesi

Nadir Hastahklar/Genetik Hastahiklar
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Vol e of phamerygen b wim b e weivoske bk i bese L)

o s
T Sy e ————
ey b muﬁq“wm'-mw.-mﬁ“w:-rﬂu
» Nadir hussialikiar dui gowiy i propne. e .
* Ciemtik hiastalikiar, b grobum dxmli ir i ohijnma, T L g I i e
+ Hier muclir hastmhk peetik deiibbin. Her grreeh hastabk da ks
ol porueds depiir.

Tiaar brserive Bukimstas sasle bioiliform decsi e bamisds goacnd deferlesbinme somel st damnallamaskin bnde

E

Nadir Hastaliklarda Tetkik ve Teghis Hizmetleri: Kurumsal Yaklagim

Nadir ve genetik hastaliklar 6zelinde yasanan kavram karmagasini netlestirmek adina, uluslararasi ve ulusal veri
tabanlarini referans aliyoruz:

* Veri Tabani Analizi: Saglik Kodlama Referans Sézltgi (SKRS) sisteminde 8.000'in tizerinde tanimli obje
bulunmaktadi. OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) giincel verilerine gére ise molekiiler temeli
ve fenotipi belirlenmis yaklagik 7700 farkli hastalik mevcuttur.

* Miicadele Kapsami: Karsimizdaki tablo, binlerce farkli fenotip ve molekiiler tabani kapsayan oldukca genis
bir hastalik grubuyla miicadele ettigimizi gdstermektedir.
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Saglik Hizmet Politikasi ve Stratejik Oncelikler

Bu denli biytk bir hastalik grubuyla miicadele etmek; sadece bir tani sireci degil, erken tanidan tedaviye,

rehabilitasyondan uzun dénemli takibe kadar uzanan kapsamli bir saglik hizmet politikasini zorunlu kilmaktadir.

Tani hizmetleri tarafindaki temel 6nceligimiz; “dogru tetkikin, dogru zamanda ve dogru hastaya” uygulanmasini
saglamaktir. Erken taniya erisimi hizlandirmak ve sonrasindaki tedavi stireclerini bu erken tani basarisiyla desteklemek

adina hizmet politikalarimizda somut adimlar atmaya devam ediyoruz.

Hizmete Erigim ve Tani Siireclerindeki Temel Sorunlar
Mevcut sistemimizdeki hizmet sunum kapasitesini ve karsilasilan engelleri su bagliklar altinda &zetleyebiliriz:

* Bélgesel Erisilebilirlik: Mevcut durumda, hizmete erisim noktasinda bélgesel bazda ¢ok ciddi bir aksama
yasanmamaktadir. Kamu saglik sistemimiz icerisindeki uzmanlarimiz, hizmet alimi yéntemlerini de kullanarak

tani hizmetlerine genis élctide erigim saglamaktadir.

* Tani Siireclerindeki Gecikmeler: Hizmete erisim kanallan acik olsa da tani stireclerinde istenilen hizin

gerisinde kalinabilmekte ve siireclerde gecikmeler yaganmaktadir.

* Uygun Testlere Erigim: Klinik tabloya en uygun spesifik testlere erisim noktasinda hala giderilmesi gereken

eksiklikler mevcuttur.

Bu darbogazlar agmak, tani sureclerini standardize etmek ve test cesitliligini artirmak adina mevcut eksiklikleri

gidermeye yénelik calismalarimiz tim hiziyla devam etmektedir.

BARANLIG!

pd’ Genetik Hastalklar Tani Ve Degerlendirme Merkezleri

Tama hizmeti yalnazca laboratuvar iglemi degildir; Uygun Test Segiml, Raporiama Ve Genetik Danggmanhk

> D)

SuiEhk Bakanbin Universite Cheel Hastane Miistakil

Klinik Degerlendirme ve Genetik Hizmet Ag1 Yapilanmasi

Klinik bulgularin genetik degerlendirme siire¢leriyle entegre edilmesi asamasinda, tibbi genetik ve cocuk genetik
uzmanlarimiz kritik bir rol Gstlenmektedir. Bu siirecte dogru insan giicti planlamasi ve tani merkezlerinin stratejik

konumlandirimasi icin yogun bir gayret sarf edilmektedir. Veri Standardizasyonu ve SUT Kodlamasindaki
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Saghk Uygulama Tebligi (SUT)

Eski SUT Orneklerd
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Revizyonlar

Gecmis dénemlerde, nadir hastaliklarin kayit altina alinmasi ve analiz edilmesinde ciddi sistemsel zorluklarla
karsilagiyorduk. Ozellikle Saglik Uygulama Tebligi (SUT) tizerinden yapilan “reaksiyon bazli” tanimlamalar, klinik

verilerin saglikli ve bir butiin halinde toplanmasini gliclestirmekteydi.
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»  Mastalik grubusun orak klinik +  Esdibanyon Adi + Panel kgerigi ve [igili Genler
ergeves] il = T Eodu + Uypulanscak Mesed

+  Cieeiy pancl gerckbiligi agdkban *  Endikntyon = Cmemli Motlar

»  Bensor haghklandan symlan yiind & (penchl Temsesl +  Faiuralama
elirsilir. +  (henetik Test loees Kriserler
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Klintk rarim ve karar alanlan alt endikasyon dizevinde ayeilmakir, gen Nstesd, merod, Snemill aorlor ve faturalima paae!
diizevinde orfablazirimakiade

SUT Kodlarinda Yapisal Déniisgiim ve Uzmanlik Komisyonlari

Veri kalitesini artirmak ve tani siireclerini daha spesifik hale getirmek amaciyla, eski SUT kodlarini yirirlikten
kaldirarak “hastalik ve fenotip temelli” yeni bir yaklasima gecis yaptik. Strecin teknik y&netimini saglamak adina
III, ”

sistemimize; “list panel”, “alt endikasyon” ve “ortak alan” kavramlarini entegre ettik.

Bu yapisal déniisimii desteklemek amaciyla, su an itibariyla yaklagik 55 farkli calisma grubu olugturulmug durumdadbr.
Bu gruplarda; tibbi genetik uzmanlar, cocuk genetik uzmanlari ve ilgili branglarin klinisyenleri bir arada gérev

yapmaktadir.
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Akilli Karar Destek Sistemleri ve istem Algoritmalari

Siirecin bir sonraki asamasinda, Saglik Bilgi Sistemleri Genel Mudurligu biinyesindeki Standart ve Akreditasyon
Dairesi ile koordineli bir calisma yiritilecektir. Temel hedefimiz, “istem kriterlerini” veriye dayali ve denetlenebilir

bir yapiya kavusturmaktir.
Sistemsel Denetim ve Panel Yaklagimi:

* Otomatik Denetim: Sistem, hastanin klinik fenotipine uygun olmayan panellerin istenmesini engelleyen bir
denetim mekanizmasina sahip olacaktir.

* Maliyet-Etkinlik: Fenotipleri birbirine yakin olan hastalik gruplan, maliyet-etkinlik analizleri dogrultusunda
“panel yaklagimiyla” tek bir cati altinda degerlendirilecektir.

Olciilebilir Kriterlere Dayali Klinik Akis: Yeni sistemde, uygun test karan verilmeden &nce Klinik tablonun
dlctlebilir ve net parametrelerle desteklenmesi sart kosulacaktir. Bu kapsamda su kriterler temel alinacaktir:

* Laboratuvar ve biyokimyasal parametreler,
* Radyolojik ve niikleer tip gérintileme sonuglari,
* Fiziki muayene bulgulari ve ayrintili aile dykust.

Standart Tani Protokolii: Klinik tablonun gerektirdigi durumlarda WES (Whole Exome Sequencing) analizlerinin
de dahil edilebildigi esnek ve kapsamli bir anlayis benimsenecektir. Ozetle yeni operasyonel akisimiz; “Klinik Bulgu
- Olciilebilir Kriter - Stratejik Test Karari > Standart Raporlama” silsilesiyle yiriitiilecektir.

Uygulanacak Metod Ortaklagtinlmagir

Teknik sira
+  Pamel bazh degeriendimmede icknik iglem siram Onceden

tansmlanmakiadr. NGS

+  Hedel genlerin kodlaye bilgeleri ve ekzon-intron ssnirlsn vend
mesil dirileme ile incelenmckbedir CNV analiz

+ Ayei vers Grerinden kopya ssvs defesikigi snabin vapslmakisdir

» Genekl durumlarda MLPA veya epdeger dogrulama yéntemleri MLFA dofrulama
sl sl saktadie 3

« Klinik olarak raporlasacak varyantlar Sanger dizileme veya egdefier Sanger dofiralama

wieternle dofrulasmaktads

Metodolojik Standardizasyon ve Uluslararasi Rehberlerle Uyum

Tani stireclerinde uygulanacak metotlarin tesisi, bireysel tercihlerden ziyade akilci ve bilimsel temelli bir
standardizasyona dayandirilacakti. NGS (Next Generation Sequencing) analizlerinden CNV analizlerine ve

MLPA dogrulamalarina kadar tiim yéntemlerin, her merkezde ayniyiiksek standartta uygulanmasi hedeflenmektedir.

Raporlama Standartlar ve Kalite Giivencesi

Genetik tani siireclerinin son halkasi olan raporlama agsamasinda, verinin hekim tarafindan dogru yorumlanmasini
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saglamak amaciyla kapsamli bir standardizasyon calismasi tamamlanmis ve gectigimiz hafta itibariyla sahaya
iletilmigti. NGS, Real-Time PCR, QF-PCR ve Microarray gibi farkli tekniklerle tretilen tim raporlar, artik
belirlenen 10 temel baglik cercevesinde tek tip hale getirilmistir.

Standart Rapor icerigi ve Bilesenleri: Kiymetli genetik uzmanlarimizin katkilariyla hazirlanan bu standart raporlar
su kritik detaylar icermektedir:

* Analiz Metodolojisi: Uygulanan yéntemin teknik detaylarinin acikga belirtiimesi.

*  Teknik Sinirhiliklar: Kullanilan y&ntemin kapsama alani ve olasi kisitlamalarinin seffaf bir sekilde paylagilmasi.
* Yasal Cerceve: Mevzuat geregi raporda bulunmasi gereken zorunlu ibarelerin standardizasyonu.

¢ Klinik Yorum: Analiz sonuglarinin hastanin klinik tablosuyla iliskilendirildigi, yol gésterici uzman yorumu.

Bu standardizasyon sayesinde, genetik hastaliklar tani ve degerlendirme merkezlerinden ¢ikan raporlar; Turkiyenin

her yerindeki klinik hekimler icin anlasilir, gtivenilir ve yiiksek nitelikli birer karar destek dokiimani niteligi kazanmigtir.

FPreimplantasyon Genctik Tam (PGT)

. e = Pelirli kndtsal hastabk graplannds PGT il birliie
wypalanan IV edavin belirbermis merkezierds
viniridmeknedis,

& Balueme, yalnices e saflfi baglgi alsda

FGT i IVF
Yapiscak
Kahtsal Hantabh b

defil, kalsisal basialiklann phactinm baglgi ahida
da depelendinlnelide

= Uygus hats segim, dogrula=my haeab vor
tagrpwcalek Biljgini v dodiru merkesr yénlondimes
cxante

= Tars hirmetheri il PGT uygulsmalan sasmds

dogorudan bar iligki belunmakiadic

Yilksek Genetlk Riskll Allclerde Hedefe Yinclik Uygulama

PGT (Preimplantasyon Genetik Tani) Hizmetlerinde Genisleme ve Stratejik Adimlar

Nadir hastaliklarin nlenmesi ve saglikli nesillerin devamliligi noktasinda, IVF (tiip bebek) siireclerine entegre edilen
PGT (Preimplantasyon Genetik Tani) kritik bir Sneme sahiptir. 2018 yilinda ¢ikarlan yasal diizenlemelere istinaden,
2021 yili itibaryla PGT hizmetleri Saglk Uygulama Tebligi (SUT) kapsamina alinmustir.
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lleri Tedavi Dineminde Giglid Tan Hizmeti Gereklidir

Gen Terapl Secenekler
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llag Dadihm Sistemler

Hedef Spesifik DMA/RNA
Tabanh Problar

Kalitsal Hastahklar

Tiirkiye Genom Projesi ile Veri Entegrasyonu ve Varyant Haritalandirma

Saglik Bilgi Sistemleri Genel Mudiirligiimiiz uhdesinde baslatilan yeni calisma kapsaminda, Turkiye Genom Projesi
ile Genetik Hastaliklar Tani ve Degerlendirme Merkezlerimiz arasindaki veri akisini standardize etmeyi hedefliyoruz.
Heniiz sonuclanma asamasinda olan bu projenin temel odak noktasi, klinik veriler ile yiiksek hacimli NGS (Next

Generation Sequencing) datalarinin tam entegrasyonudur.

Gelecegin Tip Teknolojilerinde Veri Yakiti: Tiirkiye Genom Projesi

Turkiye Genom Projesi, tilkemizin saglik vizyonu agisindan stratejik 5neme sahip, adeta bir “kulugka merkezi” islevi
gdrecek en kiymetli projelerimizden biridir. Bu projenin tam potansiyeline ulagmasi, sahadaki canli klinik verilerle
beslenmesine ve genetik tani merkezlerimizdeki hasta verilerinin bu sisteme entegre edilmesine baglidr.

Yeni Nesil Tedavi ve Teknolojilerde Sicrama Alanlari

Klinik verilerin ve genomik datalarin dogru bir sekilde eslesmesi ve sistemli bir akigla yénetilmesi halinde, su ileri tip
disiplinlerinde cok kritik agamalar kaydedilecektir:

o ileri Tedavi Secenekleri: Bireysellestirilmis tip yaklagimlari ve hedefe yénelik tedavi protokolleri.
* Gen ve Hiicre Terapileri: Kk hiicre uygulamalar, gen terapi secenekleri ve doku mihendisligi calismalari.

e lleri Teknoloji ve Nanotip: Nanotip uygulamalari, mRNA tabanl yeni nesil teknolojiler ve teranositik (teshis
ve tedaviyi birlestiren) dlctimler.

e Ar-Ge ve Inovasyon: Verinin dogru kullanimiyla yerli ilac ve tani kiti gelistirme siireclerinde saglikli coziimler

tretilmesi.

Sonug ve Vizyon

Bu verilerin standardizasyonu ve bilimsel bir disiplinle sisteme dahil edilmesi, Tiirkiye'nin sadece bélgesel degil, kiiresel
6lcekte bir saglik teknoloji lideri olmasinin yolunu agacaktir. Dogru veriyi dogru teknolojiyle bulusturdugumuzda,
nadir hastaliklar bagta olmak tizere tim genetik temelli saglik sorunlarinda kalici ve milli ¢éziimler tretme yolunda

hizla ilerleyecegdimize inaniyoruz.
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Akademik Bir Miikemmeliyet
Merkezi Modeli: ANAMER

Ankara Universitesi biinyesinde kurulan Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastrma Merkezi (ANAMER);
Cumhurbagkanligi Strateji ve Biitce Bagkanligi, tniversite ve 6zel sektér is birligiyle hayata gecirilmis 1.200
metrekarelik modern bir altyapiya sahiptir. Merkezimiz, diinyadaki nadir hastalik sorunlarina tiniversite ekosistemi
icerisinde stirdiiriilebilir céziimler tiretmek amaciyla yeni bir model sunmaktadir.

Cok Boyutlu Faaliyet Alanlari ve Misyonumuz

ANAMER'in temel calisma prensibi, sadece bilimsel arastirma ile sinirli kalmayip siireci toplumsal ve akademik bir

seferberlige dénigtirmektir:

* Kapasite Geligtirme: Alaninda uzmanlasmis nitelikli personel yetistirilmesi ve saglik profesyonellerine

yonelik diizenli seminer ve atélye calismalarinin yiritilmesi.

e Toplumsal Farkindalik: Ogrenci topluluklan ile aktif is birligi, ulusal diizeyde ses getiren kongreler ve halki
bilgilendirme faaliyetleri.

e Interdisipliner Caligma: Kimyagerlerden temel bilimcilere, cocuk saghd branslarindan genetik uzmanlarina
kadar genis bir disiplinler arasi kadro ile projelendirme stireclerinin yénetilmesi.

Yenilik¢i ilaclar ve Gen Tedavileri

Nadir hastaliklar alaninda gen tedavileri basta olmak tizere yeniliki ilag gelistirme stireclerini yakindan takip ediyor,
tartisiyor ve bircok uluslararasi calismada arastirmaci olarak aktif rol aliyoruz. Bu noktada en kritik &nceligimiz,
tedavinin basarisini belirleyen yegane unsur olan “erken tani”dir. Organ hasari olustuktan sonra sireci geri
déndirmek mimkiin olmadigindan, tim giicimiizi tani hizini artirmaya odakliyoruz.

One Cikan Projeler: Yenidogan Tarama ve Referans Degerler

Su an aktif olarak yiritilen 30'u askin projemiz arasinda iki ana calisma stratejik neme sahiptir:
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1. Topuk Kani Taramasi ve Siklik Belirleme: Tirkiye genelinde yiriittiigiimiiz yenidogan tarama programi
kapsaminda 15.000 haneye ulastik.

2. Ulusal Enzim Referans Araliklar: 5.000 haneden elde edilen verilerle, Turk toplumuna 6zgii “enzim

referans araliklarini” belirledik.

Neden Onemli?

Hangi nadir hastaligin tlkemizin hangi bélgesinde daha sik gérildigiini saptamak ve dzellikle “tedavi edilebilir”
hastaliklari hentiz klinik bulgu vermeden teshis etmek en temel amacimizdir. Bu pilot calismalardan elde ettigimiz
deneyimleri saglik politikasi yapicilariyla paylasarak, Turkiye genelindeki tarama programlarinin gelistirilmesine ve
cocuklarimizin semptomlar ortaya cikmadan tedaviyle bulusmasina katki saglyoruz.

Tanida Dijital Déniisiim: Yapay Zeka ve Algoritmik Navigasyon

Nadir hastaliklarin teshisindeki en biytik engel olan “tani gecikmesini” (diagnostic odyssey) minimize etmek amaciyla

Ankara Universitesi biinyesinde son 10 yila ait klinik verileri kapsayan dért temel yapay zeka modeli gelistirdik.

¢ e-Nabiz Entegrasyonu ve Stratejik Is Birligi: Gelistirdigimiz algoritmalarin performansini makine
dGrenmesiyle artirmak icin Saglk Bakanhigi ve Sanofi ile ticlii bir “Iyi Niyet Protokolii” imzaladik. Bu

kapsamda sistemimizi e-Nabiz altyapisiyla entegre ederek verileri daha genis bir havuzda analiz etmeye

bagladik.

* Erken Uyan Sistemi: Projenin temel amaci; aile hekimligi diizeyinde semptomlar girildiginde, sistemin tim
tetkikleri analiz ederek algoritma tizerinden bir risk saptamasi ve ilgili uzmanlik birimlerine otomatik bir “uyan”

iletmesidir.

e Kilinik Validasyon: Bu navigasyonel algoritmalarin ve tani kitlerinin klinik ve analitik dogrulamalan
(validasyonlari), merkezimiz ANAMER biinyesinde titizlikle yurtttlmektedir.

Gelecegin Veri Hazinesi: Biyobankacilik ve Biyolojik Materyal Yénetimi

Hastaliklarin biyolojik temellerini anlamak ve tilkemize 6zgti varyant frekanslarini haritalandirmak adina biyobankacilik

faaliyetlerimize biiyiik 5nem veriyoruz:

* Biyolojik Arsiv: Kapsamli etik kurul onaylarimiz dahilinde, nadir hastaliklara ait tiim biyolojik materyalleri

standartlara uygun sekilde sakliyor ve tizerlerinde ileri aragtirmalar yuriitiyoruz.

* Akademik Derinlik: Bu alan; yiiksek lisans, doktora ve uzmanlik tezleri icin zengin bir arastirma sahasi

sunarak nitelikli insan kaynagimizin yetismesine katki sagliyor.

Endiistriyel is Birligi ve Klinik Arastirmalar
Nadir hastaliklar alani Tiirkiye'de butik bir segment olarak kalsa da; TUSEB ve TUBITAK destekli projelerimizle

bu alani endistriyel boyuta tagimayi hedefliyoruz. Temel gayemiz, ulusal ve uluslararasi klinik calismalara katilim
oranimizi artirmak ve tim paydaslarla birlikte kalici, rekabetci céziimler tretmektir. Bu calismalarin kiiresel lcekte
goruntrlik kazanmasi ve Turkiye'nin ¢ézim sunan bir merkez haline gelmesi icin is birligi aglarimizi genisletmeye

devam ediyoruz.
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Tibbi Genetikte Devrim:

Molekiiler Tanidan Saglikh Gelecege

Tibbi genetik uzmanlari olarak bizler, tim mesaisini nadir hastaliklar tizerine kurgulayan, her bransin nadir vakalarini
bir biitiin halinde géren bir disipliniz. Brangimiz, genetik alanindaki teknolojik devrimi bizzat yasayan bir nesli temsil
etmektedir. Asistanlik dénemlerimizde sadece fenotipik olarak tanimlayabildigimiz hastaliklarin bugiin tamamina
yakinini, molekiiler diizeyde teghis edebilecek yetkinlige ulastik.

Tiirkiye'nin Kamusal Basarisi ve Tani Standartlari

Gururla belirtmeliyim ki Turkiye, nadir hastaliklara tanisal erisim ve kamusal ulagilabilirlik noktasinda Avrupa tlkeleri
de dahil olmak tizere diinyadaki ender érneklerden biridir.

* Kodlanan Bélge Basarisi: Mevcut teknolojilerimizle kodlanan bélgelerdeki (ekzom) degisimleri ve nakil
hastalik teghislerini biiytik oranda ¢éziime kavusturmug durumdayiz.

o lleri Arastirma Modelleri: Fenotipi heniiz tanimlanmamis veya daha kompleks genetik mekanizmalar
iceren vakalar icin IBG, ANAMER ve TUSEB'in sundugu modeller ile Tiirkiye Genom Projesi hayati éneme
sahiptir.

¢ Multidisipliner Konseyler: Standart imkanlarla tani koyamadigimiz vakalari, biinyemizde kurulan konseylere
tagiyarak tim genom analizi (WGS) ve RNA calismalar (transkriptomik) gibi fonksiyonel analizlerle
aydinlatmaya calisiyoruz.

PGT ve Onleyici Saglik Hizmetleri

Ankara Bilkent $ehir Hastanesi olarak, PGT (Preimplantasyon Genetik Tani) siireclerinde yetkilendirilmis bir
merkez olarak cok degerli klinik sonuglar aliyoruz.

* Somut Basari: Son 4-5 yil icerisinde tasiyiciliktan etkilenmemis, saglikli bireylerin diinyaya gelmesine vesile
olduk. Artik bu cocuklarin saglikli bir sekilde yiirtiyerek bizi ziyarete gelmeleri, calismalarimizin en buyik
motivasyon kaynagidir.
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* Kapsam Genisletme Talebi: Su anki 14 hastalik ve 37 gen sininnin &tesine gecilmesi, listelere sigmayacak
kadar cok olan tim nadir hastaliklarin bu kapsama alinmasi en biyiik beklentimizdir. Diinyadaki ilk tanisini

koydugumuz ancak agir seyreden vakalarin nlenebilmesi bu geniglemeye baglidir.

Stratejik Hedef: Aile Hekimligi Egitimi ve Erken Yénlendirme
Tibbi Genetik Dernegi ve Saglik Bakanligi olarak, aile hekimlerinin egitimi tizerine kapsamli bir planlama icindeyiz.

* Zamanlama Hayat Kurtarir: Ailede bilinen bir genetik riski, gebelik olusmadan 6nce tespit etmek etik
ve tibbi siireclerin yénetimi acisindan kritiktir. Ornegjin; eriskin dénemde ortaya cikan Huntington gibi bir
hastalikta, kisi gebe kaldiktan sonra degil, gebelik &ncesi bize yénlendirilirse PGT imkanlariyla riskli gebeligin

dniine gegilebilir.

* Navigasyon: Aile hekimlerimizin bu farkindaliga sahip olmasi, hastalarin tibbi genetik birimlerine dogru

zamanda ydnlendirilmesini ve multidisipliner yaklasimin sahada tam karsilik bulmasini saglayacaktr.




NADIR HASTALIKLAR VE NADIR YASAMLAR ZIRVESI-2026 | SONUG RAPORU

Sanofi: Yapay Zeka Odakli Biyofarma

Déniisiimii ve Bolgesel Liderlik

Sanofi olarak, 100 yili agkin k&klt gecmisimizi modern teknolojiyle birlestirerek, klasik bir ilag sirketinden yapay zeka
destekli bir biyofarma sirketine déniisme vizyonuyla hareket ediyoruz. Kiiresel bir saglik aktérii olarak, 70'i agkin
tlkede 80.000 calisanimizla saglik ekosistemine deger katmaya devam ediyoruz.

Stratejik Odak ve Cografi Etki Alani

Turkiye, Sanofi'nin kiiresel operasyonlari icerisinde sadece yerel bir pazar degil, ayni zamanda genis bir cografyanin
yonetim merkezi konumundadir:

* Avrasya Bélgesi Yonetimi: Tirkiyeden yonetilen Avrasya bélgesi; Orta Asya, Kafkasya ve Orta Dogu'yu
kapsayan toplam 17 tlkelik stratejik bir hatti temsil etmektedir.

o Tiirkiye'deki Kéklii Gegmis: Turkiye'deki faaliyetlerimizi 67 yildir araliksiz stirdurerek, yerel saglik sisteminin
en istikrarli paydaslarindan biri olmayi bagardik.

Nadir hastaliklar alaninda inovasyon ve is birlikleriyle yarattigimiz degeri, global yetkinliklerimizi yerel ihtiyaclarla
bulusturarak gelistirmeye devam ediyoruz.

Akilli Yatinnm ve Stratejik Ar-Ge Oncelikleri

Sanofiicin kiiresel bulytikliik, bu potansiyelin somut birer “deger” haline getirilmesiyle anlam kazanmaktadir. Bu deger
uretiminin merkezinde yer alan Ar-Ge portféytimiizde, halihazirda yiritilen 80'den fazla proje bulunmaktadir. Bu

projelerin yaklagik yarisi tamamen yeni ilag veya agi adaylarindan olusmaktadir.
Odak Alanlarimiz:

* Immiinoloji ve Nadir Hastaliklar
* Néroloji ve Hematoloji
* Onkoloji ve Asi Teknolojileri
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Guintimiiz diinyasinda finansal kaynak ayirmanin étesinde “akilli yatinm” yapma prensibini benimsiyoruz. Yapay
zeka destegiyle klinik karar verme siireclerini erkene cekerek, tani ve tedavi déngiilerini daha isabetli bir noktaya

taslyoruz.

ilag Kesfinde Yeni Nesil Teknolojiler: Dijital ikiz ve Verimlilik

Teknolojik déntistim, klasik ilag kesif stireclerini temelden degistirmektedir. Yapay zeka ve makine &grenmesi
sayesinde, geleneksel olarak cok daha uzun siiren ilag kesif déngilerinin 8-10 yila kadar diismesi 8ngérilmektedir.

Bu hizlanma, yenilikci tedavilerin “dogru hastaya, dogru zamanda” ulasmasini saglayan en 6nemli etkendir.

Dijital ikiz (Digital Twin) Teknolojisi ile Klinik Arastirmalarda Devrim

Klinik calismalarin sadece gercek diinyada degil, sanal simiilasyonlar tizerinden de yiriitilmesine olanak taniyan bu

teknoloji, ilag gelistirme siireclerinde yeni bir cag agmaktadir:

* Sanal Simiilasyonlar: Bir ila¢ adayinin karaciger veya diger organlar tizerindeki etkileri, geligtirilen dijital

modeller Gizerinden aragtirilabilmekte; olasi yan etkiler gercek uygulamadan énce tespit edilebilmektedir.
* Zaman ve Maliyet Avantaji: Dijital ikiz teknolojileri sayesinde;

* Klinik aragtirma stirelerinde %25 oraninda kisalma,

*  Operasyonel maliyetlerde %15-20 oraninda tasarruf saglanmaktadir.

*  Buverimlilik artigi, 6zellikle nadir hastaliklar gibi zamanin kritik oldugu alanlarda yeni tedavilerin hastalarla cok

daha erken bulugmasi anlamina gelmektedir.

inovasyon ve Girisimcilik Ekosistemi: PharmUp ve Care4Rare

Inovasyon stratejimizin merkezinde sadece kurum ici Ar-Ge degjil, ayni zamanda cevik yapilanyla fark yaratan start-

up ekosistemi yer almaktadir. Sanofi olarak bu ekosistemi iki temel programla destekliyoruz:

* PharmUp Girisim Hizlandirma Programi: 5 yil 8nce baglatilan bu programla, saglik teknolojileri alanindaki
girisimlere mentorluk, egitim ve kiresel géruntrlik sagliyoruz. Onlarca girisimi destekleyerek bir kismiyla
aktif i birligi modelleri gelistirdik.

* Care4Rare Programi: Saglik Bakanligi'nin “Ulusal Nadir Hastaliklar Eylem Plani” ile tam uyumlu olan bu
program; erken tani, tedavi ve bakim hizmetlerinde yenilik¢i projeler gelistirmeyi hedeflemektedir. Amacimiz,
tlkemizdeki inovasyon kiiltiriini tim paydaglanmizla birlikte inga etmektir.

Erken Tani: 8 Yillik Gecikmeyi Teknolojiyle Asmak
Nadir hastaliklarda en biyiik sorun, literattirde “Tani Yolculugu” (Diagnostic Odyssey) olarak adlandirilan stirectir:

Kritik Veri: Diinya genelinde nadir bir hastaliga sahip bireyin dogru taniya ulasmasi ortalama 8 yil stirmektedir. Bu

surecte hastalar sayisiz yanlis teshis ve gereksiz tetkik ile miicadele etmektedir.
Erken tani sadece bir tibbi gereklilik degil, ayni zamanda:
1. Yasam Kalitesi: Geri déndiriilemez hasarlar olusmadan mudahale sansi saglar.

2. Ekonomik Verimlilik: Saglik sistemi tizerindeki tekrarlayan ve sonugsuz maliyet yiikiint ciddi oranda azaltir.
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Turkiye'nin guiclt dijital saglik altyapisi (e-Nabiz vb.), bu 8 yillik stireyi kisaltacak yenilik¢i ¢céztimler icin diinyadaki en
uygun zeminlerden birini sunmaktadir.

Stratejik is Birligi ve VisionRare Projesi

Ankara Universitesi (ANAMER) ile yiriittigimiiz stratejik is birligi, dijital tani alaninda Tirkiye'yi éncii tlkeler
arasina taglyacak bir vizyonun parcasidir.

¢ Algoritmik Tani Giicii: Su an 6ncelikli olarak Gaucher Hastaligi tizerinde calisan bir erken tani algoritmasi
gelistiriyoruz.
* Genisletilebilir Model: Bu calisma bagarili oldugunda sadece Gaucher ile sinirli kalmayacak; diger lizozoma

depo hastaliklarina, farkli nadir hastaliklara ve hatta yaygin gériilen hastaliklara da uyarlanabilecektir.

* VisionRare: Bu projemiz, nadir hastaliklarin dijital tanisi alaninda tilkemizi kiiresel bir referans noktasi haline

getirme hedefini tagimaktadir.

Ulusal Entegrasyon: Kamu-Universite-Sanayi Is Birliginde “lyi Niyet Protokolii”

Ankara Universitesi (ANAMER) ile gelitirilen dijital tani céziimlerinin 8lceklendirilmesi ve tiim Tiirkiye'nin hizmetine

sunulmasi amaciyla stratejik bir ortaklik yapisi kurulmustur.

Stratejik Entegrasyon ve e-Nabiz: Gelistirilen algoritmik modellerin, Saglk Bakanligi'nin e-Nabiz ve SINA
(Saglikta Istatistik ve Nedensellik Analizi) gibi diinyanin sayil dijital saglik altyapilanyla entegre edilmesi
hedeflenmektedir. Bu sayede tani araci, sadece belirli merkezlerde degil, birinci basamak saglik hizmetlerinden

itibaren tiim sistemde aktif bir denetim ve uyar mekanizmasi olarak calisacaktrr.

Uclii Giig Birligi: Saghk Bakanhgi, Ankara Universitesi ve Sanofi arasinda imzalanan “lyi Niyet Protokolii”,

Turkiye'nin nadir hastaliklar alanindaki yerli ve milli teknoloji hamlesini taclandirmaktadir.

Temel Vizyon: Bizim icin erken tani sadece teknik bir bagari veya tibbi bir stire¢ degil; hastalarin en temel ve
vazgegilmez insan hakkidir. Bu protokol, s6z konusu hakkin korunmasi ve “Tani Yolculugu”ndaki 8 yillik gecikmenin
tarihe karismasi adina atilmig en somut ve en giicli adimdbr.

Saglikta Déniisiimiin Anahtani: Ortak Akil ve Stratejik Dayanigma

Nadir hastaliklar alaninda yuritilen tim projelerin basarisi, paydaglar arasindaki gticlii is birligine ve “ortak akil” insa
etme becerisine baglidir. Turkiye'nin sahip oldugu giiclii saglik altyapisini somut bir degere déniistirmek, ancak tam

bir dayanisma ve uyum icerisinde hareket etmekle mimkindur.
Dayanisma Odakli Vizyon:
* Kritik Anahtar: “Dayanisma” kavrami, nadir hastaliklarla miicadelede fark yaratmanin asil anahtaridir.

* Hizalanmis Hedefler: Kamudan akademiye, 6zel sektérden sivil topluma kadar tim paydaslarin; “daha
erken tani ve daha dogru tedavi” hedefi dogrultusunda senkronize bir sekilde calismasi hayati 6nem

tagimaktadir.

* Nihai Hedef: Tirkiye'yi nadir hastaliklar yénetiminde diinya standartlarinin tizerine ¢ikarmak ve hastalarin

yasam kalitesini bittinctl bir yaklagimla artirmaktrr.
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Kiiresel Perspektif: Nadir Hastaliklarda

Sistemsel Déniisiim ihtiyaci

Kiiresel Perspektif: Nadir Hastaliklarda Mevcut Durum ve Politika Gereksinimleri

Nadir hastaliklar alaninda diinya genelinde kaydedilen teknolojik ve politik ilerlemelere ragmen, yaklagik 300 milyon
hasta halen teshis ve tedavi siireclerinde yapisal engellerle kargilasmaktadir. Bu bireyler, tibbi zorluklarin yani sira

sosyal izolasyon ve agir finansal yiiklerle de miicadele etmek zorundadir.

Kiiresel Erigim Engelleri ve “Zaman” Faktérii
Mevcut sistemlerin verimliligini sorgularken karsimiza cikan en carpici veri, yenilikci tedavilere erisim stiresidir:
* Erisim Siiresi: Avrupa genelinde yenilikci ilaclara erigim icin ortalama bekleme stiresi 578 guindir.

o Kiritik Etki: 1,5 yill asan bu bekleme siiresi, nadir bir hastalikla miicadele eden birey icin sadece kronolojik bir
kayip degil; tedaviden fayda saglama firsatinin yitirilmesi ve telafisi miimkiin olmayan klinik sonuclar anlamina
gelmektedir.

Politika Vizyonu: Daha Kapsayici Bir Sistem

“Daha iyisinin miimkiin oldugu” inanciyla bir araya gelen paydaglar icin temel odak noktasi, saglik politikalarinin
yeniden yapilandirimasidir. Bu kapsamda su stratejik hedefler 6n plana ¢ikmaktadir:

1. Giiglii Altyapi: Mevcut saglik sistemlerinin nadir hastaliklarin karmagikhigina yanit verecek sekilde

gticlendirilmesi.
2. Kapsayicilik: Sosyal ve finansal engelleri ortadan kaldiran butiincil bir yaklagim.
3. Inovasyon Acikhg:: Yenilikci tedavi ve teknolojilerin sisteme entegrasyon siirecinin hizlandirilmasi.

Nadir hastaliklarla miicadelede asil mesele; zamani hastanin lehine cevirecek, birokratik ve operasyonel bariyerleri

asan strdurilebilir politikalar insa etmektir.
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Kiiresel Bir Politika Araci: ASPIRE4RARE Platformu

Nadir hastaliklar alaninda siirdiiriilebilir bir degisim yaratmak, bireysel cabalardan ziyade yapisal ve &lcilebilir
sistemlerin ingasini gerektirmektedir. Bu vizyon dogrultusunda hayata gecirilen ASPIRE4RARE, cok paydasl bir

yaklagimin kiiresel diizeydeki en somut érneklerinden biridir.
Platformun Temel Misyonu ve Isleyisi:

e ilham ve Referans: Diinya genelindeki basaril “iyi uygulama” érneklerini (best practices) analiz ederek,

diger lkeler ve sistemler icin birer referans noktasi haline getirmektedir.

* Rehberlik ve (“)|gﬁm|eme: Sadece bir bilgi havuzu degil; ayni zamanda politikalarin etkinligini denetleyen

dlctimleme mekanizmalariyla guiclendirilmis bir rehberlik aracidir.

* Politika Diizeyinde Degisim: Temel hedefi, nadir hastaliklar ekosistemindeki darbogazlar tespit ederek,

politika yapicilar icin veriye dayali, uygulanabilir ve stirdirilebilir ¢coziim énerileri sunmaktir.

Stratejik Deger: ASPIRE4RARE, nadir hastaliklar alaninda calisan paydaglarin (kamu, akademi, endiistri) ortak
bir zeminde bulusmasini saglayarak; teorik hedeflerin, slctlebilir ve somut politikalara déniigmesine aracilik eden

stratejik bir képri gérevi gdrmektedir.

Metodolojik Temeller ve Kiiresel Referanslar

ASPIRE4RARE platformu, teorik bir model olmanin 6tesinde, kiiresel élcekte kabul gérmiis en giiclii saglik politikasi
enstrimanlarini temel alarak yapilandirlmistir. Projenin metodolojisi olusturulurken iki ana eksenden ilham alinmuistir:

e Diinya Saglk Orgiitii (DSO) “Saglik Sistemleri Yapi Taglari”: Sistemin surdirilebilirligi ve yénetisimi

icin DSO'niin evrensel standartlari rehber edinilmistir.

* Avrupa “Rare 2030” Raporu: Nadir hastaliklarin gelecegine yénelik hazirlanan bu kapsamli vizyon belgesi,

projenin stratejik hedeflerinin belirlenmesinde temel tegkil etmistir.

Teoriden Pratige: Uygulama Modiilleri
Sistemi sadece bir rapor olmaktan cikarip “kullanilabilir bir ara¢” haline getiren ti¢ temel bilegen sunlardir:

1. Uzman Panelleri: Sirec, farkli disiplinlerden gelen uzmanlarin gérisleriyle zenginlestirilerek bilimsel bir

validasyon stirecinden gecirilmistir.

2. élgijlebilir Géstergeler: Her bir modiil, politikalarin bagarisini denetleyen somut ve takip edilebilir

performans gdstergeleriyle desteklenmistir.

3. Politika Onerileri ve lyi Uygulamalar: Teorik cerceve, sahadan alinan gercek basar hikayeleri ve politika

yapicilara yénelik spesifik ¢ziim dnerileriyle somutlagtinlmustr.

Bu metodolojik yaklagim, ASPIRE4RARE platformunu nadir hastaliklar ekosisteminde veriye dayali karar verme

sureglerini destekleyen dinamik bir politika araci konumuna getirmektedir.
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Stratejik Mimari: Aspire4Rare Cercevesi

Platformun en temel ve somut ciktisi olan “Aspire4Rare Cercevesi”, nadir hastaliklar ekosistemini butiinctl bir
bakis acisiyla ydnetmeyi hedefleyen 6 ana yapi tasi tizerine insa edilmistir.

Nadir Hastahkiann Tanisinda Zorluklar: Arketipler

Arketipler — Butuncdl Bir Baslangig Noktasi
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Tani Siirecini Sekillendiren Kritik Dinamikler

1. Farkindalik: Giinlerdir konustugumuz gibi hem toplumda hem de saglik profesyonellerinde farkindaligin
artinlmasi ilk basamaktr.

2. Teknoloji ve Bilgi Erigimi: Sadece tani yéntemlerinin gelistirilmesi degil; ayni zamanda uzman géristine,
yani “ikinci géruse” dijital platformlar tizerinden erigimin saglanmasidir.

3. Sosyal Baglam: Bir toplumun, ailenin veya saglik ekosisteminin hastaliga bakis acisi, tani stirecinde ciddi bir
belirleyicidir.

4. Dinamik Tani Siireci (Dynamic Diagnosis): Nadir hastaliklarda tani, bir kez konulup dosyanin kapatildig

bir stre¢ degildir. Kompleks yapi ve degisen semptomlar nedeniyle, yasam boyunca hastaya eglik eden ve
yeni tani ydntemleriyle giincellenen bir stirecten bahsediyoruz.
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5. Ekonomik Boyutlar: Bazen konusurken cekiniyoruz ama hem yenilik¢i tani céziimlerinin hem de tedavinin
ekonomik yiikiinii ve bu yiikiin getirdigi katma degeri acikca konusabilmeliyiz.

6. Standardizasyon: Kurumlar ve bélgeler arasi farkliliklari gidermek, tani stirecinin her yerde ayni kalitede
yurutilmesini saglamak adina en temel ydntemdir.

7. Ar-Ge ve Arastirma: Bilimsel gelismeler, bugiine kadar cevapsiz kalmis vaka ve hastaliklara yeni cevaplar

sunmanin tek yoludur.

Paydaslar, nadir hastalik stratejilerinin geligtirilmesi ve savunulmas: igin AspiredRarei  joF|fE
aktif olarak lcullanmaya baglamisgtir. UARE
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Kiiresel Modellerin Yerel Uygulamalar:: ispanya, ABD ve Almanya Ornekleri

Bahsettigim bu cerceve (Aspire4Rare), her ilkenin kendi ihtiyacina gére sekillendirebilecegi esnek bir yaprya sahip.
Bu esnekligin diinya capinda nasil karsilik bulduguna dair ti¢ farkl kullanim 8rnegini paylagmak istiyorum:

e Ispanya Ornegi: Ispanya, bu cerceveyi biitiinciil (holistik) olarak kullanmayi tercih eden ilkelerden biri
oldu. Bélgesel nadir hastalik planlarini giincellerken, cercevenin tim modiillerinden faydalanarak genis

kapsamli bir is birligi stireci yurdttiler.

e AmerikaBirlesik Devletleri (ABD) Ornegi: Amerika, cerceveyi szellikle saglikta esitsizliklerin giderilmesi

ve yenilik¢i tedavilere erigim icin “iyi uygulama érnekleri” (best practices) tizerinden degerlendirmeyi secti.

e Almanya Ornegi: Belki de en carpici olani Almanya'nin yaklasimiydi. Almanya, 10 yilin ardindan ilk kez
Ulusal Nadir Hastalik Plani’'ni giincellemeye giderken, cercevenin sadece “Yénetim ve Liderlik” modiiline

odaklanarak ilerledi.

Stratejiden Uygulamaya: Olciimlemenin Giicii

Nadir hastaliklardan bahsettigimiz zaman hepimiz ayni noktada buluguyoruz: Céziimiin anahtan ig birligi ve
ortak akildir. Turkiyede politikalar anlaminda gercekten cok giiclii bir zemin olustugunu biliyoruz. Ancak kiiresel
gelismeler bize sunu gésteriyor: Diinyanin her yerinde cok iyi stratejik planlar ve eylem dokiimanlari hazirlaniyor,
fakat uygulama ve dlctimleme siirecleri ayni giicte ve hizda ilerlemiyor. Bu yiizden Aspire4Rare gibi slcilebilir
gdstergeler sunan cercevelerin, mevcut planlari zenginlestirmek ve hayata gecirmek adina ¢ok kiymetli olduguna

inanryoruz.

Iste bu tarz kiiresel cerceveler, hazirlanan planlarin sadece kagit tizerinde kalmamasini, élctlebilir ve denetlenebilir bir
sekilde hayata gegirilmesini sagladigi igin biytk kiymet tagiyor. Zaman kisitlligi nedeniyle hizli ilerlemek durumunda
kaldim ancak global rapora ekrandaki karekod (QR Code) iizerinden ulagabilirsiniz.
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ANKET

DiJITAL SAGLIK ASISTANLARININ o
YASAL CERCEVEYE ALINMASINA GUCLU DESTEK

Katilimeilarin biyik bir cogunlugu (%89), nadir hastalik yénetiminde hastayi ve bakim vereni aktif bir paydas
kilan dijital saglik asistanlarinin resmi protokollere dahil edilmesini ve yasal bir zorunluluk haline getirilmesini
desteklemektedir. Bu kitlenin %52’lik kisminin “kesinlikle destekliyorum” yéniindeki tercihi, dijital céztimlerin artik bir
“tercih” veya “yan destek” olmaktan cikip, standart bakim stireclerinin ayrilmaz bir bileseni olmasi gerektigine dair

sarsilmaz bir inanci ortaya koymaktadir.

Konuyla ilgili kararsiz oldugunu belirtenlerin orani %6 diizeyinde kalirken, olumsuz gériis bildirenlerin toplam orani
yalnizca %5 ("Desteklemiyorum” ve “Kesinlikle desteklemiyorum”) olarak kaydedilmistir. Bu duisiik muhalefet oran,
dijital saglik araclarinin hukuki ve teknik altyapisina dair bazi uygulama cekinceleri bulunsa da ekosistemin biiyiik bir

heyecanla bu yéndeki regiilasyonlar bekledigini kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; nadir hastalik yénetiminin geleceginde, hastayi pasif bir alicidan aktif bir
yoneticiye dénusturen dijital asistanlarin, yasal olarak tanimlanmis ve saglik sistemiyle tam entegre birer bilesen

olmasi gerektigi anlagilmaktadir.

4. Nadir hastalik yénetiminde hastayi/bakim vereni aktif kilan; bilgilendirme, semptom
takibi ve kisisellestirilmis rehberlik sunan dijital saghk asistanlarinin resmi protokollere
alinmasini ve yasal zorunluluk olmasini destekliyor musunuz?

a. Kesinlikle destekliyorum
b. Destekliyorum

c. Kararsizim

d. Desteklemiyorum

e. Kesinlikle desteklemiyorum

52%
37%

6% 3% 2%

a b C d e

Kesinlikle Destekliyorum Destekliyorum Kararsizm Desteklemiyorum Kesinlikle Desteklemiyorum
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Nadir Hastaliklarda Dijital Sistemler: Hekim Odakli Karar Destek ve Etik Sinirlar
Karar Destek Mekanizmasi Olarak Dijitallesme

Dijital sistemlerin ve yapay zekanin nadir hastalik yénetiminde “hekim yerine gecen” yapilar degil, hekime veri
saglayan birer karar destek mekanizmasi olarak konumlandinimasi gerektigi vurgulanmigtir. Semptom takibi, literatir
analizi ve klinik stireclerin standartlastinlmasi gibi alanlarda énemli katki sunabilecegi belirtilen bu sistemlerin;
ézellikle yogun klinik ortamlarda hekime “check-up” niteliginde hatirlatmalar yaparak hata payini azaltabilecegi
ifade edilmistir. Ayrica epikriz tabanl takip modelleri, hastaliga 6zel kontrol takvimlerinin otomatiklestiriimesi ve
dijital algoritmalar araciligiyla hasta yénlendirme stireclerinin iyilestiriimesi gibi uygulamalarin, saglik hizmetlerinde
homojen kaliteyi destekleyecedi dile getirilmistir. Yapay zekanin genis veri havuzlarini analiz ederek hekime “kolektif

bilgi” sunmasi, nadir hastaliklarda tani ve takip stireclerini hizlandiran stratejik bir avantaj olarak degerlendirilmistir.

Etik, Hukuki Sorumluluk ve Hekim Otoritesi

Bununla birlikte, dijital sistemlerin hicbir kogulda hekimlik pratiginin yerine gecemeyecegi; teshis ve tedaviye iliskin
nihai sorumlulugun daima hekimde kalmasi gerektigi acik bir sekilde ifade edilmistir. Tibbi hatalarda hukuki muhatabin
yalnizca hekim olabilecegi, bu nedenle yapay zekanin bagimsiz bir karar verici olarak konumlandirlmasinin etik ve
mesleki agidan kabul edilemez oldugu belirtilmistir. Nadir hastaliklarin heterojen yapisi ve bireysel farkliliklar géz 6niine
alindiginda, sabit algoritmalarin tek bagina yeterli olmayacags; klinik muhakemenin ve hekim tecriibesinin belirleyici
roliini korumasi gerektigi vurgulanmistir. Bu dogrultuda dijitallesmenin; kademeli, kontrollii ve “yol gésterici” bir
yaklagimla entegre edilmesi, hekim-veri sinerjisini gticlendiren bir destek katmani olarak konumlandirimasi ve tiim
paydaslart kapsayan strdirilebilir bir modelle ilerletilimesi gerektigi ifade edilmistir.

TURKIYE'NIN YENILIKCI TANI COZUMLERINDEKI
POTANSIYELINE “TEMKINLI OPTiMiZM” HAKIM

Katiimcilarin yarisindan fazlasi (%56), Turkiye'nin nadir hastaliklarda yenilikci erken tani ¢éziimleri alaninda diger
tlkelere drnek olma potansiyeli hakkinda “Belki” yanitini vererek temkinli bir yaklasim sergilemistir. Bu oran,
Tuirkiye'nin ciddi bir potansiyele sahip oldugunun kabul edildigini ancak bu potansiyelin somut ve siirdirilebilir bir

liderlige déntismesi icin hentiz agilmasi gereken basamaklar bulunduguna isaret etmektedir.

Tarkiye'nin bu alandaki yetkinligine tam gtiven duyan ve “Kesinlikle evet” diyen %31lik kesim, tilkenin saglik altyapisi,
dinamik niifusu ve teknolojik adaptasyon hiziyla kiiresel &lcekte bir rol model olabilecegine dair giiclii bir inanci
temsil etmektedir. Bu géris, dogru stratejik hamlelerle Turkiye'nin nadir hastaliklar ekosisteminde bir “céziim

merkezi” haline gelebilecegini vurgulamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; Tirkiye'nin nadir hastaliklarda erken tani teknolojileri gelistirmek adina gerekli
“ham maddeye” (veri, uzmanlik, altyapr) sahip oldugu, ancak diinya capinda bir basari hikayesi yazmak icin daha net

bir stratejik yol haritasina ve vizyoner tegviklere ihtiyac duydugu anlagiimaktadir.
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5. Sizce Nadir hastaliklarda yenilik¢i erken tani ¢éziimleri alaninda Tiirkiye diger iilkelere
ornek olabilecek potansiyele ve yetkinlige sahip mi?

a. Kesinlikle evet
b. Belki
c. Mumkin degil

56%
31%
13%
a b c
Kesinlikle Evet Belki Mamkin Degil

Tiirkiye'nin Dijital Saglk Giicii ve Nadir Hastaliklar Vizyonu

Kiiresel Liderlik ve Kusursuz Veri Entegrasyonu

Turkiye'nin dijital saglik altyaprsi, ézellikle e-Nabiz ve Teleradyoloji gibi sistemlerle diinya capinda bir model olarak
dne ¢ikmaktadir. Kamu ve 6zel saglik kuruluslar arasindaki tam entegrasyon sayesinde hekimler; hastalarin gegmis
kayitlarina, gériintiileme sonuglarina ve laboratuvar verilerine tek bir ekran tizerinden anlik olarak erisebilmektedir.
Bu “gériinmez” altyapi giicti, Almanya ve Ingiltere gibi gelismis tilkelerin dahi hentiz tam anlamiyla ulasamadigi bir

veri stirekliligi saglayarak tani siireclerini devasa bir hizla modernize etmektedir.

Nadir Hastaliklarda Stratejik Avantaj ve Gelecek Odaklilik

Bu gelismis ekosistem, takibi zor ve multidisipliner yaklagim gerektiren nadir hastaliklar icin Tirkiye'ye essiz bir
stratejik avantaj sunmaktadir. Mevcut devasa veri havuzunun artik yapay zeka ve klinik algoritmalarla harmanlanarak
“degere” dénustirilmesi hedeflenmektedir. Turkiye, bu teknolojik tstiinligu bilimsel analitikle birlegtirerek nadir
hastaliklarin teshis ve yénetiminde kiiresel bir referans noktasi ve saglikta dijital bir “milli gtic unsuru” olma yolunda
ilerlemektedir.
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EKOSISTEMIN GELISIM AJANDASI: LIDERLIK VE
KOORDINASYON iHTiYACI ON PLANDA

Katiimailarin en buytk kesimi (%34), nadir hastaliklar alaninda en ¢ok gelisime ihtiyag duyulan alanin kurumlar arasi
koordinasyon oldugunu ifade etmistir. Bu sonug; teknik, tibbi veya finansal imkanlardan ziyade, mevcut kaynaklarin
ve siireclerin birbiriyle uyumlu yénetilmesini saglayacak bir “ist ydnetim” ve “esgtidim” mekanizmasinin eksikliginin

sistemin en zayif halkasi olarak gérildiiguini ortaya koymaktadir.

Finansal boyutun kritik bir bariyer oldugunu disiinen %25lik kesim, finansman ve geri 6deme modellerinin
gelistirilmesini &nceliklendirirken; %21ik bir oran odagin erken tani ve tarama programlarina kaydirlmasi gerektigini
savunmaktadir. Bu dagilim; koordinasyonun ardindan, stirdiiriilebilir bir mali yapinin tesisi ve hastalik heniiz
ilerlemeden miidahale imkani saglayan tani altyapisinin gelistirilmesinin, stratejik dnceliklerin diger ayaklarini

olusturdugunu géstermektedir.

Tedaviye erisim konusunu birincil gelisim alani olarak gérenlerin orani %16 diizeyinde kalmistir. Dikkat cekici bir
bulgu olarak, veri ve dijital altyapi secenegi yalnizca %4 oraninda tercih edilmigtir. Bu durum, veri ve dijitallesmenin
bir “ama¢” degil, koordinasyon ve tani gibi daha biyik hedeflere ulasmak icin bir “ara¢” olarak algilandigini
veya dijitallesme konusundaki mevcut yetkinligin diger yapisal sorunlara kiyasla daha yénetilebilir gorildigini

kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; nadir hastaliklar alanindaki sicramanin, teknolojik veya finansal tekil hamlelerden
ziyade, tim paydaslar ve stirecleri uctan uca birbirine baglayan “kurumsal bir yénetim reformu” ile miimkiin

olabilecegi anlagilmaktadir.

6. Nadir hastaliklar alaninda en ¢ok gelisime ihtiya¢ duyulan alan sizce hangisidir?

Erken tani ve tarama programlari 21 %

g

o

Tedaviye erisim 16 %
Finansman ve geri 86deme 25 %
d. Veri ve dijital altyapi 4 %

e. Kurumlar arasi koordinasyon 34 %

34%
25%

21%
16%

4%

a b C d e

Erken tani ve tarama programlan Tedaviye erigim Finansman ve geri 6deme Veri ve diiital altyapi Kurumlar arast koordinasyon
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Kiiresel Deneyimle Gelistirilen

Saglik Politikas: Yaklagimi

Bugiin sizlerle paylasacagim calisma, Nadir Hastaliklar Federasyonu, Hacettepe Universitesi Saglk Ekonomisi ve
Saglik Politikalan Uygulama ve Aragtirma Merkezi ve Alexion Pharmaceuticals is birligiyle yiritilen dért temel

projeden birini olugturuyor.

Tirkiye'de yaklsgee T milyon nudie Aurupa Bilifi Glelerinde nadic
haata cidafun tahomin edilyor hattabh orany, Tirkiye'ye giee cddi
Vurirpr tbvrass padhe faatabh dean, JOH olarak Pariddik ghsteriyor

A8-77 tokreind sadi hawakk oreny, 2095

M Bast @ el il gl = Hacli bunli & Madic haitas Safil
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Tiirkiye'de Nadir Hastaliklarin Yayginhigi ve Onemi

Nadir hastaliklar, aslinda diinyadaki tim dlkeler icin dnemli bir baslk. Ancak Tirkiye acisindan konu cok
daha kritik bir yerde duruyor. Bunun temel nedeni, tilkemizde nadir hastaliklarin gériilme sikliginin gérece
daha yiiksek olmasi.

Séyle dustinelim: Turkiyede yaklagik 86 milyonluk bir niifus icinde, yaklagik 7 milyon kisinin nadir bir
hastalikla yasadigi ifade ediliyor. Avrupa Birligine baktigimizda ise 27 tlkede toplam 456 milyonluk bir
niifus ve bunun icinde yaklagik 25-30 milyon nadir hastalik hastasi bulunuyor.
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Bu verileri oranladigimizda ortaya oldukca carpici bir tablo cikiyor. Sokakta gérdiigiimiiz her 100 kisiden
8'inden fazlasinin nadir bir hastalikla yasadigi bir gerceklikten séz ediyoruz. Bu acidan bakildiginda, nadir
hastaliklarin aslinda hic de “nadir” olmadigini daha net gérebiliyoruz.

Willlctarh shrakss eviill orses, TOriive'ds ejit clarak dagilminyes
Fers nviitipr gindy akrobe relidi oramian, J0M, prber divrvnde (K}

Boélgesel Dagilim ve Esitsizlikler

Ikinci nemli nokta ise su: Tiirkiye'de nadir hastaliklarin siklig yiiksek olmakla birlikte, bu yiik tilke genelinde
esit sekilde dagilmiyor. Politika gelistirirken, fonlama mekanizmalarini kurgularken ya da herhangi bir
midahale planlarken bu farkliliklarr mutlaka dikkate almak gerekiyor.

ok kabaca ifade etmek gerekirse, batidan doguya dogru gidildikge hastalik ytkintn arttigini gortyoruz.
Ogzellikle Giineydogu Anadolu Bslgesinde bu yogunlasma cok daha belirgin hale geliyor.

Bunun en énemli nedenlerinden biri de akraba evliliklerinin gérece yiiksek olmasi. Turkiye genelinde bu
oranlara baktigimizda yaklasik %22 seviyelerine ulasildigini gériiyoruz. Aynica Tirkiye Istatistik Kurumu
(TUIK) tarafindan paylasilan 2024 verileri de bu tabloyu destekleyen ve aslinda politika yapicilar icin
dnemli bir yol haritasi sunan nitelikte.

Dolayisiyla burada yalnizca hastalik yiikiinden degil, ayni zamanda bélgesel esitsizliklerden de séz ediyoruz.
Bu nedenle gelistirilecek her politika ve finansman modelinin, bu farkliliklarn gézeten, hedef odakli ve
bolgesel ihtiyaclara duyarli bir yapida olmasi biyiik 6nem tagiyor.
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Tani Siiresi ve Cok Boyutlu Yiik

Bir diger kritik konu ise tani siiresi ve buna bagli ortaya cikan yikler. Bu noktada ciddi bir zaman kaybindan
s6z etmek gerekiyor. Turkiye ile Avrupay kargilagtirdigimizda, tani stiresinin Avrupada ortalama 5 yil
civarinda oldugunu; Turkiye'de ise bu stirenin ortalama 7 yila kadar uzayabildigini gériiyoruz.
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Yenidogan Tarama Programlarinin Stratejik Onemi

Aslinda bu konu daha énce de bircok platformda ve panelde giindeme geldi. Ancak yeniden ve 6zellikle
tizerinde durulmasi gereken cok kritik bir baglik var: yenidogan ulusal tarama programlari.

Erken tani ve tedavi imkani saglanmadiginda hastaliklarin zaman icinde agirlastigini gérilyoruz. Bu da hem
bireysel hem de sistem diizeyinde cok daha yiiksek maliyetlere ve daha karmasik saglik ihtiyaglarina yol
agiyor.
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Tedaviye Erisimde Mevcut Durum ve Yapisal Sorunlar

Bugiin Turkiye'de nadir hastaliklara yénelik tedaviye erisimin oldukga sinirli oldugunu gériiyoruz. Yaklagik
%2 seviyelerinde bir erisimden sz ediliyor. Bu oran, konunun ne kadar kritik oldugunu tek bagina ortaya
koyuyor.

Ornegin Avrupa llag Ajansi (EMA) tarafindan onaylanmis 66 ilactan yalnizca bir tanesinin 4A kapsaminda
tam erisime acik olmasi, sistemdeki daralmayi net bir sekilde gdsteriyor. 4C (izerinden erisim saglanan
durumlar da var; ancak buradaki yiikiin buytklugine baktigimizda, bitcenin cok dnemli bir kisminin nadir
hastaliklara ayrildigi gérilayor.

Eger bir biitcenin biyiik balimi belirli bir hasta grubuna yénlendiriliyor ve buna ragmen hastalar tedaviye
erisebilmek icin hukuki yollara bagvurmak zorunda kaliyorsa, burada yapisal bir sorun oldugunu kabul
etmek gerekiyor.

Bu nedenle meseleyi yalnizca yiizdesel oranlar tizerinden degerlendirmek yeterli degil. Konuya daha genis
bir perspektiften bakmak, sistemin nasil calistigini ve nerelerde tikandigini biitiincil bir sekilde ele almak
gerekiyor.

Tam da bu noktada, diinyada tartigilan iki temel model éne cikiyor. Ben de bu iki model tizerinden
ilerleyerek, Turkiye icin nasil bir finansman ve erigsim yapisinin kurgulanabilecegine dair bir cerceve sunmaya
calisacagim. Elbette bu modellerin detayli sekilde tartigilmasi, gelistirilmesi ve gerektiginde elestirilmesi de
strecin dnemli bir parcasi.
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Nadir Hastaliklarin Finansmaninda Kiiresel Modeller ve Tiirkiye icin Stratejik Ongériiler

Diinya genelindeki iyi uygulama érneklerine baktigimizda, finansman ve erisim sorunlarini agmak igin
gelistirilen modellerin basinda Rusya'nin “Sefkat Cemberi” yapisi geliyor. 2021 yilinda bir Cumhurbaskanligi
kararnamesiyle hayata gegirilen bu model, toplumsal dayanismayi vergi politikasiyla birlestiren 6zel bir fon
tzerinden ilerliyor. Bu sistemde, yillik kazanci 5 milyon rublenin tizerinde olan vatandaslardan %2 oraninda
ek gelir vergisi aliniyor. Normalde %13 olan gelir vergisi orani bu kesim icin %15 olarak uygulaniyor ve
yaratilan bu kaynak, dogrudan nadir hastaliklarin tedavisinde kullaniliyor.

Rusya modelinde dikkat ceken bir diger unsur ise ila¢ temininde uygulanan dogrudan miizakere y&ntemi.
Devlet, merkezi bir yapi tizerinden ilag firmalariyla masaya oturuyor ve tekel kargiti devlet drgiitii olan
Federal Anti-Monopoly Service gibi giiclii mekanizmalarin devreye girmesiyle %40-507lere varan ciddi
indirimler saglyor. Kapsami her gecen giin genisleyen bu yapi sayesinde bugiin 100'den fazla hastalik
grubunda 29 bini askin cocuk tedavi gériiyor. Stirecin bizzat devlet baskanligi diizeyinde takip edilmesiise
fona olan giiveni pekistiren en nemli unsurlardan biri.

Bir diger basanliyaklasimise Italyada uygulanan AIFA %5 fonu modeli. Busistemde lac firmalan, promosyon
biitcelerinin %5'ini bir fona aktariyor. Fonun yarisi dogrudan hastalarin ilaca erisimi icin harcanirken, diger
yarisi arastirma ve gelistirme (Ar-Ge) faaliyetlerine ayriliyor. italya modelini 8zgiin kilan asil nokta ise geri
ddeme kararlarinda sergilenen veri analitigi bagarisi. Sistem sadece ilaci temin etmekle kalmiyor, “sonug
odakli 6deme” ydntemini kullanarak finansmani elde edilen somut saglik ciktilarina bagliyor.

Bu iki modelden yola cikarak Tirkiye icin de benzer bir yapinin kurgulanabilecegini diistiniyorum.
Mevcut sistemimizdeki en biytk tikaniklik noktasi olan giiven ve koordinasyon eksikligini agmak icin
Cumhurbaskanligi diizeyinde bir yapi ¢cdziim olabilir. Béylesine tist diizey bir koordinasyon, hem sistemin
bir nevi sigortasi olarak paydaglar arasinda gtiven olusturur hem de farkli kurumlarin cok daha uyumlu
caligmasini saglar.

Cunkt dnceki panellerden de anlasildigi tizere, mevcut sistemde en dnemli sorunlardan biri giiven ve
koordinasyon eksikligi olarak &ne cikiyor. Cumhurbaskanligi gibi tist bir yapi, bu noktada programin bir
nevi sigortasi olacagindan hem giiven unsuru olusturabilir hem de farkli paydaslari bir araya getiren bir
cerceve saglayabilir.
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Finansman Modelleri ve Tiirkiye icin Alternatif Kaynak Arayislari

Nadir hastaliklarin tedavisi gibi yiiksek maliyetli alanlarda, finansman kaynaklarini cesitlendirmek adina farkli
ve yaratici alternatifler degerlendirilebilir. Meveut titin, alkol veya liks tiketim vergilerinden %0,5 gibi
sembolik bir payin bu fona aktarilmasi; bankacilik ve sans oyunlari gibi karlilik orani yiiksek sektérlere %11k
ek bir vergi getirilmesi ciddi bir kaynak olusturabilir. Ayrica, Italya &reginde oldugu gibi ilac firmalarinin
promosyon biitcelerinden alinacak katki paylari ile génllilik esasina dayali kurumsal ve bireysel bagislar
da bu havuzu destekleyen 6nemli kalemler haline gelebilir.

Aslinda bu tiir uygulamalar, diinyanin pek cok tlkesinde ekonomik adaleti saglamak adina kullanilan
araclardir. Belirli sektorlerin ekonomik dalgalanmalardan veya makroekonomik siireclerden daha fazla
fayda sagladigi dénemlerde, bu sektérlere yénelik ilave vergilendirmeler yapilmasi ya da &zel fon
mekanizmalarinin devreye alinmasi sikca bagvurulan bir yéntemdir. Herhangi bir sektériin konjonktirel
olarak agir buiytime kaydetmesi durumunda, bu biytimenin bir kisminin sosyal fayda projelerine, &zellikle
de nadir hastaliklar gibi kritik alanlara kanalize edilmesi toplum vicdaninda da karsilik bulacaktr.

Diinyadaki etkili érneklerin Tirkiye'nin dinamikleriyle harmanlanmasi, hem stirdiiriilebilir bir finansman
zemini yaratacak hem de sisteme olan giveni artiracaktir. Dolayisiyla bu tiir araclarin tilkemiz icin de ciddi
bir sekilde degerlendirilmesinin biyik fayda saglayacadi kanaatindeyim. Tim bu cerceve dogrultusunda,
asama asama ilerleyen bir modelin olusturulabilecegini &ngériiyoruz. Simdi bu modelin temel unsurlarina
ve uygulama detaylarina biraz daha yakindan bakalim.
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Siirdiiriilebilir Erigim icin Kosullu Ruhsatlandirma ve Seffaf Ysnetisim

Sistemimizdeki en kritik bagliklardan biri, ruhsatsiz ilaclara “kosullu” erigim saglanmasidir. “Kosullu” ifadesini
dzellikle vurguluyorum; ctinkii mevcut durumda baziilag firmalar, ilaci ruhsatsiz olarak tilkeye getirmeyi ve
SGK'nin geri 6deme kanallari yerine mahkeme kararlariyla tam fiyat tizerinden satmayi bir yéntem haline
getirmis durumda. Bu tablonun ekonomik olarak stirdirilebilir olmadigi cok agik. Kurgulayacagimiz yeni
finansman modelinde, bir ilaca bu sistem tizerinden erigim saglaniyorsa, ilgili firmanin &rnegin bir yil icinde
TITCK'ya ruhsat basvurusu yapmasi temel bir sart haline getirilmelidir. Bu zorunluluk, sistemin hem yasal
zeminini giiclendirecek hem de uzun vadeli planlamayi mimkiin kilacaktr.

Modelin saglikli isleyebilmesi icin ikinci énemli unsur, bagimsiz bir bilim kurulunun olusturulmasidr.
Kurulun bagimsizligr hayati énem tagiyor; zira alinacak kararlarin her tiirlti baskidan uzak, tamamen bilimsel,
objektif ve tarafsiz bir zemine dayanmasi gerekir. Bu yapi, hem tedavinin etkinligini denetleyecek hem de
kaynaklarin en dogru vakalara aktarilmasini saglayacaktir.

Uciincii olarak, seffaf bir saglk teknolojileri degerlendirme siirecine ihtiyacimiz var. Hangi tedavilerin
kapsama alinacagi ve bu siirecte hangi kriterlerin esas alinacagi net bir sekilde tanimlanmalidir. Burada
seffaflik sadece bir tercih degil, temel bir ilke olmalidir. Hangi ilacin neden énceliklendirildigi veya hangi
kriterleri karsiladigr kamuoyu ve paydaglar tarafindan agikca bilinmelidir.

Sonolarak, seffaf karar alma mekanizmalaribu yapinin tamamlayicisi olacaktir. Toplumun ve tiim paydaslarin
sisteme tam giiven duymasini istiyorsak, karar stireclerinin miimkiin oldugunca halka acik kurgulanmasi ve
degerlendirme kriterlerinin net bir bicimde ilan edilmesi gerekir. Ancak bu sekilde, herkesin adaletinden
emin oldugu, gtiven temelli ve stirdtrtlebilir bir nadir hastaliklar ekosistemi inga edebiliriz.
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NADEF: Stratejik Bir Yol Haritasi ve Uygulama Asamalari

Peki, bu model tam olarak nasil hayata gecirilecek? Kuskusuz bunun kolay bir stire¢ olmadigini, sabir ve
titizlik gerektirdigini kabul etmek gerekir. Ancak asamali bir yaklasimla, saglam adimlar atarak ilerlemek
mimkin. Bu yapiyi, simdilik bir isim &nerisi olarak “Nadir Hastaliklar Destek Fonu (NADEF)” seklinde
tanimlayabiliriz; elbette isimlendirme siireci ileride daha da gelistirilebilir.

Kurulumun ilk adimi, kapsamli bir hazirlik siirecini icermelidir. Bu noktada, Cumhurbagkanligi kararnamesi
ile giclt bir cerceve cizilmeli ve ardindan bu yapiyi destekleyecek yasal altyapi siratle hazirlanmalidir.
Yasal zemin oturduktan sonra, tim paydaslarin —hastalar, hekimler, ilag endiistrisi, TITCK, SGK ve Saglik
Bakanligi— bir araya gelerek stirece katki saglamasi hayati nem tasir. Bu asamada bagimsiz bilim kurulunun
yapisi netlestirilmeli ve finansman kaynaklari son haline getirimelidir. Daha 6nce de belirttigimiz gibi,
kaynaklar ihtiyaca gére cesitlendirilebilir veya mevcut alternatifler arasindan en verimli olanlar secilebilir.

Bir sonraki kritik asama ise pilot uygulamadir. Sisteme tim hastalik gruplariyla baglamak yerine, dncelikli
ve acil miidahale gerektiren secili nadir hastaliklar tizerinden ilerlemek daha saglikli bir yol olacaktir. Bu
secim, Turkiye 6zelinde yapilacak detayli bir analize dayanmalidir. Pilot uygulamadan elde edilen bagari ve
deneyimlerin ardindan, kapsam kademeli olarak genisletilerek tam 8lcekli uygulamaya gecilebilir.

Modelin son ve belki de en dnemli halkasi, stirekli izleme ve degerlendirme siirecidir. Kurulan sistemin
performansi araliksiz 8lctlmelidir. Yapilan uygulamalar, ELDERA gibi kurumlarla kurulan is birlikleri ve
tedavi sonuglar diizenli olarak raporlanmalidir. Bu degerlendirmelerden gelen geri bildirimler sayesinde
sistemdeki aksakliklar giderilmeli ve gerekli iyilestirmeler anlik olarak yapilmalidir. Ancak bu déngisel
yaklasimla hem sistemin stirdiiriilebilirligini koruyabilir hem de sinirli kaynaklarin en etkin sekilde kullanimini
garanti altina alabiliriz.
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Sistemin Kalbi: Sonuc Bazl Geri Odeme ve Risk Paylagimi

Bu modelin kalbinde hem finansal stirdirilebilirligi hem de klinik gercekligi merkeze alan “sonug bazli geri
ddeme” mekanizmasi yer aliyor. Giinimiizde diinyada da giderek daha fazla benimsenen bu yaklagim,
kaynagin sadece ilaca degil, ilacin yarattigi somut faydaya aktarilmasini sagliyor. Bu yapi temelde dért ana
aks tizerinden ilerliyor.

Sistemin ilk basamagini énceliklendirme ve hizlandinlmis, kosullu onay stireci olugturuyor. Ancak burada
bazi kritik sorularin net bir sekilde yanitlanmasi sart: Bu ilacin Turkiyede bir alternatifi var mi? Mevcut
tedavilere kiyasla daha etkili mi? Klinik olarak bu tstinlik kanitlanmig mi? Ruhsatsiz ya da erken erisim
kapsamindaki bir ilacin sisteme dahil edilebilmesi icin bu klinik Gstiinligin mutlaka ortaya konulmasi
gerekiyor.

Modelin ikinci ve en nemli unsurlarindan biri ise risk paylagimidir. Devlet, hasta ve endiistri arasinda hem
finansal hem de klinik risklerin dengelendigi adil bir yapi kurulmalidir. Uctincii baslik olan kanit tretimi
ise sistemin strdurilebilirligi icin hayati bir képrii gérevi gériiyor. Burada laboratuvar verilerinin dtesine
gecerek, tedavilerin gercek hayatta ne kadar etkili oldugunu 8lgmek biiytik énem tasiyor. Ciinki klinik
calismalar tek bagina her seyi sdylemez; asil belirleyici olan, tedavinin gercek yasam verilerinde (Real
World Data) nasil sonug verdigidir.

Son agamada ise siki bir izZleme ve degerlendirme siireci yer aliyor. Sistemin performansi diizenli olarak
olctlmeli ve gercek yasamda beklenen etkiyi géstermeyen, etkisiz kalan tedaviler hizla sistem disinda
birakilmalidir. Ancak bu dinamik denetim mekanizmasi sayesinde kaynaklarimizi en dogru ve en etkili
tedaviler icin kullanabiliriz.
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Kiiresel Erisim Siireleri ve Tiirkiye icin Stratejik Hedefler

Dunyadaki uygulamalara baktigimizda, nadir hastaliklara yonelik ilaglarin sisteme girig hizinin tlkeler
arasinda farklilk gésterdigini ancak genel egilimin “hizli erisim” yéniinde oldugunu gériyoruz. Ornegin
Amerika Birlesik Devletlerinde hizlandirlmig onay siirecleri oldukga yaygin bir sekilde kullaniliyor. Hatta
ABD’de "Nadir Pediyatrik Hastalik” (Rare Pediatric Disease) sistemi kapsaminda, onay sonrasi firmalara
bagka bir ilaclariigin kullanabilecekleri “6 aylik dncelikli inceleme kuponu” verilerek inovasyon tesvik ediliyor.

Avrupavediger cografyalardadabenzerbir cevikliksézkonusu. Fransadasaglik teknolojisidegerlendirmeleri
30 giin gibi cok kisa stirelerde tamamlanabiliyor. Avustralyada alternatifi olmayan ilaglar icin degerlendirme
siireci yaklasik 30 guinii bulurken, Italyada bu siire 100 giin civarinda seyrediyor. Almanyada ise ilaclar ilk 12
ay serbest fiyatlandirma ile piyasaya giriyor ve sonrasinda yapilan degerlendirmelerle kalici fiyatlandirma
strecine geciliyor.

Turkiye'ye baktigimizda ise ne yazik ki tablo oldukca farkli. llaclara erisim siiresinin ortalama 461 giinii
buldugu ifade ediliyor. Bu siirenin makul seviyelere, yani 30-60 giin bandina cekilmesi gerektigine
inaniyoruz. Ancak bu hizlandirma hamlesinin mutlaka “kosullu” bir yapi icerisinde ele alinmasi sart. Ozellikle
geri 6deme ile ruhsatlandirma stirecleri arasindaki bagin koparilmamasi gerekiyor.

Bu noktadaki somut 8nerimiz sudur: Bir ilag kurmayi hedefledigimiz bu fon tizerinden finansman almaya
basladigi anda, firmanin ruhsat bagvuru siireci de es zamanli ve zorunlu olarak baslatiimalidir. Finansman
destegi alan ilacin en ge¢ bir yil icinde Turkiyede ruhsat almasi bir zorunluluk haline getirilmelidir. Bsylece
hem hastalarin tedaviye hizli ulagmasi saglanacak hem de sistemin yasal ve stirdirilebilir zemini garanti
altina alinacaktir.
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Risk Yénetimi ve Sonu¢ Odakli Finansal Giivence

Risk paylasimi konusunda temel prensibimiz oldukca net ve adil bir zemine dayaniyor: Ilac eger hastaya
gercekten fayda sagliyorsa sistemde kalmali, saglamiyorsa sistem disina ¢ikarilmalidir. Bir bagka deyisle, ilag
ise yararsa ddenmeli, klinik bir fayda tiretmiyorsa deme yapilmamalidir. Uygulamasi kolay olan geleneksel
finansal bazli geri 36deme modelleri, ne yazik ki cogu zaman klinik etkinligi yeterince dikkate almiyor. Biz
ise bu riskin yénetilmesi icin “sonug bazli geri édeme” modellerine odaklanilmasinin hayati oldugunu
dustintiyoruz.

Elbette bu modelin beraberinde getirdigi bazi belirsizlikleri de dogru ynetmek gerekiyor. Ornegin,
bir ilacin klinik etkinligi konusundaki belirsizlikleri asmak icin “kanit gelistirme ile kapsam” yaklagimini
benimseyebiliriz. Bu, ilacin kullanimina izin verilirken ayni zamanda etkinligine dair verilerin toplanmaya
devam etmesi anlamina geliyor. Bir diger dnemli baslik ise maliyet-etkinlik dengesidir. llacin sagladigs
faydanin harcanan kaynaga degip degmedigi sorusuna, ancak gercek yasam verilerini (Real World Data)
analiz ederek saglikli bir yanit verebiliriz.

Uciincii ve en hassas baglik ise finansal risk yénetimidir. Biitcenin bu yiikii kaldinp kaldiramayacag sorusuna
kars; kosullu tedavi siirecleri, 5n 8deme mekanizmalari ve yeni nesil 6deme modelleri gibi giiclii finansal
araclari devreye alabiliriz.

Nitekim Italya, bu stratejinin diinyadaki en basanli uygulayicilarindan biri olarak &niimiizde duruyor. Sonuc
bazl geri sdeme sistemlerini sistematik bir sekilde uyqulayan Italya, sadece 2022 yilinda yetim ilaclar icin
gerceklestirdigi uygulamalar sayesinde 195 milyon Euro diizeyinde bir tasarruf saglamayi basardi. Bu veri,
dogru bir risk paylagim modelinin hem hastaya sifa sundugunu hem de kamu kaynaklarini ne kadar verimli
korudugunu agikca kanithyor.
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Veri Odakli Bir Gelecek: e-Nabiz Entegrasyonu ve Sonug Bazli izleme

Bu modelin stirdiriilebilir olmasi icin en kritik unsur, sistemin omurgasini olusturacak olan “gercek yasam
verisinin” (Real World Data) tretilmesi ve etkin kullanimidir. Giiglii bir veri altyapisi olmadan bayle bir
finansman modelini ayakta tutmak miimkin degildir. Diinya deneyimleri bu gercedi acikca gdsterirken,
Turkiye agisindan bakildiginda bu altyapinin temellerinin aslinda halihazirda mevcut olmasi buyuk bir
avantajdir. Diinyadaki bircok tilkede 6rnegi bulunmayan e-Nabiz gibi son derece kiymetli bir sisteme
sahibiz. Bu mevcut potansiyeli dogru kurguladigimizda, nadir hastaliklar alaninda kiiresel 6lcekte parmakla
gdsterilecek bir model ortaya koyabiliriz.

Onerdigimiz modelin operasyonel isleyisi, tamamen sonug odakli bir takvim tizerinden ilerlemektedir:

* Baslangig: Surec, SGK ve ilag firmasi arasindaki miizakerelerle, taban indirim ve sonug bazli 6deme
mutabakati tizerinden “kosullu kapsam” ile baglar.

* 6. Ay Kontrolii: Tedavinin gercekten ise yarayip yaramadigi, gercek yasam verileri tizerinden ilk kez
analiz edilir.

* 12. Ay Degerlendirmesi: Birinci yilin sonunda gercek yasam etkinligi ve gtivenlik verilerinin tam
analizi gerceklestirilir.

* Karar Noktasi (12-15. Aylar): Eger tedavi klinik olarak etkili bulunmussa 3 ila 5 yillik uzun vadeli
bir anlasma yapilir. Ancak tedavi beklenen faydayi saglamamigsa, kapsam sonlandirilir ve firmanin
6denen bedeli geri iade etmesi (payback) siireci devreye girer.

Bu yapinin saglikli islemesi iin tg stratejik adimin hayata gecirilmesi gerektigini duistintiyoruz:

1. e-Nabiz ve Orphanet Entegrasyonu Bizim icin bir miicevher niteliginde olan e-Nabiz sistemi; nadir
hastaliklarin tani, tedavi ve izlem siireclerinde kilit rol oynamalidir. Finansman ve izleme mekanizmalarinin,
uluslararasi Orphanet kodlama sistemleriyle uyumlu bir sekilde e-Nabiza entegre edilmesi, her hastanin
ve tedavinin diinya standartlarinda takip edilmesini saglayacaktir.

2. Merkezi Hasta izleme Sistemi (italya Modeli) italya'nin bagarisinin arkasinda yatan AIFA Kayit
Sistemi gibi bir platformun Tirkiye'de de kurulmasi sarttir. SGK, TITCK veya Saglik Bakanligi biinyesinde
yapilandirilacak bu merkezi sistem sayesinde, hastanin tani anindan itibaren tim tedavi yolculugu kayit
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altina alinabilir. Bu sayede hem tam izlenebilirlik saglanir hem de geri édeme kararlan spekiilasyonlardan
uzak, somut veriler tizerinden yurttdlir.

3. Yapay Zeka Destekli Hasta Tespiti Bugiin hem tilkemizde hem de diinyada nadir hastalarin teghis
alana kadar gecen siireyi kisaltmak en biiyiik nceliktir. Ingiltere 8rneginde oldugu gibi, e-Nabiz verilerinin
yapay zeka algoritmalariyla analiz edilmesi, heniiz tani almamis ancak belirti gésteren hastalarin erkenden
tespit edilmesini saglayabilir. Bu teknolojik hamle, tani stirecini hizlandirarak tedavinin basarisini ve kaynagin
verimliligini dogrudan artiracaktr.

Sonug: Tiirkiye icin Yeni Nesil Bir Nadir Hastaliklar Ekosistemi Onerisi

Onerdigimiz bu sistem; Cumhurbaskanligi himayesinde kurgulanan, giiven zeminine oturan, finansal
disiplinden taviz vermeyen, seffaf ve cok paydasl bir mimariye sahip olmalidir. Bu mimariyi, 461 gtinti bulan
ilag erigim stirelerini radikal bir sekilde asagi cekecek hizlandirilmis mekanizmalar, e-Nabiz ile gticlendirilmig
devasa bir veri altyapisi ve tamamen bilimsel kriterlere dayanan karar stirecleriyle desteklemeliyiz.

Béyle bir yapinin hayata gecmesiyle birlikte kamu kaynaklarinin etkin kullanimi garanti altina alinacak, klinik
fayda Uretmeyen harcamalarin éniine gecilecek ve en kritik kazanim olarak; hastalarimizin hayat kurtarici
tedavilere cok daha hizli ve adil bir sekilde erisimi saglanacaktir.

Dolayisiyla burada sundugumuz cerceve, yalnizca teorik bir politika énerisi degildir. Bu éneri; biirokratik
engelleri agan, veriyi sifaya dénistiiren ve dogrudan insan hayatina dokunarak somut iyilesmeler tiretecek
olan bir gelecek projeksiyonudur.
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Finansal Denge, Tani Stratejileri

ve Kaynak Yonetimi

Sistemin nasil daha iyi bir noktaya evrilebilecegi konusunda stirekli bir arayis icerisindeyiz. Bizler de sizlerin kiymetli
katkilariyla, ilgili tiim kurumlarimizla birlikte strateji dokiimanlarini sekillendiriyoruz. Aslinda planlama ve biitceleme
gibi bagliklar, uzun yillardir hem paydaglarimizla hem de Zafer Hocam gibi bu isin mutfaginda olan isimlerle
tartistigimiz konular.

Acilista da belirttigim bir hususu tekrar vurgulamak isterim: Her birey nadirdir ve degerlidir. Hasta derneklerimizin
“nadir hastalar sadece istatistiki birer rakam degildir” séziine sonuna kadar katiliyorum. Ancak madalyonun diger
yiziinde, konu finansmana geldiginde fiyat ve maliyet dengeleri kaginilmaz olarak belirleyici bir rol oynuyor. Bu
dengeyi kaybettigimiz anda, aslinda yénetilebilir olan finansman meselesi cok daha karmagik ve icinden ¢ikilmaz bir
hale gelebiliyor. Bu ytizden finansman basligini son derece dikkatli bir zeminde ele almaliyiz.

Turkiye'de nadir hastaliklarin gériilme sikhiginin yiiksekligi sikca giindeme getiriliyor; ézellikle akraba evliliklerinin bu
tablodaki payi yadsinamaz. Hatta bazi hastaliklarda diinyadaki vakalarin dértte biri gibi ciddi bir oraninin tilkemizde
gérildugund biliyoruz. Benzer tablolar Hindistan gibi akraba evliliginin yaygin oldugu diger tlkelerde de kargimiza
cikiyor. Fakat bu durumu sadece akraba evliliklerine indirgemek yeterli bir agiklama degil; burada tani meselesi de
en az onun kadar kritik ve tizerinde durulmasi gereken bir konu.

Bu noktada dogru kaynak tahsisi yapmak hayati &nem tasiyor. Sunu rahatlikla sdyleyebilirim ki; Turkiye, nadir
hastaliklara ve bu hastaliklarin tedavisine, genel saglik biitcesi icerisindeki agirigindan cok daha fazla bir pay ayiryor.
Tam bir tanim yapmak kolay olmasa da ila¢ harcamalarimiza baktigimizda, bu harcamalarin onda birinden fazlasinin
nadir hastaliklarla ilgili Girtinlere gittigini gériiyoruz.

Elbette burada bazi 6zel mekanizmalar devreye giriyor. SGK'nin standart 4A listesi digindaki 4C (yurt disi ilag)
listesi ve mahkeme kanaliyla yapilan édemeler gibi standart disi normlar mevcut. Bu kanallarin toplam hacmi o
kadar ytksek ki, nadir hastaliklarin finansmaninda gérmezden gelinemeyecek bir boyuta ulast. Tim bu yan kanallari
(4C ve mahkeme siirecleri) topladigimizda, Turkiyenin yetim ilaclara erisimde Avrupada son siralarda oldugu
dustincesine katilmiyorum. Tabii ki génltimiiz, bu erisimin standart ve daha éngérilebilir yollarla olmasindan yana.

Sonug olarak; Turkiye sagliga ayirdigi kaynaktan ciddi bir payr bu alana kanalize ediyor ancak bu yeterli midir
degil midir, bu ayn bir tartisma konusu. Bu alan, saglik biitcesinden belirli bir orani dogrudan aktarmak gibi basit
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yaklagimlarla cozillemeyecek kadar hassastir. Ozellikle yurt disindan temin edilen ilaclarin yiiksek maliyetlerini ve bu
maliyetlerin sistem tizerindeki baskisini mutlaka stratejik bir dikkatle yénetmeliyiz.

Geleneksel Sigortaciligin Otesinde Bir Finansman ihtiyaci

Turkiye'yi Avrupa Ulkeleriyle birebir kargilagtirmanin her zaman dogru sonuglar vermeyecegini diistintyorum. Her
tlkenin kendi saglik dinamikleri, demografik yapisi ve ekonomik kosullar farklidir; bu nedenle degerlendirmelerimizi
kendi gerceklerimiz cercevesinde yapmamiz gerekiyor. Saglik, dogasi geregi son derece hassas bir alan. Toplumsal
faydayr en Ust seviyeye cikarmak istiyorsak, fiyat-maliyet dengesini cok hassas bir teraziyle kurmaliyiz. Bu denge
ancak kamu ve &zel sektériin e guidumlii hareket etmesiyle saglanabilir. Aksi takdirde, sistem toplumsal faydanin

maksimize edilecedi noktadan ¢ok daha uzak bir yerde, verimsiz bir dengeye oturabilir.

Nadir hastaliklar, saglik konusunun icinde daha da kristalize olmus, zorlu bir alan. Bir hastaligin toplumun cok kiigiik
bir kesiminde gérilmesi, tedavi gelistirme siireclerindeki Ar-Ge maliyetlerini isin dogasi geregi birim fiyat bazinda
yukseltiyor. Hasta sayisinin sinirl olmasi, bu alandaki ilaclarin ve tedavilerin fiyatlarini yukar ¢ekiyor. Normal sartlarda
toplum, “nadir” ama “yiikii agir” olan bir durumu toplumsal dayanisma ruhuyla finanse edebilir. Ancak tilkemizde
5 ila 7 milyon gibi rakamlardan bahsedildiginde, konu teknik olarak “nadir” olsa da yarattig toplam etki bakimindan
nadir olmaktan cikiyor.

Istatistikte “agir kuyruk problemi” olarak da adlandirilan bu durum, risk yénetimi acisindan biiyiik zorluklar barindiriyor.
Dagilimin uglarinda yer alan ve tek tek bakildiginda nadir gériilen bu hastaliklarin toplami, sistem tizerinde devasa
bir yiik olugturuyor. Bu biiytklukteki bir riski &zel sigortalarin kargilamasi cogu zaman miimkiin olmadigr gibi, kamu
sigorta sistemleri icin de prim odakli bir finansman modeli stirdrilebilirligini yitiriyor. Klasik sigorta mantiginda,

bireysel riskler tizerinden toplanan primler bu kadar ytiksek maliyetli karsiliklar ayirmak icin yeterli gelmiyor.

Dolayisiyla, bu alanin yalnizca geleneksel sosyal sigorta mekanizmalariyla finanse edilmesinin oldukga gii¢ oldugu
bir gercektir. Nadir hastaliklarin finansmani icin klasik sistemin diginda, ek ve alternatif kaynaklara ihtiya¢ duyuldugu
fikrine ben de katiiyorum. Bu kaynaklar kamu tarafinda vergilerle, 6zel tarafta ise zor olsa da &zel sigortalarla
desteklenebilir. Elbette bagislar ve belirli diizeydeki katiim paylari da sistemin parcasi olabilir. Sonug olarak, nadir
ilaglarin ve tedavilerin geleneksel sosyal sigorta sisteminin diginda, 6zellegmis bir finansman yapisiyla ele alinmasi
gerektigi géristine prensipte katiliyorum.

Seffaf Yénetisim, Sosyal Etki ve Kaynak Onceliklendirmesi

Nadir hastaliklar alaninda yirttilen detayl calismalar ve cézim &nerileri igin tesekkiir ederek baglamak istiyorum;
emegi gecen herkesin eline saglik. Bu tirr stireclerde, sunumlarda da vurgulandigi gibi seffafligin artinlmasi, iletigimin
gliclendirilmesi ve tiim paydaslarin stirece aktif katiliminin saglanmasi son derece kritik. Ciinkii giiniin sonunda
konustugumuz konu sadece teknik bir finansman meselesi degil; cok boyutlu ve farkli dinamikleri olan hassas bir

alan.

Kaynak Yénetiminde Kural Setinin Zorlugu

Finansman tarafinda sigara vergileri veya gelir vergisi gibi kalemler tizerinden ek kaynak olusturulmasi &nerileri
siklikla giindeme geliyor. Ancak bu kaynaklarin nasil kurgulanacagi, nasil yénetilecedi ve hangi kurallara gére
harcanacagi konusu oldukga zor ve yiiksek dikkat gerektiren bir baglik. Aslinda mevcut fiyatlandirma ve geri 86deme
sistemlerimizde de benzer unsurlar farkli sekillerde uygulanmaya calisiliyor. Buradaki asil mesele, her bir kurusun

nereye ve nasll yénlendirilecegidir; ¢tinkii bu tercihlerin ekonomik oldugu kadar sosyal boyutlari da bulunuyor.
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Sosyal Etkiler ve Kamuoyu Hassasiyeti

Ogzellikle cocuklan ilgilendiren hastaliklar séz konusu oldugunda; kamuoyuna yansiyan gériintiler, sosyal
medyada diizenlenen bagis kampanyalari ve toplumsal hassasiyetler karar stireclerini dogrudan etkileyebiliyor. Bu
nedenle burasi teknik bir yénetim alani olmanin &tesinde, sosyal etkilerin ¢ok gii¢lii oldugu bir mecra. Harcama
dnceliklendirmesinde yapilacak en kiigiik bir aksaklik, faydadan ¢ok zarar getirebilir. E§er kamu, biitce disiplininden
uzaklagarak “burada biraz daha genis davranabiliim” anlayigiyla hareket ederse, kaynaklar etkin dagiimaktan ¢ok
daha uzak noktalara savrulabilir.

Dogru Onceliklendirme ve Biitiinciil Etki

Bu cercevede, kaynaklarin daginik kullanimi yerine, daha etkin ve sonug odakli bir yénetim modeline ihtiyacimiz var.
Kamu ve 6zel sektdr ig birliginin en nemli ¢iktisi, “dogru énceliklendirmeyi” yapabilmek olmali. Stirece nereden
baslanacag, hangi hastalik gruplarinin veya hangi muidahalelerin &nceliklendirilecedi konusu, iyi tanimlanmis bir
cerceve gerektiriyor. Aksi takdirde, sistem icerisinde cok sayida farkli ve kopuk uygulama olmasi bitincil bir etki
olusturmayi imkansiz hale getirir.

Sistematik ve Kontrollii Bir Yapi ihtiyaci

Benim degerlendirmem su yéndedir: Geleneksel sigorta sisteminin disinda ilave finansman kaynaklarinin devreye
alinmasi sarttir. Bu noktada vatandag bagislarinin da sistem icerisinde belirli bir rol tistlenmesi tartigilabilir. Ttrkiye'de
nadir hastaliklar alanindaki yiikiin biytik bir kismini halihazirda kamu tistlenmis durumda. Ancak alternatif ve standart

digi 8deme kanallarinin zaman zaman kontrolsiiz bir sekilde kullanildigini da kabul etmemiz gerekiyor.

Bu mevcut yapiyi daha sistematik, kontrollii ve etkin bir hale getirmek zorundayiz. Mevcut kaynaklarimizi verimli
kullanarak, insan hayatina en yiiksek katkiyr saglayacak modelleri hep birlikte degerlendirmekten memnuniyet

duyuyoruz.
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Finansmanin Kilit Rolii

ve Kapsayicilik

Oncelikle Genel Saglik Sigortasi Genel Midiirimiiz Sayin Dog. Dr. Eren Musa'nin selamlarini iletmek isterim;
yogun programi nedeniyle bugiin aramizda bulunamadigi icin kendisini temsilen burada sizlerle birlikteyim. Sabah
saatlerinden itibaren oturumlan dikkatle takip etmeye calistim. Degerli hocalarimizin ve sektér paydaslarinin
sundugu gorisler gercekten cok kiymetli; biz de bu paylagimlardan kendi adimiza énemli cikanimlar yaptik ve
yapilmasi gerekenlere dair notlarimizi aldik.

Saglik Bakanligimizin yurittigi calismalar, akademinin bilimsel katkilari ve gelistirilen yeni tedaviysntemleri kugkusuz
buyiik &nem tagiyor. Ancak tim bu degerli cabalarin sahaya yansimasi ve somut bir kargilik bulmasi noktasinda, asil
kilit taginin finansman oldugunu diistiniiyoruz. Sunu agikca ifade etmek gerekir ki; ne kadar giicli AR-GE faaliyetleri
yuritirsek yuritelim veya ne kadar yetkin diizenlemeler yaparsak yapalim, eger bu calismalar finansman tarafinda

karsilik bulmuyorsa, hastalarimizin tedaviye erisimini hedefledigimiz diizeye cikarmamiz mimkiin olmuyor.

Bu noktada Tirkiye, %99 varan kapsayicilik oranina sahip Genel Saglik Sigortasi (GSS) sistemiyle diinyada
parmakla gésterilecek bir yapiya sahiptir. Bu durum bizim icin hem ¢ok buiyiik bir gii¢ kaynagr hem de omuzlarimiza
yuklenen ciddi bir sorumluluktur. Temel &nceligimiz, elimizdeki bu finansmani en dogru, en etkin ve en hakkaniyetli
sekilde kullanmaktrr.

Sosyal Guivenlik Kurumu olarak, bir bireyin anne rahmine diistiigii andan yasaminin sonuna kadar; ilactan tedavi
hizmetlerine, koruyucu sagliktan rehabilitasyona kadar her agamada sorumluluk tstleniyoruz. Bu genis sorumluluk
alanini en iyi sekilde ydnetebilmek icin mevzuat calismalarmizi ve uygulamalanmizi sirekli giincelliyoruz. Bu
strecte Saglik Bakanligi, Cumhurbagkanligi Strateji ve Biitce Baskanligi ile Hazine ve Maliye Bakanligi gibi paydas
kurumlanimizla tam bir es gudim icinde hareket ederek, kisith kaynaklarin en dogru alanlara kanalize edilmesini

saglamak icin gayret gdsteriyoruz.

SGK Perspektifi: Mevcut Finansal Tablo ve Kanita Dayali Yeni Siirecler

Osman Bey'in sunumunda yer alan tespitler oldukca kiymetli. Aslinda &nerilen projenin 8nemli bir kismi, halihazirda
Sosyal Guvenlik Kurumu biinyesinde yiritiliyor. Ancak biz bu siirecleri “nadir hastaliklar” adi altinda aynigtirilmis
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bir projeden ziyade; onkolojiyi de kapsayan, genel ve butiincil bir saglik finansmani cercevesinde yénetiyoruz. Bu
hizmetlerin temel kaynagini ise GSS kapsaminda topladigimiz prim gelirleri olusturuyor.

Veri temelli yaklagimlar ve ¢ikti bazli alternatif geri édeme modelleri, kurumumuzun yabancr oldugu bir alan degil;
bu yéndeki analizlerimizi 2016 yilindan bu yana titizlikle stirdiirtiyoruz. Mevcut finansal tabloya baktigimizda ise

nadir hastaliklar 6zelindeki harcamalarin ne kadar devasa bir boyuta ulastigini net bir sekilde gérebiliyoruz:

* Harcama Biiyiikliigii: SGK verilerine gére 2025 yilinda toplam saglik harcamalarimiz 1,3 milyar TL seviyesini
agmis durumda.

* Artig Egilimi: 2023ten 2024'e geciste harcamalarda %70, sonrasinda ise yaklagik %40 oraninda bir artis
yagandh.

* Harcama Dagilimi: Toplam giderlerin ticte birini ilaglar, kalan tcte ikisini ise tani, tiip bebek, fizik tedavi,

rehabilitasyon ve cerrahi operasyonlar gibi saglik hizmetleri olusturuyor.

ilag Erisimi ve 4/C Listesinin Kritik Rolii

llag tarafinda hem yurt ici ruhsath hem de ruhsatsiz tirtinleri kapsayan genis bir geri ddeme agimiz meveut. 2025 yil
itibariyla yurt ici ilag biitcemizin (Ek-4/A) yaklasik %11'ini nadir hastalik ilaglan olusturuyor. Daha da carpici olani, yurt
digindan getirilen ilaglarin yer aldigi Ek-4/C listesindeki 400'den fazla ilacin yaklagik %80'i dogrudan nadir hastalik
tedavilerine yaneliktir. Ozetle, 4/C listemiz neredeyse tamamen bir “nadir hastaliklar ilac listesi” niteligindedir.
Odemelerin giincel kur tizerinden yapilmasi ise dévizdeki degisimlerin biitcemiz tizerindeki baskisini artirmakta, bu

da kaynak verimliligini her zamankinden daha kritik hale getirmektedir.

Yeni Bagvuru ve Degerlendirme Vizyonu

Kaynaklarimizi daha rasyonel kullanabilmek adina, ézellikle yurt digi ilag bagvurular icin yeni ve daha nitelikli bir
degerlendirme sireci baglattik. Artik firmalardan sadece tiriin sunmalarini degil; ilacin etkinligini, klinik Ustiinlagiini

ve sagladigi somut faydayi ortaya koyan, kanita dayali kapsaml dosyalar bekliyoruz.

Bu yeni dénemde beklentilerimiz sunlardir:
* Nitelikli Veri: Sahada uygulanmis, somut verilerle desteklenen calismalar.
* Dosya Bazh Analiz: Gelistirilen molekiillere dair detayl verilerin komisyonlarimiza sunulmast.
e Etkinlik Odaklilik: ilacin sadece varliginin degil, hastadaki gercek basarisinin kanitlanmasi.

Bu yaklagim, hem kurumumuzun daha saglikli kararlar almasini saglayacak bir denetim mekanizmasi hem de
firmalarin rtinlerinin gercek degerini kanitlamalari icin bir firsattir. llerleyen stirecte, usul ve esas calismalanyla hangi

belgelerin ve kriterlerin aranacagini daha da netlestirerek bu stireci kurumsallagtirmaya devam edecegiz.

Stratejik Cikmazlar: Firma Basvurular, Kamuoyu Algisi ve Vicdani Sorumluluk

Geri 6deme ve fiyatlandirma komisyonlarimizda yaptigimiz degerlendirmelerde, hastalarimiz icin kritik &neme sahip
baziilaclarin, tim davet ve ihtiyaclara ragmen firmalar tarafindan bagvuru siirecine dahil edilmedigini gériiyoruz. Bu

durum, nadir hastaliklar alanindaki en buiytik paradokslardan birini olugturuyor.



NADIR HASTALIKLAR VE NADIR YASAMLAR ZIRVESI-2026 | SONUGC RAPORU

Firma Stratejileri ve Kamuoyu Algisi

Bazi ilag firmalari; ticari kayglar, kiresel pazar stratejileri veya Trkiye'nin fiyat politikalar nedeniyle geri deme
sistemine girmemeyi tercih edebiliyor. Ancak bu tercih, kamuoyunda sanki “devlet ilaci vermiyor” gibi bir alginin

olugmasina sebebiyet veriyor.

Ornegin, SMA tedavisini ele alalim; bugiin Turkiye, bazi ilaclar 2017den beri geri édeme kapsaminda tutuyor.
Bircok Avrupa ulkesinde (Almanya, Ingiltere gibi) heniiz geri 86deme kapsaminda olmayan tedavileri biz yillardir
vatandasimiza sunuyoruz. Buna ragmen “hi¢ tedavi segenegi yokmus” gibi bir algi yaratiimasi, gece giindiiz ézveriyle
calisan bizlerin vicdanini gercekten yaraliyor.

Gen Tedavileri ve Kayit Digi Siirecler

Zolgensma gibi gen tedavileri tizerinde durmak gerekirse; bu ilaca erisim icin STK'lar ve halkin destegiyle ciddi
bagis kampanyalari diizenlendigini biliyoruz. Ancak burada ¢ok carpici bir gercek var: Bu tedaviyi sunan firmanin ne
SGK'da ne de TITCK'da resmi bir geri 6deme bagvurusu bulunmuyor. Firmalanin regiilasyon cercevesinin disinda

kalmayi tercih etmesi hem devletin miizakere giictinii zayiflatiyor hem de aileleri kontrolsiiz bir stirece itiyor.

Yurt Digi Tedavi Sonrasi Sisteme Déniis

Bir diger hassas konu ise yurt disina tedavi umuduyla giden hastalarimizin durumudur. Her cocugumuza kendi
yakinimiz gibi yaklasiyoruz; ancak bazi durumlarda, biyik meblaglar toplanarak yurt disinda alinan tedavilerden
beklenen fayda gériilmeyince, hastalarin tekrar Tirkiye'ye dénerek sistemden geri édeme talebinde bulundugunu
gdzlemliyoruz. Turkiye'deki mevcut ve kanitlanmig tedavi seceneklerini kullanmadan dogrudan yurt disina yénelmek,

bazen telafisi giic zaman ve kaynak kayiplarina yol acabiliyor.

Sinirh Kaynaklar ve Gelecek Nesillere Karsi Sorumluluk

Sunu net bir sekilde vurgulamak gerekir: Bizim tiim siireclerimiz kanita dayalidir. Bilimsel dayanagi olmayan veya

etkinligi stipheli tedavilerin geri 6deme kapsamina alinmasi, kamu maliyesi ve halk sagligi acisindan mimkiin degildir.

Elimizde sinirsiz bir kaynak yok. Bugtin bu kaynag, etkinligi kanitlanmamis tedavilere sarf edersek; yarin gercekten
sifa olacag kesinlesmis yeni nesil tedaviler geldiginde, onlari finanse edecek gii¢ bulamayabiliriz. Bu sadece bugtiniin
sorunu degil; gelecekte cocuklarimizin ve torunlarimizin saglik giivencesini koruma sorumlulugudur. Amacimiz, her

kurusu en yiiksek bilimsel kanitin isiginda, en dogru hastaya ve en etkili tedaviye ulagtirmaktrr.

Veri Temelli izleme: Hasta Takip Formlari ve Gercek Yasam Kaniti

Bilimin énculiginde hareket etmek ve kaynaklarmizi akiler kullanmak, sistemin gelecedi icin bir tercih degil,
zorunluluktur. Bu dogrultuda, ézellikle nadir hastaliklar ve onkoloji alaninda geri 8deme kapsamina aldigimiz tirtinleri
yakindan takip edebilmek amaciyla yaklagik bir bucuk yildir son derece kiymetli bir calisma yiirttiyoruz.

Hasta Takip Programlari ve Devrim Niteliginde Adimlar

Genel Mudiirltk olarak, geri 8deme sistemine dahil edilen stratejik tirtinler icin &zel hasta takip formlari olugturduk.
Bu formlarin kimler tarafindan doldurulacag, hangi klinik verilerin sisteme islenecegi gibi tiim teknik detaylar net bir
sekilde tanimlanmig durumda. Bu mekanizma sayesinde artik hastanin tedavi stirecini sadece teorik verilerle degil,

dogrudan gercek yagam verileri tizerinden izleyebiliyoruz.
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Heniiz sonuclarini yeni yeni almaya bagladigimiz bu sistemin, Tuirkiye'nin saglik politikalari icin devrim niteliginde bir
adim olduguna inaniyorum. Ciinkii bu veri seti bize sunlan saglayacak:

* Esik Deger Analizi: Turkiye'ye 6zgui geri deme sinirlarinin bilimsel verilerle belirlenmesi.
* Deger Bazli Odeme: ilacin maliyetinin, sagladig somut saglik ciktisiyla kiyaslanabilmesi.

* Maliyet-Etkinlik Analizleri: Harcanan kaynagin karsiliginda elde edilen klinik faydanin netlegmesi.

Akademik ve Politik Temel

Bu tir analizler dogrudan SGK'nin birincil gérevi gibi gérinmese de, olusturdugumuz bu giiclii veri altyapisi hem
akademik calismalarhem de tist diizey politika kararlariicin sarsilmaz bir temel olugturacaktir. Nadir hastaliklar 6zelinde
hayata gegirdigimiz bu takip programlari ile artik bir ilacin gercek hayatta ne kadar etkili oldugu spekiilasyondan
uzak, somut verilerle ortaya konulacaktir. Bu da hem kamunun kaynagini koruyacak hem de hastalarmizin en dogru

tedaviye erigimini garanti altina alacaktir.
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Balas Acisi, Kararlilik
ve Hukuki Temel

Oncelikle bu degerli platformda yer almaktan ve nadir hastaliklar gibi hassas bir alanda yuritilen bu nitelikli
calismalar dinlemekten duydugum memnuniyeti ifade etmek isterim. Bagsta federasyonumuz olmak tizere emegi
gecen herkese tesekkirlerimi sunuyorum. Sahadaki uygulamalari yakindan takip eden bir hukukcu olarak, bugiin

burada ortaya konulan vizyonun umut verici oldugunu belirtmeliyim.

Diizenlemelerin Otesinde: Kararlilik ve Yaklagim

Nadir hastaliklar alaninda teknik diizenlemeler yapmak elbette nemlidir; ancak asil farki yaratan unsurun bakis
agisi, kararlilik ve dogru yaklagim olduguna inaniyorum. Turkiye'de bu yénde bir zihniyet déntisimiiniin basladigini
gdrmek sevindirici. Ancak bu ilerlemenin tim paydaslar arasinda ayni hizda ve uyumda devam etmesi sart.

Gériinmeyen Temel: Hukuki Altyap:

Bugiin sabahtan beri bilgiye, teknolojiye ve tedaviye erisimi, koruyucu saglik hizmetlerini, tani stireclerini ve igin
ekonomik boyutunu detaylica tartistik. Ancak tiim bu bagliklarin Gizerinde yiikselecedi hukuki altyapiyr neredeyse
hic konusmadik. Sistemin saglikli ilerledigini séyleyebilmemiz icin hukuki zeminin de en az finansal modeller kadar

tartigilmasi gerekir.

Ilag firmalan, akademi ve sivil toplum kuruluslari arasindaki iliskiler artik sadece bir “sosyal dayanisma” cercevesinde
kalamaz. Bu ig birliklerinin, taraflarin hak ve sorumluluklarini netlestiren yeni ve giclii bir hukuk perspektifiyle yeniden

tanimlanmasi gerektigini distintiyorum.

Ekonomi, Saglik ve Hukuk Ucgeni

Bir hukukcu olarak ekonomi, saglik ve hukuk arasindaki kopmaz bagi net bir sekilde gérebiliyorum. Kariyerimin
ilerleyen dénemlerinde saglik ekonomisi tizerine calisma firsati buldum. Engelliler ve saglik hakki tzerine 20'li
yaslanmdan beri yurittigum calismalarda, ekonomi bilgisine daha geg sahip olmanin aslinda bir avantajini yagadim:
Hayallerimi ve “saglik hakki” perspektifimi baglangicta mali sinirlarla kisitlamadan, daha genis bir hak temelli vizyonla

kurgulayabildim.
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Bugtin geldigimiz noktada, nadir hastaliklarda finansman ve geri 6deme modellerini konugurken; bu hayalleri gercek
kilacak, haklari koruyacak ve sistemi stirdiriilebilir kilacak olan yegane giic, bu modellerin altina yerlestirecegimiz

saglam hukuk kurallar olacaktir.

Hukuki Giivence, Sistem Giiveni ve Mahkeme Kararlari Cikmazi

Onceki panelde yapilan anket sonuclar, aslinda tizerinde durmamiz gereken cok temel bir “giiven” sorununa isaret
ediyor. Yenilik¢i ¢cdztimler konusunda Turkiyenin potansiyeline dair sorulan soruya gelen “belki” ya da “kesinlikle
katilmiyorum” yanitlar, yapilan tim degerli calismalara ragmen sahanin hentiz ikna olmadigini gésteriyor. Bu tabloyu

okumak zorundayiz: Yapilanlar giizel, ancak neden yeterince umutlu degiliz?

Bu karamsarligin ve givensizligin temel nedeni, yuriitiilen calismalarin ve sunulan haklarin giiclii bir yasal dayanaga
oturtulmamis olmasidir. S&z ucar, ancak hukuki metin kalicidir. Bugtin burada cok degerli projelerden bahsediyoruz;
fakat bu projeleri kalici hale getirecek olan sey, onlari “iyi niyetli birer uygulama” olmaktan cikarip “hukuki birer hak”
haline getirmektir. Hasta ve aileleri icin “su mevzuatla su haklari giivence altina aldik” diyebildigimiz giin, sisteme

olan giiven de potansiyelimize olan inan¢ da artacaktr.

Mahkeme Kararlar Bir Geri Odeme Sistemi Degildir

Konugmacilarimizin da degindigi tizere, Tirkiye'de hukuki cerceveye dayanmayan ancak fiili bir gercege déntismiis
bir “erisim ydntemi” var: Mahkeme kararlari. Acik ve net bir sekilde ifade etmeliyim ki; dava yoluyla ilaca erigim bir

sistem degildir; bu sadece zorunluluktan dogan bir yontemdir.

Ozellikle kanser ve nadir hastalik ilaglan ézelinde, yargi yolu artik olagan bir geri 6deme kanal gibi algilanmaya
baglanmigtir. Gonulli olarak destek verdigim bu stireclerde gérdiigim manzara ise hukuki agidan oldukca

dustindirici:

* Standartlagmis Bilirkisi Raporlari: Dosyaya, hastaya veya ilaca 6zel olmasi gereken bilirkisi raporlarinin,
adeta birbirinin kopyasi seklinde hazirlandigina sahit oluyoruz.

* Kopya Kararlar: Mahkeme kararlarinin da dénemlere gére belirli kaliplar icerisine girmesi ve benzer

yaklagimlarla sekillenmesi, yarginin teknik bir geri 86deme komisyonu gibi calismasina neden oluyor.

Bu durum, saglik hakkinin yargr tarafindan korunmasi gibi gériinse de aslinda sistemin kendi ic mekanizmalarinin
islemediginin en somut kanitidi. Mesele sadece finansman veya fonlama degildir; mesele, hastayr mahkeme
kapisina mahkdm etmeyecek, seffaf, dngérilebilir ve yasal korumasi olan bitiincil bir sistem tasarmidir. Giveni

ancak keyfiyeti bitiren, kurali koyan bir hukuk zeminiyle yeniden insa edebiliriz.

Anayasal Temeller ve “Saghk Hakki” Yukiimliiliigii

Bugtine kadar saglik platformlarinda “Hukukcu var mi?” sorusunun nadiren sorulmus olmasi, sahanin kendi dinamikleri
ve teknik ihtiyaclari icinde ilerlemesinden kaynaklaniyor. Tani stireclerinden sivil toplumun 6zverili cabalarina kadar
katedilen mesafe takdire sayandir; ancak bugiin artik farkli bir esikteyiz. Bu oturumda da netlegtigi tizere, yeni bir
finansman veya fonlama modeli kurgulanacaksa, hukukcularin bu siirecin mimarlari arasinda yer almasi artik bir

tercih degil, zorunluluktur.

Anayasal Bir Zorunluluk: “Herkes”

Bir hukukcu olarak Anayasanin 17. maddesinde gegen “herkes” ifadesinin altini 6zellikle cizmek istiyorum. Cagdas
hukuk sistemlerinin tarihsel miicadelesi sonucunda ulagtigi bu kavram, hicbir aynm gézetmeksizin her bir bireyi

kapsar. Herkesin maddi ve manevi varligini gelistirme hakki, tartistigimiz tim teknik ve finansal konularin asil zeminidir.
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Anayasanin 56. maddesi ise bu cerceveyi daha da somutlagtinir: Devlet, saglik hakkinin gerceklestirilmesi konusunda
acik bir yukumliliik altindadir. deal olan, saglik hizmetlerinin en iist diizeyde ve tamamen erisilebilir sunulmasidir.
Mevcut ekonomik sistemler icinde bu her zaman kolay olmasa da, Danistay ictihatlar ve mahkeme kararlar bu
hakkin ne kadar sarsilmaz bir “temel insan hakki” oldugunu defalarca tescil etmistir.

Devletin Uc Temel Yiikiimliiliigii

Nadir hastaliklari tartigirken aslinda teknik bir detayi degil, bir insan hakkinin nasil hayata gecirilecegini konusuyoruz.

Insan haklari doktrini uyarinca, devletin saglik hakki bakimindan yerine getirmesi gereken tic temel &devi vardir:
1. Saygi Duymak: Bireyin saglik hakkina miidahale etmemek.

2. Korumak: Uciinci kisilerin veya piyasa kosullarninin bu hakki ihlal etmesini engelleyecek yasal barikatlar
kurmak.

3. Geregini Yerine Getirmek: Hakkin filen kullanilabilmesi icin gerekli mekanizmalar, biitceyi ve sistemleri
tesis etmek.

Sonug olarak; finansal modellerimizi kurgularken bu tic temel yiikimliltigi merkeze almadigimiz siirece, kuracagimiz
yap! teknik olarak mikemmel gériinse de hukuki ve insani acidan eksik kalacaktir. Saglik ekonomisi ve kamu

politikalari, ancak bu anayasal temeller izerinde yiikseldiginde toplumun gercek ihtiyaclarina cevap verebilir.

Temenniden Mevzuata, Hak Temelli Bir Gelecek

Bu oturumda yuruttigimiz tartisma, aslinda devletin saglik hakkini yerine getirme yukimluliguni nasil hayata
gecirecedi tizerinedir. Devletin bu sorumlulugu bir tartisma konusu degildir; asil mesele, bu ytkimluligin hangi
modern ydntemlerle, hangi seffaf modellerle ve hangi yasal araclarla icra edilecegidir.
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Tarihsel Temeller ve Mevcut Yapi

Kendi kendime sordum: “Eger bugiin bir sunum yapsaydim slaytlarimda ne olurdu?” Muhtemelen 1928 tarihli
Tababet ve Suabati Sanatlannin Tarz-1 lerasina Dair Kanun'u, 1930 tarihli Umumi Hifzisihha Kanunu'nu ya da 1926
tarihli Medeni Kanun maddelerini koyardim. Bu bir ironi gibi gériinse de aslinda hukuk sistemimizin kaklt temel
taglarini hatirlatmak icindir. Ancak bugiin burada, bu tarihi temellerin tizerine ¢ok daha yeni, cok daha karmasik
bir yapi kurulmak istendigini gériiyoruz. Bu cabayi son derece kiymetli buluyor ve tiim paydaslarin emegine sayg

duyuyorum.

lyi Niyetten Hukuki Giivenceye

Ancak bir hukukcu olarak su uyariy yapmak zorundayim: Guiglii bir hukuki zemin ve mesruiyet alani olusturulmadig
stirece, burada konusulanlarin 8nemli bir kismi ne yazik ki “temenni” olarak kalma riski tagir. Genetik aragtirmalar,
tibbi buluslar elbette kalicidir; bilimin 15131 sénmez. Fakat nadir hastaliklarla yagayan bireylerin bu bilimsel gelismelere

erisimi, e§er yazili kurallarla bir “hak” olarak tanimlanmazsa, sadece kurumlarin veya kisilerin iyi niyetine bagl kalir.

En Yiiksek Uzlasi: Katilimailik

Su an salonda kiictik bir anket yapsak ve “Hasta érgitleri bu stireglerin icinde yer almali mi?” diye sorsak, saninm
tarihin en yiiksek uzlagisina sahip sonuclarini alinz. “Gerekmez” diyecek tek bir kisi bile cikmaz. Peki, hepimizin

tizerinde bu denli mutabik oldugu bir konuyu neden hala fiilen hayata geciremiyoruz?

Cunkd bu isin gercek sahiplerinin kim oldugunu kagit tizerinde hentiz dogru tanimlamadik. Paydaglarin karar alma
mekanizmalarina nasil dahil edilecegi, hangi yetkilere sahip olacagi ve bu katilimin yasal giivencesi netlesmedigi

stirece sistem eksik kalacaktir.

Mesele sadece bir fon kurmak ya da bir 8deme algoritmasi olusturmak degildir. Mesele, bu alanin tim paydaslarini
icine alan, haklar “rica” olmaktan cikarip “yasa” haline getiren bitiincil bir mevzuat déntsimidir. Devletin yerine
getirme yukimluligu, ancak vatandagin hak arama yollarinin agik oldugu, kurallart 8nceden belli bir sistemle hayat
bulur.

Sivil Toplumun Déniigiimii: Duygusalliktan Kanita Dayali Savunuculuga

1996 dan bugtine sivil toplumun gegirdigi evrimi bizzat deneyimlemis biri olarak yaptiginiz bu gézlem, aslinda
Turkiye'deki hak arama miicadelesinin de bir 6zetidir. Eskiden daha duygusal ve belki de “yardim” eksenli yiriitilen
calismalarin, bugiin profesyonel, sistematik ve kanit temelli bir yapiya birtinmis olmasi, kamu karsisindaki masada
sivil toplumun elini giiclendiren en biiyiik etkendir. Artik sivil toplum, sadece talep eden degil; teknik altyapisi ve veri

setleriyle ¢&ziim Ureten bir paydag konumundadir.

Yiizde 30 Temsil Degil, Asli Unsur Olarak Karar Mekanizmasi

Anket sonuclarinda Tiirkiye'nin potansiyeline yénelik cikan o tereddiitlii tabloyu dagitacak olan sey, kurulacak yeni
yapinin megruiyetidir. Eger nadir hastaliklar icin yeni bir finansman veya fon modeli kurgulanacaksa, bu yapinin

gercek sahipleri olan hastalar ve hasta yakinlari sadece “gérisi alinan” bir figiir olarak kalamaz.

 Temsilin Otesinde Katilim: Belirttiginiz o “yiizde 30" orani, sadece bir sandalye sayisi degil; karar alma,
seffafligr denetleme ve strateji belirleme stireclerinde bloke edici/yénlendirici bir giic anlamina gelmelidir.

o Seffaflik ve Denetim: Hasta derneklerinin bu yapi icinde yer almasi, harcanan her kurusun dogrudan

hastanin faydasina gidip gitmediginin en dogal denetim mekanizmasi olacaktir.
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Gelecegi Kapsayan “Yeni Nesil” Mevzuat ihtiyaci

Nadir hastaliklar ve yetim ilaclar alanindaki en biiytik risk, bugtiniin sorunlarina diiniin mevzuatiyla ¢éziim aramaktr.
Saglk hukuku literatiiriimiiziin daginik ve bazi noktalarda cagin gerisinde kaldigi bir gercektir. Ihtiyacimiz olan
dizenleme su 6zellikleri tagimalidir:

1. Kapsayicive Esnek: Sadece bugiiniin molekiillerini degil, yarinin gen tedavilerini ve kisiye 6zel (personalized)

tibbini da hukuki giivenceye alan bir cerceve.

2. Statik Degil Dinamik: Teknolojinin 10-20 yil sonra getirecegi gelismeleri (yapay zeka destekli tanilar,

biyoteknolojik atilimlar) sistem disi birakmayacak kadar genis bir vizyon.

3. Yasal Giivence: Tum bu siireclerin bir “temenni” veya “kurum tercihi” olmaktan cikarilip, anayasal saglik

hakkinin bir geregi olarak yasalagmasi.

Fon Modeli ve Hukuki Mesruiyet

Onerilen fon modelini bu perspektifle degerlendirdigimizde hem finansal siirdiiriilebilirligi saglayacak hem de hasta
derneklerinin “asli paydas” olarak icinde yer alacag bir yapi, Turkiye'yi gercekten diinyaya érnek bir model haline
getirebilir. Ancak bu bagarinin anahtari, teknik mikemmellikten ziyade, kurulan sistemin hukuki mesruiyeti ve sivil

toplumun bu sistemin icindeki sarsilmaz yeridir.

Normlar Hiyerarsisi, Parcali Mevzuat ve Giincelligini Yitiren Hiikiimler

Osman Bey'in Cumhurbaskanligi Kararnamesi (CBK) énerisi, hiz ve pratik sonu¢ alma agisindan oldukca yerinde
bir yaklagim. 2017 sonrasi hukuk sistemimize giren CBK’lar, normlar hiyerarsisi icinde yiiriitme organina dinamik
bir diizenleme alani aciyor. Ustelik kamuoyunda “Cumhurbaskanligi” makaminin dogrudan sahiplenmesi, konunun
sosyal algisini giiclendirerek uygulamada daha kararli adimlar atilmasini saglayabilir. Ancak bir hukukgu olarak
vurgulamaliyim ki; CBK'lar hizli bir “baglangic” icin ideal olsa da nadir hastaliklar gibi cok boyutlu bir alani tek bagina
ve kalici olarak diizenlemeye yetmez.

Tek Bir Diizenleme Yanilgisi Nadir hastaliklar; koruyucu hizmetlerden tedaviye, yenidogandan yetiskin taramalarina
kadar devasa bir yelpazeyi kapsiyor. Bu alani tek bir “Nadir Hastaliklar Kanunu” ile cézmeye calismak gercekgi

degildir. Her bir agama, kendi icinde 6zgtin haklar ve teknik zorunluluklar barindirir:
e Evlilik Oncesi Siirecler: Aile hukuku ve miilkiyet haklanyla kesisir.
e Gebelik ve Dogum Oncesi Tan: Kisilik haklari ve tibbi etik kurallan 6n plandadir.
* Yenidogan Taramalari: Devletin koruma yikimluliigi ve velayet hakki arasindaki dengeyi gerektirir.

Bunlarin her biri icin ayr, spesifik ve birbiriyle uyumlu hukuki altyapilarin olugturulmasi zorunluluktur.

Medeni Kanun ve Giincelligini Yitiren “Evlenme Engelleri”

Su an birinci sinif 8grencilerime Aile Hukuku anlatirken tam da bu konulara, evlenme engellerine deginiyoruz.
Medeni Kanun ve Umumi Hifzissihha Kanunu (1930) bu konuda temel dayanaklarimiz. Ancak déniip baktigimizda,

bu kanunlardaki bazi hastalik tanimlarinin ve evlenme engellerinin bilimsel olarak giincelligini yitirdigini gériiyoruz.

Orne@in, mevcut mevzuatimizdaki bazi maddeler, belirli bulagici hastaliklar tedavi edilene kadar evliligin
ertelenmesini éngériir. Oysa bugiin nadir hastaliklar icin yapilan tarama testlerinin amaci, evliligi engellemek ya da
“evlenemezsiniz” demek degildir. Buradaki amag; ciftleri bilgilendirmek, riskleri ortaya koymak ve saglikli bir nesil icin

gerekli tibbi &nlemlerin (6rnegin PGT-Tiip Bebek yéntemleri) 6ntinii agmaktir.
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Hukuki Dayanak ve Uygulama Celiskisi

Mevcut sistemde tarama testlerinin hukuki dayanagi hala 19307larin “evlenecek ciftlerin saghgi” bakis acisina sikismis
durumda. Ancak bugiin tip, “evlenme engeli” taniminin fersah fersah 6tesine gecti. Tarama kapsami geniglerken,
hukuki dayanaklarimizin bu yeni tibbi gerceklikle (genetik danismanlik, tireme haklar vb.) uyumlu hale getirilmesi

gerekiyor.

Sonug olarak; CBK ile hizli bir fonlama ve yénetim modeli kurulabilir, bu kiymetlidir. Ancak uzun vadede Medeni
Kanun'dan Umumi Hifzissihha Kanunu'na kadar uzanan o parcali ve eskiyen yapryi, modern genetigin ve “saglik
hakki” perspektifinin isiginda yeniden kodlamamiz sarttir. Taramalar sadece “evlilik &ncesi bir prosediir” degil, bireyin

en temel anayasal hakki olan “saglikli nesiller yetistirme ve bilgi edinme hakki” olarak hukuki zemine oturtmaliyiz.

SMA Taramalari, Fonun Kapsami ve Veri Mahremiyeti

SMA gibi hastaliklar 6zelinde yiriitilen tarama programlari, tibbi bir basari olsa da hukuki diizlemde hala gri bir
alanda ilerlemektedir. Mevcut mevzuatimizda bu tiir genis capli taramalarin “hukuki dayanagi” tam olarak netlegmis
degildir; bu da sistemi bireylerin veya kurumlarin inisiyatifine acik hale getirmektedir. Eger yeni bir fon ve irade

ortaya konulacaksa, bu yapinin saglikli islemesi icin su tic sacayagi mevzuatta yerini almalidir:
¢ Onerilerin Netlestirilmesi: Sitemin hangi tibbi miidahale ve ihtiyaclan kapsadigi muglak birakilmamalidr.
* Paydas Tanimlar: Karar vericilerin, denetleyicilerin ve uygulayicilarin yetki ve sorumluluk sinirlan ¢izilmelidir.

* Finansal Esaslar: Kaynagin nereden gelecegi ve hangi kriterlere gére harcanacag yasal giivenceye

baglanmalidir.

Fonun Kapsami: Koruyucu vs. Tedavi Edici Hizmetler

Onerilen finansman modelinde céziilmesi gereken en temel sorulardan biri de fonun sinirlandir. Diinyanin her
yerinde koruyucu saglik hizmetleri birincil kamu hizmeti kabul edilir ve maliyeti devlet tarafindan tstlenilir. Eger
kurulacak fon; taramalari, genetik danismanligi ve énleyici hekimligi de kapsayacaksa, bu durum kamunun asli
sorumluluklariyla nasil entegre edilecektir? Tedavi edici hizmetlerin (ilag, cerrahi vb.) sinirlari nerede bitecektir? Bu

ayrim netlesmezse, fonun kaynaklari kisa stirede verimsiz bir sekilde dagilma riskiyle karsi karsiya kalr.

Gériinmez Tehlike: Kisisel Saglik Verileri ve Mahremiyet

Tumbu finansal ve teknik tartismalarin gélgesinde kalan, ancak en az onlar kadar kritik olan baglik hasta mahremiyetidir.
Nadir hastaliklar dogasi geregi kisiye 6zel genetik verileri icerir. Bu veriler sadece birer “dosya” degil, bireyin en

mahrem kimligidir.

* Yeni kurulacak fon ve takip sistemlerinde, bu verilerin kimlerle paylasilacag,
* Naslil korunacag,
* Firmalarin bu verilere erisim sinirlar,

+ KVKK (Kisisel Verilerin Korunmasi Kanunu) ile uyumu,

mutlaka bu yeni sistemin ayrilmaz bir parcasi olarak yasal zeminde ele alinmalidir.

Sonug: Siirdiiriilebilir Bir Hukuki Ekosistem

Ozetle; 8ngériilen sistemin sadece “parasi olan” bir yapi dedil, “adaleti olan” bir yapi olmasi gerekir. Saglam,
kapsamli ve gelecegin teknolojilerini (yapay zeka, genomik veriler) éngéren bir hukuki altyapr kurulmadig stirece,
finansal bagarilar gecici kalacaktir. Strdurilebilirlik icin hukuki gtivence, seffaflik ve veri giivenligi sarttir.
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ANKET

MEVCUT GERI ODEME SiSTEMINDE
"REFORM” IHTIYACI BELIRGINLESIYOR

Katiimcilarin yarisindan fazlasi (%52), Turkiyede nadir hastaliklar icin uygulanan mevcut geri édeme ve finansman
sistemini “Yetersiz” (%31) veya "Cok Yetersiz” (%21) olarak nitelendirmistir. Bu veriler, mevcut mali mekanizmalarin
hastalarin tedaviye adil ve zamaninda erisimi konusunda ciddi yapisal tikanikliklar yasadigini ve paydaslar nezdinde

gliven tazeleyecek bir degisime ihtiyac duyuldugunu ortaya koymaktadir.

Sistemi “Kismen yeterli” bulan %36 lik kesim, bazi alanlarda ilerleme kaydedilmis olsa da ¢éztimiin stirdirtlebilirligi
ve kapsami konusunda dnemli cekincelerin devam ettigine isaret etmektedir. Bu “ara kategori“nin yogunlugu,
sistemin tamamen islevsiz olmadigini ancak yenilik¢i ve yiiksek maliyetli tedavilerin dinamiklerine uyum saglamakta

zorlandigini géstermektedir.

Mevcutsistemi “Yeterli” veya “Cok yeterli” bulanlarin toplam oraninin %13 diizeyinde kalmasi, finansman modelindeki
memnuniyetin oldukgca kisith bir alana hapsoldugunu kanitlamaktadir. Bu duisiik oran, genel biitce disiplini ve meveut
SGK geri 6deme kriterlerinin, nadir hastaliklarin getirdigi istisnai ve zorlu mali tabloyu karsilamada yetersiz kaldigina
dair sektérdeki yaygin gériisti pekistirmektedir.

Genel dagilm degerlendirildiginde; nadir hastaliklar finansmaninda geleneksel yaklagimlarin disina cikilmasi,
hastalarin tedavi hakkini giivence altina alacak daha esnek, adil ve erisilebilir “ézel geri 6deme modellerinin”
kurgulanmasinin bir zorunluluk haline geldigi anlagiimaktadir.

7. Turkiye'de nadir hastaliklar icin mevcut geri 6deme ve finansman sistemi, hastalarin
tedaviye zamaninda ve adil erigimini saglamada yeterli mi?

a. Cokyeterli
b. Yeterli
c. Kismen yeterli
d. Yetersiz
e. Cokyetersiz
36% 31%
21%
10%
3%
a b c d e

(ok yeterli Yeterli Kismen yeterli Yetersiz Cok yetersiz
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ULUSAL NAD"iR HASTALIK FONU: .
FINANSAL GUVENCE ICIN GUCLU BEKLENTI

Katiimcilarin énemlibir cogunlugu (%66), Turkiye'de bir Ulusal Nadir Hastalik Fonu kurulmasi fikrini desteklemektedir.
“Kesinlikle destekliyorum” diyen %431tk grubun agirh@i, nadir hastaliklarin getirdigi yiiksek maliyet yiikiintn
mevcut genel biitce kalemlerinden ayrigtinlmasi ve bu alana 6zq, strdirilebilir bir finansal havuzun olusturulmasi

gerektigine dair kararli durusu temsil etmektedir.

Dikkat cekici bir bulgu olarak, katiimcilarin %25'i bu konuda “Kararsizim” yanitini vermistir. Bu oran, fonun nasil
yonetilecedi, kaynaklarinin ne olacagi ve harcama &nceliklerinin nasil belirlenecegi gibi operasyonel detaylarin
netlesmesine duyulan ihtiyaci ortaya koymaktadir. Kararsizlarin bu denli ytiksek olmasi, sektériin bir “fon” ihtiyacini
kabul etmekle birlikte, bu mekanizmanin seffafligi ve isleyisi konusunda daha fazla somut veriye ihtiyag duyduguna

isaret etmektedir.

Fon kurulmasina olumsuz yaklasanlarin toplam oraniise %11 (“"Desteklemiyorum” ve “Kesinlikle desteklemiyorum”)
olarak kaydedilmistir. Bu kesimin cekinceleri, yeni bir finansal yapinin getirebilecedi birokratik yiikler veya mevcut
sistemle yagsanabilecek entegrasyon zorluklarindan kaynaklaniyor olabilir. Ancak bu muhalefet, fonun kurulmasina
yonelik genel pozitif egilimi degistirecek diizeyde degildir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; Tirkiye'de nadir hastaliklar politikasinin finansal ayagini giiclendirecek bir “Ulusal
Fon” modelinin, ekosistemin biiytk bir kismi tarafindan ¢céziimiin anahtar olarak gérildugu, ancak bu modelin

hayata gecirilmesi siirecinde giiven veren, seffaf ve detaylandinlmis bir planlamanin sart oldugu anlagiimaktadr.

8. Tiirkiye'de Ulusal Nadir Hastalik Fonu kurulmasini destekliyor musunuz?

a. Kesinlikle destekliyorum
b. Destekliyorum

c. Kararsizim

o

Desteklemiyorum

e. Kesinlikle desteklemiyorum

43%

23% 25%

3% 8%

a b C d e

Kesinlikle destekliyorum Destekliyorum Kararsizim Desteklemiyorum Kesinlikle desteklemiyorum
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Nadir Hastaliklarda Koruyucu Yaklagim ve Etik-Hukuki Cerceve

Saglik Ekonomisinde Onceliklendirme: Once Koruma, Sonra Tedavi

Saglik politikalarinda temel vizyonun, hastaliklar olustuktan sonra tedavi etmek yerine “dogar dogmaz teshis ve
dnleme” olmasi gerektigi vurgulanmaktadir. Genigletilmis yenidogan taramasi programlarinin finansman ihtiyaci,
yuksek maliyetli tedavi fonlarindan daha 8ncelikli bir kamu saghgi ve etik meselesi olarak tanimlanmigtir. Saglk
sisteminin basarisinin, tedavi edilen hasta sayisi yerine “8nlenen sakatlik orani” ile &lctilmesi gerektigi; koruyucu
hekimligin hem tibbi etik hem de stirdiiriilebilir bir saglik ekonomisi icin en rasyonel yol oldugu ifade edilmistir.

Akraba Evlilikleri: Hukuki Sinirlar ve Sorumluluk Etigi

Akraba evliliklerinde yasal bir yasaklama getirmenin temel insan haklar ve Medeni Kanun agisindan sinirli
oldugu, bu noktada yasaklayici hukuk yerine tesvik edici ve bilinglendirici modellerin 6nemi belirtilmigtir. Devletin
Preimplantasyon Genetik Tani (PGT) gibi tibbi alternatifleri desteklemesi stratejik bir adim olarak gériltirken, risk
uyarilarini reddeden ciftlerin tedavi maliyetlerine katilimi gibi radikal modeller “cocugun ustiin yaran” cercevesinde
tartismaya acilmisti. Nihai ¢éziimiin; yasaklardan ziyade sosyokdltirel farkindalik, egitim ve toplum bilincini

dénustiirecek kurumsal ig birlikleriyle miimkiin olacagr dile getirilmistir.




NADIR HASTALIKLAR VE NADIR YASAMLAR ZIRVESI-2026 | SONUG RAPORU

FON YONETIMINDE “"EN UST DUZEY SAHIPLENME”

VE "GUGC BIRLIGI” TALEBI

Katilimailarin en biytk kesimi (%43), kurulmasi planlanan Ulusal Nadir Hastalik Fonu'nun Cumhurbagkanligi - Saglik
Bakanligi ortakhigr catisi altinda yapilandirlmasi gerektigini savunmaktadir. Bu tercih, fonun hem en tst diizey siyasi

irade tarafindan desteklenmesi (Cumhurbaskanligr) hem de teknik ve tibbi uzmanlikla (Saglik Bakanligr) yénetilmesi
gerektigine dair biittincil bir yaklagimi ortaya koymaktadir.

Yonetsel yapida Cumhurbagkanligi (%20) ve Saglik Bakanhgi - SGK Ortakhigi (%20) seceneklerinin esit oranda
destek bulmasi, katilimcilarin ¢éziimiin merkezinde mutlak surette bir “ist otorite” veya “gticlti bir kurumlar arasi
is birligi” gérme arzusunu pekistirmektedir. Tek bagina SGK catisi altinda bir yapilanmayi uygun gérenlerin orani
%17 diizeyinde kalirken, fonun sadece Saglik Bakanligi biinyesinde olmasini destekleyen katilimer bulunmamaktadir
(%0).

Bu sonuglar, nadir hastaliklar gibi ytiksek maliyetli ve stratejik bir alanin yénetiminin; mevcut biirokratik yapilarin (SGK
veya Bakanlik) tekil yetki sinirlarini agtigina dair net bir mesaj vermektedir. Katiimailar, fonun basarisini dogrudan

“karar verici en ist makamin” denetimi ve ilgili bakanliklarin operasyonel giictiniin birlesmesine endekslemektedir.

Genel dagilm degerlendirildiginde; olasi bir fonun sadece mali bir havuz degil, Cumhurbaskanligi vizyonuyla

desteklenen ve kurumlar arasi hiyerarsiyi agan bir “tist ydnetim modeli” olarak kurgulanmasi gerektigi anlagilmaktadir.

9. Olasi bir Ulusal Nadir Hastalik Fonu'nun yénetsel yapisinin hangi kurum catisi altinda
olugturulmasi daha uygun olur?

a. SGK

b. Saglik Bakanlg

c. Cumhurbagkanhg

d. Saglik Bakanhgi -SGK Ortakligi

e. Cumhurbaskanligi -Saglik Bakanligi Ortaligi

43%
17% 20% 20%
0%
a b c d e
SGK Saglik Bakanhg Cumhurbagkanhgs Saglik Bakanhgi - SGK Ortaklig Cumhurbaskanlig - Saglk

Bakanligi Ortaklig
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Nadir Hastaliklarda Siirdiiriilebilir Finansman ve Yerli Uretim Stratejisi

Cok Paydash Yénetisim ve Finansal Gériiniirliik

Nadir hastaliklarin geri 8deme ve fiyatlandirma streclerinin, halihazirda Cumhurbaskanhigi Strateji ve Butce
Baskanhg, SGK, Saglik Bakanligi ile Hazine ve Maliye Bakanligindan olusan cok paydash bir yapi tarafindan
yonetildigi vurgulanmaktadir. Bu modelin basarisi icin nadir hastaliklarin genel saglik sistemi icinde “ayri bir baghk”
olarak tanimlanmasi ve kaynaklarin bu spesifik alana &zel olarak ayristinlmasi finansal strdrilebilirlik icin bir

zorunluluk olarak gérilmektedir.

Stratejik Kaynak Yénetimi ve Yerli Kapasite Artisi

Finansal yapiyr giiclendirmek adina tek bir kaynaga bagl kalmak yerine; vergi temelli modeller, finansman
cesitlendirmesi ve klinik aragtirmalara yonelik yatinmlarin es zamanli yuritilmesi énerilmektedir. Nadir hastaliklara
ayrilan kaynagin organik olarak bitytimesi icin iki temel kaldirag belirlenmistir: Odeme siireclerinde net bir “kriter
seti” ile 6nceliklendirme yapilmasi ve yerli tiretim kapasitesinin artirilmasi. Sistemin basarisinin, harcanan biitcenin

miktarindan ziyade, bu harcamanin ne kadar stratejik bir Ar-Ge ve tiretim vizyonuyla desteklendigine bagli oldugu

ifade edilmistir.




PANEL-4

NADIR HASTALIKLARDA
KORUYUCU HEKIMLIK ve SOSYAL
UYGULAMALAR

(Genetik ve Yenidogan Taramalar)

MODERATORLER

Prof. Dr. Mehmet GUNDUZ Deniz ATAKAY
Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Nadir Hastaliklar Federasyonu Bagkani

KONUSMACILAR

Prof. Dr. Fatih OZALTIN Uzm. Dr. Rahsan CINAR
HUGEN Midiri Saglik Bakanhigi Halk Saghigr
(Hacettepe Universitesi Genom Bilim Genel Mudiirlugi, Cocuk ve Ergen Saghg

ve Nadir Hastaliklar Uygulama Daire Bagkanligi Birim Sorumlusu
ve Aragtirma Merkezi)
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Koruyucu Yaklagim ve

tittinciil Finansman Modeli

Bir &nceki panelde finansman ve fon konusu detayli sekilde ele alindi. Ancak burada altini &zellikle cizmek isterim
ki, mesele yalnizca yenilik¢i tedavilere kaynak ayirmak degil. Biz bu fonun; koruyucu hekimligi, énleyici yaklagimlari,
toplumsal farkindaligy, egitimi ve dogru iletisimi de kapsayan buttincil bir yapi olarak ele alinmasini istiyoruz. Aslinda

hepimizin ortak beklentisi bu yénde.

Elbette yenilik¢i ¢coziimler ve tedaviler son derece &nemli. Ancak bizim asil sorumlulugumuz, bir yandan meveut
ve yenilik¢i tedavilere erigim icin miicadele ederken, diger yandan yeni hasta cocuklarin dogma ihtimalini mtimkiin
oldugunca azaltacak &nlemleri hayata gecirmek. Yani yalnizca tedavi edici degil, ayni zamanda koruyucu bir

perspektifle hareket etmek zorundayiz.

Czim odakli olmak burada kilit nokta. Sadece mevcut sorunlar ydnetmek degil, gelecekte olugabilecek sorunlari
da énlemek gerekiyor. Bu nedenle koruyucu saglik hizmetlerinin giiclendirilmesi, sistemin en temel énceliklerinden

biri olmal.

Disarida yer alan nadir hastaliklar sergisini gérmusstintizdir. Bu sergi aslinda bir “nadir hastaliklar tilkesi’ni anlatiyor.
iginde tani var, tedavi var, umut var; ama ayni zamanda kaybolus, umutsuzluk ve yalnizlik da var. Bugiin burada
yapilan konusmalar dinledigimizde ise, bu tablonun degisebilecegine dair giiclti bir ilerleme kaydedildigini gérmek
mimkin. Kendi adima, bugiin cok énemli kazanimlar elde ettigimizi dtstintyorum.

Buradan hareketle sunu acikca ifade etmek isterim: Yenidogan perspektifinden bakan bir federasyon tyesi olarak,
dncelikle cocuklarin hayata saglikli baglamasina odaklanmak zorunda oldugumuz noktasindan hareketle, yenidogan
tarama programlarini miimkiin olan en genis kapsamda hayata gecirmek, bu alanda atilabilecek en somut ve en
etkili adimlardan biri oldugunu ifade etmek istiyorum.
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Koruyucu Saglik, Tarama Programlari ve

Fonun Kapsamina lligkin Endiseler

Fona karsi gibi gérinmemin temel nedeni, bu fonun nasil kurgulanacagina dair bazi endigelerimden kaynaklaniyor.
Bu yapinin icinde koruyucu saglik hizmetleri olacak mi, Ar-Ge boyutu yer alacak mi? Eger yalnizca yenilikci tedaviler
ve geri 6deme odakli bir fon tasarlaniyorsa, o zaman bu konuya farkli bir yerden bakmak gerekir. Benim asil kaygim,

strecin nasil yonetilecegiyle ilgili.

Gnkii su an tartigmalarin buytk slciide tedavi ve geri 8deme ekseninde ilerledigini gériyoruz. Oysa igin koruyucu
saglik boyutu, farkindalik ve bilgilendirme tarafi da en az bunun kadar 8nemli. Buboyutlar yeterince ele alinmadiginda,

kargimiza dogrudan “cepten yapilan saglik harcamalan” gercedi cikiyor.

2024 yilina baktigimizda, cepten yapilan saglik harcamalarinin yaklasik 500 milyar TL seviyesine ulastigini gériyoruz.
Ornegin iic kuzenin de benzer genetik sorunlarla dogdugu, heniiz birkac aylik bir bebek diisiinelim; spastisite ve
hipotoni gibi bulgularla farkli merkezlere bagvurulmug ama tani konulamamis. Béyle bir durumda genetik taniya
gitmek icin genom sekans analizi gerekiyor. Bugiin bu tiir bir tetkikin maliyeti yaklagik 1.000 dolar, yani 40-45 bin
TL civarinda.

Turkiyede gelir diizeyi ve hane bitceleri distinildiginde, bu tir bir harcama bircok aile icin ciddi bir belirsizlik
anlamina geliyor. Aile biitcesinde harcamalar %40’lara varan bir artis gésterdiginde, bu artik “katastrofik saglk
harcamas!” olarak tanimlaniyor. Dolayisiyla yalnizca tedaviye odaklanan bir finansman yaklagimi, bu sorunu ¢6zmek

yerine daha da derinlegtirebilir.

Bizim en bagindan beri vurguladigimiz konu, koruyucu saglik hizmetlerinin giiclendirilmesi. Bu kapsamda 6zellikle
yenidogan tarama programlari kritik bir rol oynuyor. Bu alanda koordinasyon gérevini Gstlenmis biri olarak sunu
soyleyebilirim: Su an tarama kapsamina alinmig 6 hastalik bulunuyor. Kistik Fibrozis ve Konjenital Adrenal Hiperplazi
gibi hastaliklar programa dahil edildi. Ancak bunun &tesine gecmekte zorlaniyoruz; yeni hastaliklarin tarama

kapsamina alinmasi siireci oldukga yavas ilerliyor. Bu kapsamin genigletiimesi gerekiyor.

Taniyr mimkiin olan en erken déneme cekmek zorundayiz. Hatta bu siireci yalnizca dogum sonrasi ile sinirli
distinmemek gerekir; prenatal, yani dogum &ncesi tarama programlarinin da gelistirilmesi biyiik dnem tasiyor.
Baylece hem mevcut hastalari daha erken yakalayabilir hem de ailelerin gelecekte kargilagabilecedi riskleri en bastan

azaltabiliriz.
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Geri 6deme tarafina baktigimizda ise farkli bir tablo var. SGK’'nin nadir hastalik tedavilerine ayirdigi payin yiizde
12'ye ulastign ifade ediliyor. Ancak gecen yil sadece infiizyon/emiilsiyon bazli bir tedavinin geri 56demeye alindigini

gériyoruz. Bunun disinda yeni bir ilacin sisteme dahil edilmemis olmasi duistindiiriic.

Burada acik¢a sunu sorgulamamiz gerekiyor: Biz kaynaklari mi dogru ydnetemiyoruz, yoksa hastaligi mi? Aslinda
buyuk ihtimalle her ikisinde de eksiklerimiz var. Hem hastaligihem de sinirli kaynaklarimizi cok daha dogru ve dengeli

yénetmek zorundayiz.

Ben nadir hastaliklari bir “halk sagligi” meselesi olarak gériiyorum. Bu bakis acisiyla ele alinmali ve buna uygun bir
eylem plani olusturulmali. Cumhurbagskanligi biinyesindeki koordinasyon yapisini bu anlamda ¢ok degerli buluyorum.

Orada olusturulacak tst kurul ve uzman rehberligiyle, kurallarin daha net ¢izilmesi mimkiin.

Ozellikle akraba evliliklerinin yaygin oldugu bélgelerde risk cok daha yiiksek. Bu bslgelerde cekinik gen tasyicilig
ciddi bir mesele ve buna y&nelik somut adimlar atilmasi gerekiyor. Daha diin bir aile geldi ve Tay-Sachs hastalig icin
“Hocam arastirdik, yapacak bir sey yokmus™ dediler. Iste bizim asil olmamiz gereken yer, o noktaya gelmeden &nce.

Acikgasi sadece akraba evliligi de tek basina belirleyici degil. Tirkiyede gen havuzuna baktiginizda, farkli sehirlerden
gelen bireyler arasinda bile tagiyicilik riski oldukca yiiksek. Yani herkes icin gecerli bir riskten bahsediyoruz.

Bu yiizden yapilmasi gereken ¢ok net: Taramayi geciktirmeden yayginlagtirmak ve tasiyicilar erken dénemde tespit
etmek. Tum kaynaklar sadece tedaviye harcamak yerine, koruyucu saglik hizmetlerine daha fazla agirlik vermek

zorundayiz.

Ciinkd bugiin diinyada kiictik molekil tedavilerinden gen diizenleme teknolojilerine kadar cok hizli bir geligim var.

Bu siireci yakalayabilmemiz icin 6nce dogru noktaya odaklanmamiz gerekiyor.
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Yenidogan Tarama Programi

ve Evlilik Oncesi Tarama Programi

1IN

Tarama Programlari

P ‘ ‘

Daire Bagkanligimiz biinyesinde cocukluk cagi ve evlilik dncesi tarama programlar adi altinda bircok calisma
yurttiliyor; Sayin Bakanimiz ve Genel Mudiriimiiz de sabahki oturumlarda bunlardan bahsettiler. Ben &zellikle
Yenidogan Tarama Programi ile ilgili giincel basliklara odaklanmak istiyorum.
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Yenidogan Tarama Programi (NTP)

O Fenilketoniiri (FKU)

U Konjenital Hipotiroidi (KHT)

U Biyotinidaz Eksikligi (BE)
O Kistik Fibrozis (KF)
O Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH)

O Spinal Miskiler Atrofi (SMA)

Biliyorsunuz ki su an rutin olarak 6 hastalik taraniyor. Stirecle ilgili 6zellikle su noktaya vurgu yapmak isterim: Her

dogan bebekten su an iki kez numune alinmaktadir. Ik numunede farkl, ikinci numunede farkli hastaliklar caligiliyor.

-1

Yenidogan Taramasi Nasil Yapilir?

¥" Yenidogan Tarama Programi kapsaminda her
bebekten farkh zamanlarda iki kez numune
alinmas! gerekmektedir.

¥" llk numune dogumu takiben ilk 48 saat icerisinde
alinmakta olup, bu numunede FKU, BE ve SMA
icin analizler yapilmaktadir.

v ikinci numune ise 3-5. giinlerde alinmakta olup,
bu numunede KHT, KF, KAH hastaliklan
taranmakta ve FKU icin tekrar analiz
yapilimaktadir.

F:

Bunu farkindalik olusturmak adina ézellikle belirtiyorum; ciinkii mevcut genelgemiz uyarinca, eger ilk numune
bebek yeterli beslenmeden &nce alindiysa, miikerrer kan alinmasi diye bahsediliyor. Bu durum giincel durumu tam
yansitmayabiliyor: Yenidogan Tarama Programi kapsaminda her bebekten farkli zamanlarda iki kez numune alinmas
gerekmektedir.

Taramalarimiz Bakanligimiza bagli olan, biri Istanbulda digeri Ankarada bulunan Yenidogan Laboratuvarlarinda
calisilmaktadir. Bu analizler sonucunda herhangi bir stipheli bulguya rastlanirsa, aile hekimlerimiz araciligiyla hizla

aileye ulasiyor ya tekrar numune alinmasini sagliyor ya da ilgili uzmanlik merkezlerine sevkini gerceklestiriyoruz.
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1IN

Yenidogan Taramasi Nasil Yapilir?

Yenidogan Tarama Programi igin
bebekten alinan numuneler

Saghk Bakanhg'nin Ankara ve
istanbul’da bulunan

Yenidogan Tarama
Laboratuvarlarinda analiz
edilmektedir.

S e nadie

iy eI

Tarama oranlarimiza baktigimizda, son yillarda %97 civarinda seyreden bir basari oranina sahiptik. Yillara gére sevk
ve hasta sayilarimiz web sayfamizda da yer aliyor. Web sayfamizda da yer alan verilere gére, her yil yaklagik 17 bin
civarinda “stipheli” vaka ile karsilagiyoruz ve bunlarin 5 bine yakinini kesin tani ve tedavi siireclerine yénlendiriyoruz.

Yenidogan Tarama Programi- Web Modiilii- HSYS

SR, s

v =
https://hsys.saghik govis/ e 57 ovtak i ol

nirol Ediniz saglik.gowv.tr Uzand i —— )
i!a‘.l\. Saglifi
) i

Giris e-Deviet izerinden Girig

..f;.l_ "_.I. l.lﬂll. Ramawi =

Bu stireci ydnetirken kullandigimiz gticlti bir web modiiliimiiz var. Bu modiil; dogum bildirimi, isitme tarama programi
ve aile hekimlerimizin kullandigi AHBS gibi pek cok sistemle entegre bir havuz gibi caligiyor. I| midiirliklerimiz
ve dogum orani yiiksek hastanelerimizdeki yetkili saglik personelimiz bu sistem tzerinden siireci anlik olarak takip

edebiliyor.
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Yenidogan Tarama Programi- Web Modiilii- HSYS- Entegrasyonlar

0O 2022 NTP YENI WEB SISTEMI
U 2021 DBS* entegrasyon

O 2022 iTP** entegrasyonu

(] 2023 AHBS entegrasyonu

O 2024 E-nabiz entegrasyonu

Sistemimizdeki takip mekanizmasi oldukca siki isliyor. Ornegin; Dogum Bildirim Sisteminde bir bebek icin rapor
olusturulmug ama heniiz Yenidogan taramasi yapilmamissa, sistem bu bebegi bize anlik olarak liste halinde sunuyor.
Ya da bebek isitme taramasindan ge¢mis fakat heniiz topuk kani alinmamissa, “isitme taramasi yapilmis ama topuk

kani alinmamis bebekler” listesi olarak kargimiza diistiyor.

Bunun yani sira, her bebegin sonucu aile hekiminin ekranina kendi yazilmi tizerinden diiserken; ailelerimiz de bu
sonuclara e-Nabiz tizerinden, &zellikle anne profili araciligiyla ulagabiliyor. Kullandigimiz web modiiltinde her biri

farkli bir renkle temsil edilen uyari listelerimiz var:

* Takipteki bebekler,
*  Sevk edilen bebekler,
* Tekrar numune alinmasi gerekenler,

*  Numunesi heniiz laboratuvara ulasmamig olanlar...

Bu listeler her sabah il mudirluklerimiz tarafindan kontrol ediliyor ve her bir bebege tek tek ulagiliyor. Arka planda

gercekten ciddi bir emek sarf eden calisma grubumuz oldugunu séylemeliyim.

Eskiden, yani e-Nabiz entegrasyonu éncesinde, biz sadece stipheli bir durum oldugunda ya da tekrar numune
gerektiginde aileyi arayip bilgi veriyorduk. Sonucu normal olan aileler durumdan haberdar olamiyordu. $imdi ise

entegrasyon sayesinde tiim ailelerimiz sonuclan e-Nabizdan gérebiliyor.

Bazen hekimlerimiz “e-Nabizda géremedik” diye bizi arayabiliyorlar. Burada kiictk bir teknik detay var: Yenidogan
déneminde bebegin heniiz kendi TC. kimlik numarasi veya e-Nabiz profili olusmamis olabiliyor. Bu yiizden
sonuglar su an icin anne profili tizerindeki “Tahlillerim” bslimiinden sunuyoruz. Ailelerimiz oraya girdiklerinde

tarama sonuclarina rahatlikla ulagabilirler.

Yenidogan Tarama Programi- RETLER

YILLAR Taramas: Reddedilen Bebek Sayisi
2020 1.141
2021 1.544
2022 4.134
2023 4.975

2024
2025* 13.956
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Sayin Bakanimizin da sabah ifade ettigi gibi, son yillarda tarama redlerinde maalesef bir artis séz konusu. 2024 ve

2025 yillarina baktigimizda, bu durumun genel tarama oranlarimizi dogrudan etkiledigini net bir sekilde gérebiliyoruz.

Peki, biz bu redlerle ne siklikla ve hangi gerekcelerle kargilagiyoruz? Sosyal medyadaki yorumlari, gelen e-postalari ve
CIMERden gelen dilekgeleri derledigimizde karsimiza oldukca sasirtici ve gercek digi bir tablo cikiyor. Aileler; topuk
kaninin yurt digina kaginldigyi, genlerimizle oynandigi, cocuklara hastalik damgasi vurularak ilaclara mahkum edildigi
gibi iddialarla bize bagvuruyorlar. Hatta Yenidogan'in ruh ve beden sagligina tehdit olusturdugu, tireme organlarina
zarar verdigi, enfeksiyon riskinin cok yiiksek oldugu, hatta bu kanin devlet tarafindan para karsiligi yurt disina satildigi
veya “mavi kan” arandigi gibi titopik sebepler 6ne stirerek taramayi reddediyorlar.

Iste tam bu noktada farkindalik hayati bir snem tasiyor. Biz bu bilgi kirliligiyle miicadele etmek icin her bir hastalik icin
uzmanlarmizla tek tek bilgilendirme videolan hazirladik. Bu videolari hem saglik personeline hem de halka yénelik
olarak web sayfalanmiza yiikledik ve tiim paydaslanmizla paylastik. Isteyen herkes bu kaynaklardan yararlanabilir.

Ayni sekilde akraba evliligine yonelik de 6zel bir video hazirlayip sisteme dahil ettik.

I

Evlilik Oncesi Tarama Programlan

Amag;

Evlilik dncesi donemde olup evlilik raporu almak igin aile
hekimliklerine basvuran es adaylarindan ya da hali hazirda evli olup
bebek sahibi olmay diisiinen eslerden her ikisi de tasiyici olan ciftleri
belirlemek, danismanlik hizmeti vermek, gebelik ncesi uygulanan dzel
yontemlerle saghkh bebeklerin dogmasimi saglayarak hastaliklara bagh

engellilik ve dlimleri azaltmaktir

Ancak biliyoruz ki sadece web sayfasina video yiiklemekle farkindalik olusmuyor. Sahada da ¢ok yénli bir calisma

yurattyoruz:

* Diyanet Igleri Bagkanhgi: Evlilik ncesi tarama programlarina katilimi artirmak amaciyla Cuma hutbelerinde
dzellikle erkeklere hitap edilmesi ve konunun éneminin vurgulanmasi icin taleplerimiz oldu; sag olsunlar bu

konuda bize destek veriyorlar.

o lcisleri Bakanhg:i: Evlendirme dairelerine gelen her cifte bu bilgilendirmenin yapilmasi icin calisiyoruz.
Ciftlere, mutlaka aile hekimligine giderek bu taramalari yaptirmalari gerektigi, aksi takdirde resmi iglemlerde

sorun yagayabilecekleri hatirlatiliyor.

¢ Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanhg: Evlilik 6ncesi egitim programlar kapsaminda eslere y&nelik

bilgilendirme siireclerini de bu aga dahil ediyoruz.

Tdm bu kurumlar arasi ig birligiyle, nadir hastaliklarin hentiz yolun bagindayken tespit edilmesini ve toplumdaki bu

yanlis algilarin kinlmasini hedefliyoruz.

Egitim calismalarimizi sadece dijital mecralarla sinirl tutmuyoruz; hayatin her alanina niifuz etmeye calisiyoruz. Gebe

siniflarinda gerek gebelik planlayan gerekse halihazirda gebe olan kadinlarmiza yénelik egitim programlarimizin
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icine bu tarama programlarini yogun bir sekilde dahil ettik. Televizyondaki saglik programlarindan magazin icerikli
programlara kadar her mecrada Yenidogan ve evlilik 6ncesi taramalarin énemini isliyoruz. En yakin zamanda Ebru

Sall'nin programinda bu konuya 6zel bir vurgu yapildi.

Hatta daha etkili olmasi adina, su an popiiler televizyon dizilerinin icerisine bu mesajlari “yedirme” tizerine ¢calismalar
yuritiyoruz. Diin de belirttigimiz gibi, Saglk Bakanligr olarak biz byt bir gayret gésteriyoruz ancak toplumsal bir
farkindaliktan bahsediyorsak mutlaka hep birlikte hareket etmeliyiz.

Kamu personelinin bilinglenmesini de ¢ok énemsiyoruz. Bu amagla Cumhurbagkanligr Uzaktan Egitim Kapisi
(CBIKO) tizerinden bir egjitim modiilii hazirladik. Yakin zamanda tiim kamu personelinin bu egjitimi zorunlu olarak
izlemesi saglanacak. Fakat bu tek basina yeterli mi? Bence hayir. Ister kamu personeli olsun ister hasta dernekleri; bu

farkindalik calismalarini is birligi icerisinde ve stirdtrilebilir bir sekilde devam ettirmeliyiz.

Evlilik &ncesi tarama programimizin isleyisine de kisaca deginmek isterim. Evlilik raporu almak icin aile hekimine
bagvuran es adaylarina ve halihazirda evli olup bebek sahibi olmayi diistinen ciftlere énce danigmanlik veriyoruz,
ardindan tarama hizmetine yénlendiriyoruz. Bu kapsamda hem hemoglobinopati hem de Spinal Muskiiler Atrofi
(SMA) tastyicilik taramasi ytritiyoruz.

Rakamlarla ifade etmek gerekirse; hemoglobinopati tarama programi 2018 yilinda, SMA tasiyicilik taramasi ise
27 Aralik 2021 yilinda ulusal diizeye ulagti. Su an SMA taramalari icin Adana, Antalya ve Eskisehirde bélgesel
laboratuvarlarimizi agtik; Ankaradaki ana laboratuvarimizla birlikte 4 ana merkezde calismalarimizi stirdiiriiyoruz
ve bu sayly 8 cikarma konusunda calismalarimiz devam ediyor. 81 ilimizden gelen numuneleri bu merkezlerde
topluyoruz. Onemli bir detay olarak; SMA tarama program, her basvuran ciftte nce erkek es adayindan numune

alinarak baglatilmaktadir.

SMA tarama siirecinde siire¢ dnce erkek esten alinan numune ile bagliyor. Belirttigim gibi analizler, bslge
laboratuvarlarimizda ve ana merkezimizde titizlikle yuritiliyor. Hemoglobinopati taramalari ise her ilimizde
bulunan halk sagligi laboratuvarlarinda calisilmaktadir. Burada sunu 6zellikle belirtmek isterim: Ciftlerde tasiyicilik
tespit edilmesi, evlilige engel bir durum degildir. Ancak tasiyicilik durumunda ciftlere cok detayl bir bilgilendirme
yapiyoruz. Eder arzu ederlerse, saglikli bir bebek sahibi olabilmeleri icin gebelik éncesi uygulanan PGT
(Preimplantasyon Genetik Tani) gibi 6zel yéntemlere yénlendiriyoruz; béylece hasta bebek dogumunun éniine
gecilmesini amacliyoruz. Ayrica yetiskin déneminde yapilan bu test sonuglarinin e-Nabiz tizerinden gériintilenmesi

imkanini da geniglettik.

Genisletilmis Yenidogan ve Evlilik Oncesi Tarama Programlar:

Gelecek projeksiyonumuzabaktigimizda;hem Cumhurbagkanligimizin 12. Kalkinma Plani'nda hem de Saglik Bakanligimizin
Stratejik Plan’'nda taranan hastalik sayisinin artirlmasina yénelik maddelerimiz yer aliyor. Nadir Hastaliklar Strateji Belgesi
ve Eylem Plan’mizda da tarama programlarinin genisletilmesi ve farkindalik caligmalarinin gticlendirilmesine dair somut

hedeflerimiz mevcut.

Genisletilmis Yenidogan Tarama Programi icin bugiine kadar ¢ok ciddi bir hazirlik stireci gecirdik. Ge¢mis yillarda pilot
calismalar ve calistaylar yapilmisti; son olarak 2024 yilinda bu konuylailgili bir yiriitiicii komite kurduk. Hemen akabinde hem
Yenidogan hem de evlilik 8ncesi taramalar icin genis kapsamli bir Bilim Komisyonu olusturduk. Bu komisyon biinyesindeki

alt gruplarla, hangi hastaliklarin tarama kapsamina alinmasi gerektigine dair teknik calismalarimizi tamamladik.

Geldigimiz son noktada, belirlenen hastaliklar ve tiim teknik detaylarla birlikte sonug raporumuzu tist makamlara arz ettik.
Su an uygulama icin talimat bekliyoruz. Biz bu stirecte bog durmuyoruz; genisletilmis tarama icin laboratuvar ve yaziim

altyapimizi gliclendirerek, sistemin tam anlamiyla hazir hale gelmesi icin ¢alismalarimizi yogun bir sekilde stirdiirtiyoruz.
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Nadir Hastaliklarda Asil Mesele:

Koordinasyon mu, Koruyuculuk mu?

Oncelikle bu saate kadar sabirla bizi dinleyen tim katihmcilara gercekten tesekkiir etmek isterim. Giin boyunca cok
yogun, zaman zaman da oldukca hararetli tartismalar yaptik. Acikcasi keske paneller biraz daha soru-cevap agirlikli
ilerleseydi ve buradan daha somut bir yol haritasi cikarabilseydik diye diistiniiyorum. Ciinki her baslik aslinda uzun

uzun tartigilmayr hak ediyor.

Bundan sonraki toplantilar icin bir dneri olarak sunu séylemek isterim: Daha fazla etkilesimli, daha cok soru-cevap

iceren ve somut ciktilara odaklanan bir format cok daha faydali olabilir.

Sunu da gdzlemledim; her kurum kendi yaptigi isleri gercekten cok giizel anlatiyor ve ortada ciddi emek var, buna
hic itirazim yok. Ama bir yandan da gercek su ki, Turkiyede nadir hastaliklarin olusturdugu yiik hala azalmig degil. Bu
da bize bir yerde bir eksiklik oldugunu gésteriyor. Ozellikle koordinasyon tarafinda ciddi bir sorun var gibi gériintyor.

Herkes kendi icinde bir seyler yapiyor ama kurumlar arasinda yeterince giclii bir iletisim, ortak bir dil ve birlikte

hareket etme kiilttiri tam olarak olusmus degil. Bu da yapilan calismalarin sahaya etkisini sinirliyor.

Saatlerdir finansmani konuguyoruz; fonlar, kaynaklar, modeller... Ama bana gére asil mesele su: Eger hasta cocuk
dogmazsa, zaten bu kadar biytik bir finansman ihtiyaci da ortaya cikmaz. Bu ytizden aslinda *hasta cocuk dogmamasi
icin ne yapmaliyiz?” sorusunun ¢ok daha erken saatlerde, cok daha genis katilimla konusulmasi gerekirdi.

Cocuk dogduktan sonra “tedavi etmiyorum” deme sansiniz yok. O cocugu tedavi etmek zorundasiniz. Kaynag da
bulmak zorundasiniz. Ciinkii o cocuk kendi secimiyle diinyaya gelmedi. Belki bir ihmalle, belki bir eksiklikle, belki de
sistemdeki bir aksaklikla bu noktaya gelindi. Ama sonucta ortada masum bir birey var ve onun hakkini hep birlikte

savunmak zorundayiz.

“‘Altyapimiz ok iyi, sistemimiz giclti, e-Nabiz cok iyi calisiyor” diyebiliriz; bunlarin hepsi dogru olabilir. Ama eger
sonucta o cocuk tedaviye erisemiyorsa, o zaman bu sdylediklerimizin sahada bir karsiligi yok demektir. O yiizden

tekrar déniip ayni soruyu sormamiz gerekiyor: Bu cocuklarin hasta dogmasini nasil énleriz?

Toplumumuzda akraba evliligi orani hala yiksek, bu bir gercek. Nadir hastaliklarin biytik kisminin genetik oldugunu
biliyoruz ama hepsinin genetik olmadigini da unutmamak lazim. Enfeksiyon kékenli nadir hastaliklar var, onkolojik

olanlar var. Onlarin da tedaviye erigim hakki elbette var.
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Ama 6zellikle genetik olanlarda, toplum yapimiz geregi cekinik hastaliklar daha sik gériiliiyor ve bu da cogunlukla
cocukluk caginda kargimiza cikiyor. Bunun yaninda erigkin yasta ortaya cikan genetik hastaliklar da var. Yani konu

oldukca genis ve cok boyutlu.
Bu yiizden bu meseleyi tek bir agidan ele almak miimkiin degil. Her baslik aslinda ayri ayri derinlemesine tartigilmalr.

Ben s6zi ¢ok uzatmadan sunu sdylemek isterim: Elbette en ideal ¢6ziim akraba evliliklerinin énlenmesi. Bu konuda
hem toplumsal farkindalik hem de mevzuat tarafinda ciddi adimlar atiimali. Ama daha da 8nemlisi, bu toplantidan

gercekten uygulanabilir, somut bir eylem plani ¢ikarabilmemiz gerekiyor.

Bence burada ¢ok pratik bir adim atilabilir. Bir “Genetik Hastalik Risk Kontrol Listesi” olusturulabilir. Evlilik &ncesi
danigmanlik hizmeti alan ciftlere bu soru seti uygulanir ve kalitsal genetik ya da metabolik hastalik riskini &ngérebilecek
bir degerlendirme yapilr.

Bu degerlendirme sonucunda ciftlere bir risk skoru verilebilir. Eger bu skor belirli bir esik degerin tGizerindeyse, o
zaman devlet bu ciftlere rutin olarak Tum Ekzom Dizileme (WES) ya da daha ekonomik olan Klinik Ekzom testini

sunabilir.

Aslinda bunu mevcut sistemin icine entegre etmek zor degil. Nasil ki bugiin Fenilketoniri taramasi standart bir

uygulama haline geldiyse, benzer sekilde bu testler de sistemin dogdal bir parcasi haline getirilebilir.

Boyle bir modelle hem kaynaklari daha hedefli kullanmis oluruz hem de yiiksek riskli ailelerde hastalik ortaya

ctkmadan énce dnlem alma sansi yakalariz.

Maliyet konusuna gelirsek; biraz somut rakamlar tizerinden konusmakta fayda var. Tim genom dizilemenin ticari
laboratuvarlarda yaklagik 1000 dolar civarinda yapildigini séyltyoruz ama bugiin klinik ekzom testleri aslinda 500-
600 dolar bandina kadar diismiis durumda. Hatta kamu eliyle toplu alimlar ve pazarliklarla bu rakamin 400 dolara
kadar cekilebilmesi miimkiin. Biz kendi bilimsel projelerimizde ise neredeyse 500 dolar seviyesinde tim genom

dizileme yapabiliyoruz.

Simdi bunu bir de tedavi maliyetleriyle kiyaslayalim. Diin bir hocamizla da konusmustuk; nadir hastaliklarda
kullarilan tek bir ilacin maliyeti yaklasik 1 milyon dolar olabiliyor. Yani tek bir hastanin tedavi maliyetiyle, 500 dolardan
hesaplarsaniz 2.000 kisiye; 1.000 dolardan hesaplarsaniz 1.000 kisiye tiim genom dizileme yapilabiliyor.

Eger anne ya da babada tagiyiciligi en bagtan tespit edebilirsek, gerekli 6nlemleri de bastan alirnz. Béylece hastalik
daha dogmadan engellenebilir. Bu hem insani agidan hem de ekonomik agidan ¢ok daha dogru bir yaklagim
olur. Burada kimsenin hayatina miidahale etmekten bahsetmiyoruz; insanlara secenek sunmaktan bahsediyoruz.
Preimplantasyon Genetik Tani (PGT) gibi yéntemlerle ciftler bilingli karar verebilir.

“Evlenmeyin” demiyoruz. Elbette evlensinler. Ama eger akraba evliligi yapilacaksa, o zaman riskleri bilerek ve gerekli
dnlemleri alarak ilerlemek gerekir. Amac, hasta cocuk dogmasini dnlemek.

Bugiin elimizde cok giiclii teknolojiler var ve maliyetler ciddi sekilde distii. Bundan 5-10 yil énce bu rakamlari
konugmak bile mumkiin degildi. Simdi ise 300-400 dolar seviyesinde ekzom dizileme yaparak bir ailenin genetik
risk haritasini ¢ikarabiliyoruz. Bu riski ortaya koyduktan sonra gerekli genetik danigmanligyi veririz, ciftler de buna gére
PGT gibi yontemlerle saglikli bir siire¢ ydnetebilir.

Aslinda bizim daha ¢ok bu noktayi konusmamiz gerekiyor. Ciinkii cocuk dogduktan sonra geri déniis yok; o
noktadan sonra tek secenedimiz tedavi. Bu da hem maliyetli hem de zor bir stire¢. Ama o cocugun tedaviye erisimi
de en temel hakkidir. Bu noktada devletin “kaynagim yok” deme liiksti yok.

Ustelik bu sadece Turkiye'nin sorunu da degil. Bu ilalar diinyanin her yerinde pahali. Amerikada, Avrupada da ayni

tartismalar yapiliyor. Orada da kimse “harcayalim gitsin” demiyor; tam tersine, bu maliyetleri nasil daha stirdirilebilir
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hale getiririz diye ¢6ztim araniyor.

Dolayisiyla bizim de bu kiresel soruna kendi gerceklerimize uygun bir ¢éziim tretmemiz gerekiyor. Fon mu
kurulacak, bu fon nasil yénetilecek, hangi yapiya bagl olacak; bunlarin hepsi tartisilabili. Ama énce saglam bir
mevzuat altyapisi olugturmak gerekiyor. Hukuki zemini net olmayan hicbir model stirdiiriilebilir olmaz.

Bununla birlikte, kaynaklarin dogru dagitilmasi icin giicli bir koordinasyon yapisina ihtiyac var. Saglk Bakanligs
catisi altinda, yetkisi net tanimlanmus bir kurulun olmasi sart. Bu yapinin icinde de ¢ temel birimin birlikte calismasi
gerekiyor:

* Planlama Birimi: Stratejiyi belirleyen, politika tireten yapi
* Yiriitme Birimi: Alinan kararlarn sahada uygulayan yapi
* Veri Analiz Birimi: Veriyi toplayan, analiz eden ve sistemi siirekli izleyen yapi

Ayrica hasta tani aldiginda siirecin nasil isleyecedi de net olmali. Hangi merkeze gidecek, nerede tedavi olacak,
kim karar verecek — bunlarin hepsi tanimlanmali. Bunun icin Referans Merkezleri ve Mitkemmeliyet Merkezleri

kurulmal.

Kurulacak finansman modeli de gelisigtizel degil, bu merkezler tizerinden islemeli. Yani her kurum kendi bagina karar
verip tedavi baslatmamali. Tani ve tedavi kararlari belirli merkezlerde onaylanmali ve fon da buna gére kullaniimali.
Ancak bu sekilde kaynaklari verimli ve adil bir sekilde yonetebiliriz.

Acikcasi bu yapiyi kurmak imkansiz degil. Gerekli olan tek sey, bu konuya odaklanip gercekten sistemli ve kararli bir
sekilde calismak.
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SONUC

Turkiye; donanimliinsan kaynagi ve e-Nabiz gibi giili bir veri altyapisina sahiptir. Bu potansiyelin; hukuki bir disiplin,
pilot uygulama deneyimleri ve akilci bir insan kaynagi planlamasiyla birlestirilmesi durumunda, nadir hastalik yiiki
radikal ve kalici bir sekilde distriilebilecektir. Daha &nemlisi deger temelli bir yaklasimla, saglikli nesiller ve toplumsal
biling amacl, her konuda oldugu gibi nadir hastaliklar alaninda da olumlu sonuglar alinmasi icin ilgili tim kurumlarin
ve taraflarin uyum ve is birligi hayati 5nem arz etmektedir.

Bu etkinlik nadir hastaliklarin ve nadir yasamlarin getirdigi tedavi ve sosyal sorumluluklarin yiikiiniin paylagilmasi ve
hafifletilmesi icin, ilgili taraflar arasi iyi bir is birliginin zeminini olusturmustur.

2027 yilinda 3. Zirvede yeniden birlikte olmak dilegiyle, bu toplantida emegi gecen herkese tekrar tesekkiir ederken,
tim katilimailar ve ilgili taraflarla birlikte buradan ¢ikan sonuclarin takipgisi olacagimizi ifade etmek isteriz.

Deniz ATAKAY
Nadir Hastaliklar Federasyonu Bagkani
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