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SUNUS

Deniz ATAKAY =

Nadir Hastaliklar Federasyonu Bagkani L

Nadir Hastaliklarda Farkandalik,

Dayanisma ve Ortak Sorumluluk

Nadir yagamlar ve hastaliklari konugmak tizere bu kapali toplantida bir aradayiz. Bu konu bizleri birbirimize baglayan
ortak bir payda olusturuyor. Bu dogrultuda, her zaman bir aile icinde oldugu gibi acik, icten ve giivenli bir iletisim
ortami kurmayi amacladik. Bu calistayla, yarin yapacagimiz biiyiik “Zirve” toplantiya da hazirlik yapmak istedik.

Nadir hastaliklar s6z konusu oldugunda nasil bir yaklagim sergilememiz gerektigini birlikte ele almak istedik: Kagmali
miyiz, yoksa el mi uzatmaliyiz? Yardim etmek icin neler yapabiliriz? Nadir Hastaliklar Federasyonu olarak, tim bu

sorulari sizlerle ictenlikle degerlendirmeyi 8nemsiyoruz.

Hayatin icinde karsilagtigimiz pek ¢ok sorunu aslinda ortaklagtigimizin bilinciyle, bu stirece deger vererek ve ¢éziim

tretme niyetiyle burada bulundugunuz icin her birinize tesekkiir ediyorum.

Bugiini, uzun ve anlamli bir yolculugun baslangici olarak da degerlendirebiliriz. Ciinkii hastaliklar, zaman zaman
tedirgin edici ve Uziicti olabildigi icin, bazi kisilerde uzaklasma egilimi yaratabiliyor. Bulasici oldugu diistincesiyle
yaklasmak istemeyenler ya da stirecin zorluklarindan kaginanlar olabiliyor. Bu durum, nadir hastaliklarla yasayan

bireylerin zaman zaman hayatin disinda kalmasina neden olabiliyor.

Oysa bizim temel amacimiz; tlkemizdeki cocuklara daha saglikli bir gelecek sunabilmek, toplumsal farkindalig
artirmak ve daha saglikli nesiller icin giicli bir baglangic yapabilmektir. Bu yolculugun heniiz bagindayiz ve bu
nedenle burada bulunmaniz bizim icin son derece kiymetli.

Bugiinkii calistayin moderasyonu, Federasyon tarafinda Giilnur Gékmen, akademik tarafta ise Hacettepe
Universitesi Ogretim Uyesi Prof. Dr. Zafer Caliskan tarafindan yiiriitilecek.

Bu vesileyle, heyecanimi da mazur gérmenizi rica ediyorum. Ancak bu, son derece yerinde bir heyecan. Ciinkii hep
birlikte buytk bir sorumluluk tstleniyoruz. Kendi hastalik hikayelerimizle bag etmek bir yéniyle mimkiin olsa da,
bir bagkasina fayda saglamak, onun yoluna isik tutmak séz konusu oldugunda, tstlendigimiz sorumluluk ¢ok daha

buyuk bir anlam kazaniyor.

llgili Bakanliklar, STK lar ve Hizmet kuruluslarinin katilimi ile bir masa etrafinda toplandik, snemli tespitler yapildi.
Katiim ve katkilariniz icin hepinize bir kez daha tesekkiir ediyor, calistayin ciktilari ile verimli bir siirece hizmet

etmesini diliyorum.
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Prof. Dr. Zafer CALISKAN

Hacettepe Universitesi O(jretim Uyesi

Nadir Hastaliklar: Saglik Sistemleri icin
Bir Sinav ve Cok Boyutlu Bir Gergeklik

Deniz Hanim, “Bir yolun baslangici” ifadesini kullanarak aslinda acilig konusmasina oldukca miitevazi bir baglangig
yapti ama Dernek ve Nadir Hastaliklar Federasyonu'nun ge¢misine baktigimizda, bunun bir baglangictan ziyade
dnemli bir asama oldugunu sdylemek daha dogru olacaktir. Ciinkii cok ciddiyollar kat edilmistir. Ozellikle bu salonu
doldurmak ve farkl paydaslari bir araya getirmek, nemli bir emek, giiclii iliskiler ve ytiksek diizeyde dzveri gerektirir.
Bu nedenle, icinde bulundugumuz noktay! bir baglangic degil, kiymetli bir ilerleme asamasi olarak degerlendirmek

gerekir.

Kisaca neden burada bulunduguma da deginmek isterim. Bugiin aligilmigin disinda bir moderasyon yéntemi
izleyecegiz. Bu format sizler icin farkli olabilir; ancak stire¢ boyunca katiliminiz bizim icin son derece degerli olacaktrr.

Bu dogrultuda, belirli bir soru seti tizerinden ilerlemeyi planliyoruz.

Uzun yillardir saglik ekonomisi ve ilag ekonomisi alaninda calismalar yiirtitmekteyim. Universite biinyesinde, kamu
kurumlarinda, Sosyal Guvenlik Kurumu'nda, Saglik Bakanliginda ve cesitli sivil toplum kuruluslarinda bu alana
iliskin gérevler tistlendim. Son dénemde ise yalnizca finansman ve harcama boyutuna odaklanmak yerine, saglik
hizmetlerine daha butincil bir perspektiften yaklasmayi hedefleyen calismalar yiritiyorum. Bu nedenle burada

bulunmaktan memnuniyet duyuyorum.

Kisa bir ¢cerceve ¢izmek adina hem Turkiyedeki hem de diinyadaki duruma deginmek isterim. “Nadir hastaliklar”
ifadesi ilk bakista sinirli bir poptilasyonu cagristirmaktadir. Oysa gériilme sikliklan dusiik olsa da farkli boyutlar
ve dzellikle saglik sistemleri icindeki gériinmeyen etkileri dikkate alindiginda cok daha genis bir etki alanina sahip

olduklar gérilmektedir.

Bugiin pek cok ulke icin nadir hastaliklar, saglik sistemlerinin kapsayicilik, tedaviye erisim, finansman ve hakkaniyet
agisindan bir tir sinavi niteligi tagimaktadir. Bu nedenle konu, yalnizca az sayida bireyi ilgilendiren bir durum olarak
degerlendirilmemelidir. Tek tek ele alindiginda nadir olan bu hastaliklar, bir butiin olarak degerlendirildiginde oldukga
genis bir niifusu etkilemektedir. Dolayisiyla “nadir” ifadesi, toplamsal etki acisindan yaniltici olabilmektedir.
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Turkiye 6zelinde ise bazi farkli dinamikler s6z konusudur. Ozellikle yasam tarzi ve akraba evliliklerinin gérece
yiksek olmasi, genetik temelli nadir hastaliklarin gérilme sikhigini artirmaktadir. Bu durum, Turkiye'nin bu alandaki
sorumlulugunu da artirmaktadir. Burada “yiik” ifadesini olumsuz bir anlamda kullanmiyorum; zira nadir hastaliklar
cogunlukla erigim sorunlar, finansman zorluklari ya da yetersizlikler iizerinden ele alinsa da konu bundan ¢ok daha

genis bir cerceveye sahiptir.

Nadir hastaliklar; hastalarin yani sira aileleri ve bakim veren bireylerle birlikte degerlendirildiginde, yalnizca tedaviye
erisim ya da maliyet meselesi olmaktan ¢ikmaktadir. Sosyal, ekonomik ve psikolojik boyutlari olan ¢ok katmanli bir
yapidan séz edilmektedir. Ornegin, tani siireclerinde yasanan gecikmeler oldukca yaygindir. Arastirmalar, dogru
taniya ulagmanin 6-7 yili bulabildigini géstermektedir. Bu siirecte fonksiyon kayiplari, biligsel gerilemeler ve tedavi

etkinliginde azalma gibi ciddi sonuglar ortaya cikabilmektedir.

Bu durum, konunun yalnizca saglik sistemiyle sinirli kalmadigini; egitim, sosyal hizmetler ve bakim stireclerini de
kapsadigini gsstermektedir. Nadir hastaliklar cogu zaman yagami tehdit eden, yasam kalitesini ciddi slctide diistiren
ve bazi durumlarda éliimle sonuglanabilen hastaliklardir. Bu nedenle, bakim verenler ve aileler de stirecin nemli bir

parcasi haline gelmekte ve toplam etki cok daha genis bir toplumsal boyuta ulagsmaktadir.

Ozellikle cocukluk caginda sik gérillmesi; egitim hayatindan geri kalma, ekonomik yasama katiimda giiclitk ve
sosyal hayattan uzaklasma gibi sonuclara yol agabilmektedir. Bu nedenle nadir hastaliklar, yalnizca tedavi ve maliyet
basliklar altinda degerlendirilebilecek bir konu degildir. Tim paydaglari icine alan cok boyutlu bir mesele olarak ele
alinmalidir. Bugtin burada gerceklestirilen bu etkinlik de, yarin yapacagimiz zirve kapsaminda paneller ve sunumlar

da bunun en somut géstergelerinden birisidir.

Benim &zellikle odaklandigim alanlardan biri tedaviye erisim ve finansman konusudur. Tani sonrasinda tedavi
seceneklerinin cesitliligi, ilag gelistirme sirecleri, lansman, fiyatlandirma ve geri édeme mekanizmalar oldukca
karmagik bir yapr olusturmaktadir. Bu nedenle, diger kosullar saglansa dahi tedaviye erisimde cesitli giicliikler

yaganabilmektedir. Bu noktada ihtiyaclarin dogru belirlenmesi biyiik nem tagimaktadir.

Ayni zamanda toplumsal, psikolojik ve sosyal etkilerin de g6z ardi edilmemesi gerekmektedir. Zaman kalmasi
halinde Turkiye ézelinde bu konulari daha detayli ele alma imkani bulabiliriz. Ancak genel cercevede ifade etmek
gerekir ki; nadir hastaliklar alaninda yalnizca zorluklara odaklanmak yerine, yeni yaklasimlar ve alternatif yéntemlerle

¢6zim tretmek mimkindur.

Biiyiik ve kapsamli déniistimler kadar, kiictik ama etkili adimlarla ilerlemek de son derece kiymetlidir. Bu salonda
bulunan herkesin bu siirece katki sunabilecegine inaniyorum. Ciinkii bu mesele, yalnizca saglik sisteminin sinirlari
icinde cozilebilecek bir konu degildir; sosyal ve ekonomik boyutlariyla birlikte ele alinmasi gerekmektedir.

Turkiyede de bu cok boyutlu yapi acik bir sekilde kendini géstermektedir. Tim bu degerlendirmeler iiginda, &nemli

bir mesafe kat edildigini séylemek miimkiindiir. Buradaki katilim da bunun en giicli géstergelerinden biridir.

Bu vesileyle, emegi gecen herkese bir kez daha tesekkiir ediyorum.
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Giilnur GOKMEN

Nadir Hastaliklar Federasyonu

Gelecegimiz,

bugiin ne yaptigimiza baghdir

Federasyonla birlikte ciktigimiz bu yolda bugiin aslinda &nemli bir hayalimizi gerceklestiriyoruz. Bugtine kadar
pek cok calisma yirittik; Saglik Bakanhgi, Milli Egitim Bakanligi ve Aile Bakanligi basta olmak tizere ilgili tim
kurumlanin kapilarini tek tek caldik. Ancak her zaman, tim paydaslarin ayni masa etrafinda bir araya gelerek ortak
akil gelistirebildigi bir yapi kurulmasini arzu ediyorduk. Bugiin bu ortamin saglanmis olmasi bizim icin son derece

kiymetli ve mutluluk vericidir. Bu yéniiyle 8nemli bir hayalin gercege dénistiguni ifade edebilirim.

Federasyonumuz vyaklasik iki yil &nce kurulmus olmakla birlikte, bu stirecin dncesinde de aktif calismalar
yuritilmekteydi. Turkiye'de bdyle bir yapiya ihtiyac olup olmadigi sorusunaise net bir sekilde “evet” yanitini verebiliriz.
Nadir ve ultra nadir hastaliklarla yasayan bireyleri de kapsayan bir cercevede degerlendirildiginde, bu bireylerin
haklarinin savunulmasi ve tedaviye erisimlerinin giiclendirilmesi adina cati bir yapilanmaya ihtiya¢ duyuldugu aciktir.

Bu sitirecte Saglik Bakanhiginin sagladigi destekler son derece kiymetlidir. Nadir hastaliklar alaninda yiiritilen
calismalar kapsaminda, sahadan elde edilen ihtiyac verileri ve dogru bilgiler bugiine kadar Bakanlik ile paylagilmis;
ulusal eylem plani basta olmak tizere bircok siirecte birlikte hareket edilmistir. Bugiin ise bu is birliginin daha da
gliclenmesi adina 8nemli bir adim atilmisti. Oniimiizdeki dénemde Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanhigi ile Mill
Egitim Bakanligi ile de bu stireci daha ileri tagimayr hedefliyoruz....

Nadir hastaliklar yalnizca “hasta” kavrami tizerinden ele alinabilecek bir konu degildir. Bu bireyler, yasam miicadelesi
veren bireylerdir ve aileleriyle birlikte bir biittin olustururlar. Dolayisiyla bu alan; yalnizca saglik politikalariyla sinirls
kalmayip, sosyal hizmetler, egitim ve diger tim paydaslarn kapsayan cok boyutlu bir yapi arz etmektedir. Bu bireyler

hayatin icindedir; egitim hayatlar, sosyal yasamlari ve ilerleyen stirecte calisma hayatlar bulunmaktadir.

Federasyon olarak yaklagimimiz yalnizca sorunlari dile getirmek degil, céztim stireclerinin aktif bir parcasi olmaktir.
Saglk Bakanligi ile bu dogrultuda nemli bir mesafe kat edildigine inaniyoruz. Oniimiizdeki dénemde diger

bakanliklarla da ig birligimizi artirarak stirdiirmeyi hedefliyoruz.
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Yola cikarken benimsedigimiz temel yaklagim su olmustur: “Gelecegimiz, bugiin ne yaptigimiza baghdir.” Atilan
adimlar zaman zaman kiiciik ya da yetersiz gibi gérilebilir; ancak bugiin burada atilan adimin son derece kiymetli

olduguna inaniyoruz. Gelecegi birlikte sekillendirecegiz.

Ozellikle gériinmeyen ve yeterince bilinmeyen nadir hastaliklarla yasayan bireyler icin, Birlesmis Milletler Cocuk
Haklari ve Engelli Haklar Sézlesmeleri dogrultusunda ulusal ve uluslararasi is birlikleriyle calismalar yiriitmekteyiz.
Temel amacimiz, bu bireylerin yiiksek yararini gdzeterek faaliyetler gerceklegtirmektir. Nihai hedefimiz ise; bugiin
var olan nadir hastaliklar gercegine karsilik, gelecekte daha saglikli nesillerin yetistigi bir yapinin insa edilmesine katki

sunmaktir. Hayatin her alaninda esit ve adil bir yasam hakkinin saglanmasi, temel vizyonumuzu olusturmaktadir.

Turkiye genelinde sahadan dogru verilerin toplanmasina yénelik calismalar yuriitmekte; egitimler, toplantilar ve cegitli
analizler gerceklestirmekteyiz. Bu kapsamda daha énce yaptigimiz bir calismada, nadir hastaliga sahip bireylerin ve
ailelerinin cepten yaptiklar saglik harcamalari incelenmigtir. Elde edilen bulgular, bu ailelerin saglik giderlerinin diger
ailelere kiyasla oldukca yiiksek oldugunu ortaya koymusgtur.

Bu noktada &zellikle sunu vurgulamak isterim: Genellikle ailelerin gelir diizeyine odaklanilmakta, ancak gider diizeyi
yeterince dikkate alinmamaktadir. Oysa nadir hastaliklar s6z konusu oldugunda, aileler tizerinde ciddi bir ekonomik
yik olusmaktadir. Bu veriler ilgili kurumlarla paylagilmakta ve ¢ézim sirecleri birlikte yuritilmektedir. Bugiin
itibariyla bu is birliklerini daha da giiclendirmeyi hedefliyoruz.

Calisma alanlarimiz oldukga genistir. Baslica odak basliklarimiz arasinda; genetik taramalar, yenidogan taramalari ve
erken tani, tani siirecleri, tedavi ve ilaca erisim, organ bagigi, gérinmez engellilik, egitim, ayrmcilik, sosyal yasam ve

diyet siirecleri yer almaktadir. Bu bagliklarda aktif calisan genis calisma gruplarimiz bulunmaktadir.

Federasyonu kisaca bu sekilde 6zetleyebiliim. Bugiine kadar yurittigumiz calismalar ve saglanan katkilar
dogrultusunda, bugiin itibariyla politika gelistirme siireclerine daha giiclti bir sekilde katki sunarak ilerlemeye devam

edecegiz.
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Moderatér - Prof. Dr. Zafer CALISKAN

Hacettepe Universitesi C")(jretim Uyesi

Bircok alanda oldugu gibi, &zellikle sosyal ve saglik alaninda faaliyet gésteren sivil toplum kuruluglarinin iglevi artik
yalnizca hasta ya da paydas savunuculugu ile sinirl degildir. Giinimiizde bu yapilar; gercek talebi ve ihtiyaci ortaya
koyan, paydaslar arasindaki iletisimi etkin bicimde saglayan ve sahadan elde edilen verileri karar alma siireclerine
yansitan énemli aktdrler haline gelmistir. Az 8nce paylasilan calisma sonuclar da bu déniistimiin somut bir géstergesi

niteligindedir.
Bu cercevede, Nadir Hastaliklar Federasyonu'nun geldigi noktayi ve kat ettigi mesafeyi ayrica vurgulamak gerekir.

Bugtinkii calistayda ise, klasik sunum formatlarinin étesine gecerek daha etkilegimli bir yéntem izlenecektir. Bu
kapsamda, 6nceden hazirlanan 8 soruluk bir anket tizerinden ilerlenerek katilimailarin gérisleri alinacak; elde edilen

ciktilar dogrultusunda etkilesimli bir tartisma ve degerlendirme ortami olusturulacaktir.

Amacg; farkli paydaslarin katkilaryla ortak akil gelistirilmesi ve nadir hastaliklar alaninda politika tretim stireclerine cok

boyutlu bir perspektif kazandinlmasidir.

NADIR HASTALIKLARDA KOORDINASYON
VE FARKINDALIK ONCELIKLi SORUNLAR
OLARAK GORULUYOR

Katiimcilarin toplamda %50'si, nadir hastaliklar ekosistemindeki en kritik sorunun koordinasyon eksikligi (%25) ve
farkindalik eksikligi (%25) oldugunu ifade etmistir. Bu esit dagilim, nadir hastaliklar yénetiminde hem operasyonel
streclerin birlegtirilmesine hem de toplumsal/akademik biling diizeyinin artinlmasina es deger diizeyde ihtiyag

duyuldugunu ortaya koymaktadir.

Tani ve tedavi stirelerini temel bariyer olarak géren %42’lik kesim, sorunlar geg tami (%21) ve tedaviye erisim
(%21) basliklarinda esit oranda paylastirmistir. Bu tablo, hastalarin sisteme girisinden (tani) sonuca ulagmasina
(tedavi) kadar gecen yolculugun her iki asamasinda da yapisal iyilestirmelere gereksinim duyulduguna isaret

etmektedir.

Finansman yiikiini en kritik sorun olarak degerlendiren %7’lik oran ise, diger operasyonel ve klinik darbogazlarin

yaninda maliyet unsurunun katiimcilar nezdinde daha ikincil bir 8ncelik olarak algilandigini géstermektedir.

Genel dagilm degerlendirildiginde; nadir hastaliklar alanindaki temel zorluklarin dogrudan tibbi siireclerden
ziyade, sistemin isleyisi (koordinasyon) ve géruinirligu (farkindalik) gibi daha genig kapsamli yénetimsel alanlarda

yogunlastigi anlagiimaktadir.

1. Nadir hastaliklarda en kritik sorun sizce hangisidir?

a. Geg tani

b. Tedaviye erisim

c. Finansman yuki

d. Koordinasyon eksikligi
e. Farkindalik eksikligi
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25% 25%
21% 21%
7%
a b c d e
Geg tani Tedaviye erisim Finansman yiika Koordinasyon eksikligi Farkindalik eksikligi

Nadir Hastaliklarda Temel Sorun Alanlari ve Koordinasyon Gerekliligi
Moderatér - Giilnur GOKMEN

Nadir Hastaliklar Federasyonu

Kavramsal Yaklasim ve Terminoloji Degisikligi

Nadir hastaliklar olgusunun bir “sorun” olarak tanimlanmasindan ziyade, stratejik olarak ele alinmasi gereken bir
“calisma alani” olarak gériilmesi gerektigi ifade edilmistir. Mevcut soru formati geregi bu sekilde yansitilsa da

konunun tiim paydaslar nezdinde yapisal bir stire¢ olarak degerlendirilmesinin &nemi vurgulanmigtir.

Katilima Egilimleri ve Mevcut Durum Analizi

Tum paydaslarin temsil edildigi bir ortamda, anket sonuclarina gére “koordinasyon eksikligi” ve “farkindalik eksikligi”
basliklarinin en yiiksek oranlarla 6n plana ¢iktigi gézlemlenmigtir. Finansman yiiki, tedaviye erigim ve geg tani gibi
konularin, nedenleri ve kaynaklari halihazirda bilinen, sektérel olarak asina olunan basliklar oldugu; bu sebeple

nispeten daha dustik oranlarda kaldigr degerlendirilmigtir.

Buzdaginin Gériinmeyen Kismu: Stratejik Oncelikler

Nadir hastaliklar ekosisteminde finansman ve tedaviye erisim gibi gériinir meselelerin 6tesinde, buzdaginin
gériinmeyen kismini temsil eden daha genis bir boyutun bulundugu belirtilmistir. Ozellikle koordinasyon ve
farkindalik eksikligine verilen ytksek oranlarin, Turkiyede atilacak adimlar icin kritik birer gésterge oldugu ifade

edilmistir.

Tiirkiye icin Model Arayisi ve Baslangic Noktasi

Turkiye 6zelinde nadir hastaliklar icin yeni bir model tartisilmasinin hedeflendigi ve bu siirecin tim eksiklikleriyle
birlikte masaya yatirilacagr ifade edilmistir. Karmagik ve zorlu bir siirec olmasina ragmen, olusturulacak stratejik

modelin temel baglangi¢ noktasinin “koordinasyon” olmasi gerektigi sonucuna varilmistir.
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Nadir Hastaliklarda Biitiinciil lyilik Hali
ve Cok Sektdrlii Koordinasyon

Uzman Dr. Hiiseyin ORUN / Halk Sagigi Uzmanlari Dernegi

Saghgin Kapsami ve Siirekliligi

Saglik kavraminin yalnizca fiziksel bir durumu degil; psikolojik ve sosyal agidan tam bir iyilik halini temsil ettigi
vurgulanmustir. Bireylerin bu iyilik halinin sadece hastane ortamiyla sinirli kalmamasi; okul, is ve sosyal yasam gibi
hayatin tim alanlarinda sirdirilebilir kilinmasinin dnemi belirtilmistir. Ayrica, hastalar kadar bu bireylere bakim

saglayan kisilerin de buttincil iyilik halinin korunmasi gerektigi ifade edilmistir.

Yagam Kalitesi ve Saglik Hizmetlerinin Sinirlar

Nadir hastaliklar 6zelinde yiiksek bir yagam kalitesine ulagilabilmesi icin sadece saglik hizmeti sunumunun yeterli
olmayacag ifade edilmistir. Bu baglamda, yiiksek yagam kalitesinin tesisiicin koordinasyon eksikliginin giderilmesinin

en kritik hususlardan biri oldugu degerlendirilmistir.

Kalkinma Planlari ve Kurumsal Stratejiler

Ulke genelindeki kalkinma planlarinin Cumhurbaskanligi koordinasyonunda hazirlandigi ve her bakanligin bu
Ust stratejilere uygun eylem planlan olusturdugu hatirlatilmistir. Nadir hastaliklar konusunun, bu planlama yapisi

icerisinde birden fazla bakanligin ortak sorumluluk alanina giren disiplinler arasi bir konu oldugu vurgulanmustr.

Stratejik Is Birligi ve Gelecek Projeksiyonu

Mevcut calisma grubunun ve gerceklestirilen toplantinin, cok paydasl yapisi nedeniyle nadir hastaliklar alanindaki

koordinasyonun saglanmasi noktasinda énemli ve verimli bir baslangic teskil ettigi sonucuna vanlmustir.

Nadir Hastaliklar Yonetiminde Tani Belirsizligi
ve Multidisipliner Koordinasyon lhtiyaci

Dog. Dr. Merve Deniz PAK GURE /Baskent Universitesi Sosyal Hizmet Béliimii

Tani Siireglerindeki Kronik Belirsizlik ve Yagamsal Zorluklar

Nadir hastaliklar alaninda uzun yillar siiren akademik calismalara ragmen, bireysel diizeyde 35 yildir devam eden ve
netlesemeyen bir tani siirecinin varligina dikkat cekilmistir. Stirekli degisen teghisler, tekrarlanan genetik taramalar ve
farkli ilag denemeleriyle karakterize olan bu belirsizlik halinin, hastaligin yénetimini trajik boyutta zorlastirdigi ifade
edilmistir.

Hekim Hareketliligi ve Takip Siireclerinde Yaganan Kopukluklar

Saglik hizmetlerine erisimde, &zellikle yetismis insan kaynaginin kamudan ayrilmasi ve &zel muayenehanelere
yonelmesinin, hasta takibinde ciddi aksamalara yol actigr ifade edilmistir. Yillardir hastayi takip eden hekimin sistem
digina cikmasiyla stirecin stirekli en baga dénmek zorunda kaldigyi, bu durumun hem tedavi stirekliligini bozdugu hem

de hastalar Gizerinde agir bir finansal yiik olusturdugu vurgulanmustr.
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Hizmet Sunumunda “Merkezi Koordinasyon” ve Rehberlik Eksikligi

Saglik hizmetlerinin koordinasyonunda tek bir yénlendirici merkezin veya “vaka yéneticisinin” bulunmamasinin,
hastalari farkli branglar arasinda sahipsiz biraktigi belirtilmistir. Bir uzmanin digerine yénlendirdigi bu parcali yapida,

hastanin stirecin merkezinde ¢dziim tretmeye caligan tek aktdr haline dénustigu gézlemlenmistir.

Sektorel Entegrasyon ve Bslgesel Esitsizlikler

Saglik hizmetleri ile sosyal hizmetler ve ruh sagligi hizmetleri arasinda etkin bir esgiidiimiin bulunmadigi ifade
edilmistir. Akademik imkanlara ve bilytksehir avantajlarina sahip bireylerin dahi hizmete erisim noktasinda yolunu
bulmakta zorlandigi bir tabloda, bélgesel esitsizliklerin sorunu cok daha derinlestirdigi ifade edilmistir. Bu karmagik
yapinin ¢ézumi icin tim stirecin tek bir koordinasyon merkezi tizerinden, bitiincil bir yaklagimla yénetilmesi

gerektigi sonucuna varilmigtr.

Nadir Hastaliklar Yénetiminde .
Kurumsal Seflik ve Merkezi Yapilanma lhtiyaci

Moderatér

Siire¢ Yénetiminde “Orkestra Sefi” Modeli

Nadir hastaliklarin karmagik dogasi geredi, stireci bir “orkestra sefi” titizligiyle yonetecek, tim paydaslar arasinda
uyum saglayacak kurumsal bir yapiya veya kurula mutlak suretle ihtiyag duyuldugu belirtilmistir. Mevcut durumda
sivil toplum kuruluslar ve federasyonlarin bu alanda kritik sorumluluklar tstlendigi, ancak bu denli biyiik bir yiikiin

yalnizca géniilli organizasyonlar veya bireysel cabalarla omuzlanmasinin stirdiriilebilir olmadigr vurgulanmistir.

Veri Temelli Yénetim ve Kayit-Kodlama Sistemleri

Tani ve takip stireclerinde yasanan aksakliklarin temelinde veri yénetimi eksikliginin yattigi ifade edilmistir. Etkin bir
kayit ve kodlama sisteminin tesisi halinde, hastalarin dogru merkeze yénlendirilebilecegi ve mukerrer bagvurularin

dniine gecilerek saglik sistemindeki gezinme siiresinin minimize edilebilecegi ifade edilmigtir.

Finansal Siirdiiriilebilirlik ve Kamusal Sorumluluk

Nadir hastaliklarin beraberinde getirdigi agir maliyetlerin bireysel imkanlarla karsilanamayacak diizeyde oldugu
gercegine dikkat cekilmistir. Hem tedavi hem de takip stireclerindeki finansal yikiin yénetilebilmesi icin konunun
daha giclu bir iradeyle ve merkezi bir devlet politikasiyla ele alinmasi gerektigi belirtilmistir.

Sistemik Céziim ve Merkeziyetci Yaklagim

Parcali hizmet sunumunun hastalan siireg icerisinde yalniz biraktigi gézlemlenerek, ¢éziimiin ancak merkezi bir

otorite tarafindan koordine edilen bittincil bir sistemle miimkiin olabilecegi sonucuna varilmistr.
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Nadir Hastaliklarda Bakim Model.leri,
Saglik Gécii ve Entegre Yonetim lhtiyac

Doc. Dr. Merve Deniz PAK G URE /Baskent Universitesi Sosyal Hizmet Béliimii

Literatiir Birikimi ve Céziilemeyen Kronik Sorunlar

2019 yilinda yayimlanan ve Tirkiyedeki farkli bakim modelleri ile mevcut sorunlari analiz eden ilk basili akademik
calismalardan bu yana gecen siirecte, temel sorunlarin varligini korudugu ifade edilmistir. Aradan gegen vyillara
ragmen hastalarin benzer déngler icerisinde ayni yapisal zorluklarla miicadele etmeye devam ettigi ve iyilesme

hizinin beklentilerin gerisinde kaldigr ifade edilmistir.

Hizmet Entegrasyonu ve “Amiral Gemisi” Yapilanmasi

Nadir hastaliklar ydnetiminin saglikli bir zeminde ilerleyebilmesi icin saglik bakimi ile sosyal hizmetlerin tam
entegrasyonunun sart oldugu vurgulanmigtir. Hem finansman hem de tedavi stireclerini bir “amiral gemisi” gibi
tek elden yénetecek, sorumluluk tstlenen hekim odakli bir modelin gerekliligi belirtiimistir. Bu sayede, &zellikle

konstiltasyon stireclerinde yasanan beklemelerin ve birokratik engellerin minimize edilebilecegdi ngérilmektedir.

Bélgesel Esitsizlikler ve Saghk Gécii

Saglk hizmetlerine erisimdeki adaletsizliklerin bir sonucu olarak ortaya cikan, tagradan buyiksehirlere dogru
yogunlagan “saglik gécti” olgusu énemli bir sorun alani olarak tanimlanmigtir. Bu gé¢ hareketliliginin hem hasta
aileleri tizerinde sosyo-ekonomik bir baski olusturdugu hem de merkezlerdekiis yiikiind artirdig, bu nedenle stratejik

planlamalarda ayrica ele alinmasi gerektigi sonucuna varilmistir.

Nadir Hastaliklarda Siirec Yénetimi ve Stratejik Koordinasyonun Onemi

Moderatér

Biitiinciil Degerlendirme ve Metodolojik Yaklagim

Nadir hastaliklar olgusunun parcali céziimler yerine bitiincil bir degerlendirme ve sistematik bir siire¢ yénetimi
gerektirdigine dikkat cekilmistir. Bu yaklagimin, hasta yolculugundaki aksakliklarin giderilmesi icin temel bir gereklilik
oldugu vurgulanmigtir.

Koordinasyonun Kritik Rolii

Yapilan tartismalar ve ortaya konulan gériglerin, “koordinasyon” unsurunun bu alandaki en kritik bagar faktéri
oldugunu bir kez daha teyit ettigi vurgulanmistir. Etkin bir esgiidim mekanizmasi kurulmadan yiritilecek

calismalarin operasyonel verimlilikten uzak kalacagr degerlendirilmigtir.
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Nadir Hastaliklarda Erken Taninin .
Ekonomi-Politigi ve Stratejik Yénlendirme lhtiyac

Prof. Dr. Fatih OZALTIN / Hacettepe Universitesi Genom Bilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve
Arastirma Merkezi Miidiirii - Hacettepe Universitesi Pediatrik Nefroloji Bilim Dali Ogretim Uyesi

Tani Gecikmesinin Klinik ve Geri Déniisiimsiiz Sonuglari

Nadir hastaliklar biinyesinde, 6zellikle pediatrik nefroloji alaninda tani stireclerinde yasanan gecikmelerin hastalar
tizerinde yikic etkiler olusturdugu ifade edilmistir. Duragan olmayan bu hastalik grubunda, tanida yasanan her
gecikmenin klinik tablonun agirlasmasina ve siirecin geri déniistimsiiz asamalara evrilmesine yol actigi vurgulanmigtir.
Bu asamaya ulagildiginda gerceklegtirilen miidahalelerin hem hasta sagligi hem de saglik sistemi kapasitesi acisindan

yénetiminin giiclestigi belirtilmigtir.

Saglik Ekonomisi ve Maliyet-Etkinlik Analizi

Yiksek maliyetli ilaclarin kullanimi tizerinden yuritilen tartismalarin, hastaligin ilerlemesiyle ortaya cikan toplam
maliyetle birlikte degerlendirilmesi gerektigi ifade edilmigtir. Erken teghis ve tedavi sireclerinin, ilag maliyetleri
dahil edilse bile, son dénem bsbrek yetmezligi gibi agir tablolarda ortaya ¢ikan diyaliz ve nakil maliyetlerinden ¢ok
daha ekonomik oldugu ortaya konulmustur. Bu baglamda, biittincil bir maliyet analizinin tlke ekonomisi icin daha

surddrdlebilir bir model sundugu degerlendirilmigtir.

Hizmet Sunumunda Koordinasyonun Kapsami

Koordinasyon kavraminin yalnizca tibbi bir siire¢ degil; tanidan baglayarak tedaviye yénlendirme, sosyal hayata
katiim, egitim ve istihdam stireclerini de kapsayan cok boyutlu bir yapi olarak ele alinmasi gerektigi vurgulanmigtir.
Tum bu evrelerin tek bir merkezden koordine edilmesinin, sistemdeki aksakliklari giderecek temel anahtar oldugu

sonucuna varilmigtir.

Uygulama Merkezlerinin Rolii ve Saha Gergekleri

Universite biinyesindeki arastirma ve uygulama merkezlerinin temel kurulus amacinin politika tiretmek olmasina
ragmen, sahadaki yénlendirme eksikligi nedeniyle dogrudan hasta bagvurularinin odagi haline geldigi séylenmigtir.
Hastalarine-postaveyasahsibasvurularlayardim talep etmelerinin, sistemdekirehberlik ve destek mekanizmalarindaki

boslugu somutlastirdigi ifade edilmigtir.

Yénlendirme Mekanizmasi ve Yapisal Céziim Onerisi

Hastalari dogru uzmanlik merkezlerine kanalize edecek ve sorunlarina bittinciil céziimler tiretecek bir “Koordinasyon
Merkezi” yapilanmasina duyulan ihtiyag net bir sekilde tanimlanmistir. Bu yapinin operasyonel detaylarinin ve igleyis

modelinin, gelecek stratejik planlamalarin merkezinde yer almasi gerektigi belirtilmistir.
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Nadir Hastaliklarda Tercih éncelikleri
ve Kiiresel Olcekte Koordinasyon lhtiyaci

Katilimci

Onceliklendirme Analizi ve Finansal Alg

Katiimcilarin ankette sunulan secenekler arasinda gériis ayriligina dismesinin, konunun cok boyutlu yapisindan
kaynaklandigi ifade edilmigtir. Finansman yiki seceneginin diger basliklarin gerisinde kalmasi, bu alanin énemsiz
gérilmesinden ziyade, alternatif c6ziim yéntemlerinin tartigilmaya baglanmasi ve bu unsurun etik/vicdani diizlemde

bir “engel” olarak kabul edilmek istenmemesiyle iliskilendirilmistir.

Farkindalik ve Koordinasyon iliskisi

Baslangicta “farkindalik eksikligi” Gizerinde yogunlagilan gériislerin, yapilan tartismalar neticesinde “koordinasyon
eksikligi” odagina evrildigi gszlemlenmigtir. Tani ve tedavi stireclerinde karsilagilan pek cok yapisal sorunun temelinde,

strecler arasi esgtidimiin tesis edilememesinin yattigi vurgulanmistir.

Veri Yénetimi ve Kompleks Hastalik Takibi

Nadir hastaliklarin dogasi geregi olduk¢a kompleks oldugu ve yalnizca tani almanin siire¢ yénetimi icin yeterli
olmadig belirtilmigtir. Hastalik seyri boyunca ortaya ¢ikan cok sayida degiskeni bir araya getirecek, nitelikli veri (data)

olusturacak, takibi saglayacak ve yénetim siireclerini standardize edecek sistemlere duyulan ihtiyag ifade edilmistir.

Kiiresel Perspektif ve Sistemsel Baglangi¢

Koordinasyon sorununun sadece yerel bir mesele olmadigi, kiiresel 8lcekte de nadir hastaliklar yénetiminin en temel
sorun alanlarindan biri olarak kabul edildigi hatirlatilmistir. Bu kapsamda gerceklestirilen mevcut calistay ve paydas
bulugmasinin, uluslararasi standartlarda bir ¢6ziim modeli gelistiriimesi noktasinda stratejik bir baglangic teskil ettigi

sonucuna varilmigtir.

e

Ekonomik Perspektiften Finansal Belirsizlik ve Farkindalik Onceligi

Moderatér

Finansal Yiikiin Ongériilemezligi ve Cok Boyutlu Yapi

Ekonomi alanindaki uzmanliga ragmen, finansal yik seceneginin dncelikli bir sorun olarak isaretlenmemesinin
gerekgeleri ortaya konulmugtur. Nadir hastaliklar ekosisteminin cok boyutlu yapisi tam olarak analiz edilmeden ve
tim degiskenler masaya yatirilmadan, mali yiikiin boyutlarini kestirmenin miimkiin olmadig ifade edilmistir. Yapisal

cerceve netlesmeden yapilacak finansal tahminlerin yaniltici olabilecegi degerlendirilmistir.

Tani Gecikmesi ve Degisken Maliyet Analizi

Tani stire¢lerinde yasanan gecikmelerin ve siirecin uzamasinin, toplam maliyet tizerinde dogrudan ve degisken bir
etkiye sahip oldugu ifade edilmistir. Stirece dahil olan parametreler arttikca maliyetin de stirekli bir devinim icerisinde

oldugu ve sabit bir finansal ytikten bahsetmenin giiclestigi vurgulanmustir.
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Sosyal Boyut ve Farkindalik Odakli Yaklagim

Konunun sadece rakamsal verilerle veya finansal yiik Gizerinden ele alinmasinin, meselenin sosyal boyutlarini géz ard
etmek anlamina gelecegi ve bu durumun eksik bir projeksiyon sunacag belirtilmigtir. Bu baglamda, yapisal céztimlerin
temel tagini olugturmasi hasebiyle “farkindalik eksikligi” baghginin stratejik bir éncelik olarak degerlendirilmesi

gerektigi sonucuna varilmigtir.

Eylem Planlari Perspektifinden Finansal Gergeklik ve Stratejik
Koordinasyon Modelleri

Prof. Dr. Onur Burak DURSUN / Nadir Hastaliklar Tiirkiye Eylem Plani Editérii

Saha Deneyimi ve Finansman Yiikiiniin Onceligi

Nadir Hastaliklar, Otizm ve Bagimlilik eylem planlarinda yiriitiici ve editér olarak gérev alan, ayni zamanda Frajil
X ve otizm alanlarinda klinisyenlik yapan bir perspektifle; finansman yiikiiniin en kritik sorun oldugu vurgulanmustir.
Ozellikle karar verici merciler nezdinde gerceklestirilen hasta ve hasta yakini talepleri dogrudan gézlemlendiginde,
finansal gereksinimlerin halihazirda en somut ve acil ¢6ziim bekleyen baslik oldugu ifade edilmistir. SMA 6rneginde

oldugu gibi, toplumsal yansimalari olan siireclerin temelinde finansal erisilebilirligin yattigr ifade edilmistir.

Kamu Yénetiminde Koordinasyon Modelleri ve Uygulama Zorluklar
Turkiyedeki mevcut koordinasyon mekanizmalari tic temel model tizerinden analiz edilmigtir:

* Bakanliklar Arasi Yatay Model: Bir bakanligin yetkili kilindigi ancak diger paydags bakanliklar tizerinde hiyerarsik
bir amirlik kuramadigi modellerde, saha uygulamasinin ve yerel yénetimlerle esgiidiimiin ciddi zorluklarla

karsilagtigr ifade edilmistir.
+ Tek Kurum Odakli Model: Sorumlulugun netlesmesi adina tek bir kurumun (genellikle Saghk Bakanhg)

merkezi rol Ustlendigi modellerin operasyonel hiz kazandirdigi, ancak nadir hastaliklarin cok boyutlu yapisini

karsilamakta tek basina yetersiz kaldigi belirtilmistir.

+ Ust Diizey Merkezi Model: Gecmisteki Basbakanlik veya giincel Cumhurbaskanligi koordinasyonundaki
modellerin en giicli sonuglan verdigi ifade edilmistir. En saglikli yéntemin bu tst diizey yapi oldugu

belirtilmigtir.

Mali Altyapi ve Paydag Katilimi

Kapsamli bir eylem planinin hayata gegirilebilmesi icin biitce kaynaklarinin netlestirilmesinin bir zorunluluk oldugu
vurgulanmustir. Bu dogrultuda, Hazine ve Maliye Bakanligji gibi finansal otorite temsilcilerinin stirece aktif katiliminin
stratejik 8nemde oldugu belirtilmistir. Giiclii bir altyapi gerektiren bu merkezi yapilanmanin hentiz tam anlamiyla

olusmadigr gézlemlenmistir.

Saghk Odakli Baslangi¢ Stratejisi

Ideal ¢oziimiin Cumhurbaskanligi diizeyinde bir koordinasyon oldugu belirtimekle birlikte, meveut kosullar altinda is
yukiniin yaklasik %80'inin saglik alaninda yogunlastigi gerceginden hareketle; baglangic asamasinda saglik odakli bir

modelin kurulmasinin, sorumluluklarin netlesmesi agisindan kritik ve éncelikli bir adim olacagi sonucuna varilmustir.
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Koordinasyon Modellerinin Derinlemesine Analizi
ve Panelin Stratejik Cercevesi

Moderator

Panelin Tematik Odak Noktasi ve Tartisma Zemini

Nadir Yasamlar ve Nadir Hastaliklar Zirvesinin Nadir Hastaliklarda Finansman Ve Geri Odeme Uygulamalan
baslikli panelinde, koordinasyon modellerinin tim detaylariyla ele alinacag: belirtilmistir. Katiimcilar tarafindan dile
getirilen yapisal 6nerilerin ve modelleme seceneklerinin, bu panel kapsaminda daha kapsamli ve teknik bir zeminde
tartisilacag ifade edilmigtir.

Soru Tasarimi ve Kapsamsal Genigleme

Calistay sorularinin hazirlik asamasinda benzer metodolojik ikilemlerin yasandigi, ancak ilk sorudan itibaren
tartismanin beklenen derinlige ulastigi ifade edilmistir. Konunun hizla geniglemesinin, secilen basligin nadir hastaliklar
ekosistemi icin ne denli kritik bir 5neme sahip oldugunu bir kez daha teyit ettigi vurgulanmistir.

Bakis Acilarindaki Cegsitlilik ve Ortak Payda Arayigi

Tartisma streci ilerledikge farkli uzmanlik alanlarindan gelen bakis acilarinin ve ¢ézim &nerilerinin daha netlesecedi
dngdrilmektedir. Farkli yaklagimlarin varligina ragmen, stirecin hem ortak paydalari hem de ayrnsan noktalar

belirginlegtirerek saglikli bir model olusumuna hizmet edecedi sonucuna varilmistir.

Ikinci sorunuz icin sagladiginiz veriler dogrultusunda hazirladigim icerik metni asagidadir:

KANITI SINIRLI TEDAVILERDE “KOSULLU GERi ODEME”
MODELI TEMEL YAKLASIM OLARAK BENIMSENIYOR

Katilimailarin biyik cogunlugu (%69), kaniti sinirl ancak umut verici tedaviler icin en uygun yéntemin kosullu geri
6deme uygulamasi oldugunuifade etmistir. Buyiiksek oran, ekosistemin belirsizlik iceren yenilikci tedavilere tamamen
kapr kapatmak yerine, risk paylasimi ve veri toplama stire¢lerine dayali esnek modellerle erisim saglanmasindan yana
oldugunu ortaya koymaktadir.

Bu tedavilerin sadece aragtirma kapsaminda tutulmasi gerektigini savunan %13’lilk kesim ile kosulsuz geri
ddenmesini destekleyen %16’lik oran arasindaki yakinlik dikkat cekicidir. Bu dagilim, kanit diizeyi diigiik tedavilerin
klinik uygulama ile akademik arastirma arasindaki sinirda konumlandirlmasi konusunda sektérde farkli ancak dengeli

yaklasimlarin bulundugunu géstermektedir.

Secenekler arasinda yer alan tedavinin tamamen reddedilmesi yaklasiminin %0 oraninda kalmasi, katilimcilarin
umut verici tedavilere kargi tamamen yasakgi bir tutumu reddettigini kesin bir sekilde kanitlamaktadir. Finansman
sorumlulugunun &zel sigortalara birakilmasini éneren %3’liik kesim ise, bu tir kritik tedavilerin kamu finansman

semsiyesi altinda kalmasi gerektigine dair genel bir mutabakata isaret etmektedir.

Genel dagiim degerlendirildiginde; katilimcilarin yenilikci tedavilere erigim konusunda “kanit” ve “erisim” arasindaki

dengeyi, dinamik ve denetime tabi geri 5deme modelleriyle kurmaya egilimli olduklari anlagilmaktadir.
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2. Kaniti sinirli ama umut verici tedavilere nasil yaklagiimahdir?

a. Reddedilmeli

b. Sadece aragtirmada kullanilmali

c. Kosulsuz geri 6denmeli 69%
d. Kosullu geri 6deme uygulanmali

e. Ozel sigortaya birakilmali

13% 16%
3%
0%
a b C d e
Reddedilmeli Sadece aragtirmada kullanilmali Kosulsuz eri denmeli Kosullu geri 6deme uygulanmali Ozel sigortaya birakilmal

Nadir Hastaliklarda Kanit Yetersizligi
ve Kosullu Geri Odeme Modelleri

Moderatér

Klinik Kanit Sinirlihig ve Belirsizlik Yénetimi

Nadir hastaliklarda temel sorunlardan birinin, tedaviye iliskin klinik kanitlarin yetersizligi oldugu ifade edilmistir. Hasta
poplasyonunun kisitl olmasi nedeniyle klinik aragtirmalarin standart ¢lceklerde yurutilemedigi ve ézellikle ilag
tedavilerinin uzun dénemli etkilerini 8ngérmenin giiclestigi ifade edilmistir. Hem saglik kazanimi hem de maliyet-
etkinlik analizi agisindan kanit diizeyinin sinirli kalmasinin, karar verici merciler nezdinde yapisal soru isaretleri

olusturdugu vurgulanmistir.

Geri Odeme Modellerinde Tercih Egilimleri

Anket sonuclarina gére, “kosullu geri 6deme” seceneginin yiksek bir oranla &n plana ciktigi belirtilmistir.
“Reddedilme” seceneginin hic tercih edilmemesi, umut verici tedavilere kargi sergilenen ¢céziim odakli yaklagimi
teyit etmistir. “Ozel sigortaya birakilmali” yaklagiminin ise riski iistlenebilecek alternatif bir yapi arayisi cercevesinde
sinirli bir karsilik buldugu degerlendirilmistir.

Saglik Ekonomisi Perspektifinden Kosullu Geri Odeme

Kosullu geri 86deme modeli; bir tibbi teknolojinin veya ilacin kullanimiyla eg zamanli olarak veri toplama ve kanit
iretme siireci olarak tanimlanmigtir. Ozellikle onkoloji alaninda ve talya gibi pazar erisim anlasmalarinin yaygin
oldugu tlkelerde uygulanan bu yéntemin, tedavinin sunulmasiyla birlikte bilimsel verinin giiclendirilmesine olanak
tanidigr belirtilmistir. Bu modelin, belirsizliklerin yiiksek oldugu nadir hastaliklar alaninda rasyonel bir ¢8ziim sundugu

ifade edilmistir.
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Sinirli Kaynaklarin Yénetimi ve Stratejik Planlama

Tani, tarama ve énleme programlarinda basari saglansa dahi, saglik kaynaklarinin sinirlhligi gercegi karsisinda bu
kaynaklarin optimize edilmesi gerektigi vurgulanmustir. Kosullu geri 6deme sisteminin, kisith kaynaklarin dogru
yonetilmesi ve etkinligi hentiz tam kanitlanmamis ancak potansiyel vaat eden tedavilere biitce ayrilabilmesi

noktasinda stratejik bir ara¢ oldugu sonucuna varilmistr.

Nadir Hastaliklarda Yasam Hakki Ekseninde Kosullu Geri Odeme
ve Veri Odakli Yaklagim

Prof. Dr. Tuba EMINOGLU / Ankara Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali / Nadir
Hastaliklar Uygulama ve Aragtirma Merkezi

Hayat Kurtarici Tedavilere Erisimin Aciliyeti

Nadir hastaliklar icin gelistirilen, belirli bir gtivenilirlik diizeyine ulasmis ve hayat kurtarici nitelikteki tedavilerin,
dzellikle erken tani kogulunun saglandigi durumlarda ivedilikle hastalara ulagtinlmasi gerektigi vurgulanmigtir. Bu
kapsamdaki ilaclar icin halihazirda hizlandirlmis stireclerin isletildigi, ancak tedavinin basarisinin bilytik oranda erken

teshis mekanizmalarina bagli oldugu ifade edilmistir.

Tedavi Etkinligi ve Erken Tan iliskisi

Yiksek biitceli ilaclarin klinik etkinliginin, erken tani almayan hastalarda belirgin sekilde dustiigu ifade edilmistir.
Bu durumun hem hasta sagligi hem de kamu kaynaklarinin verimli kullanimi agisindan risk olusturdugu, dolayisiyla

tedaviye erigim stratejilerinin tani kapasitesiyle esgtidiimlii yuritilmesinin dnemi belirtilmigtir.

Veri Toplama Siirekliligi ve Fonksiyonel Modeller

Hasta sayisinin azligi nedeniyle uzun sirreli ve kapsamli veri toplamanin zorluklarina dikkat cekilmistir. Yan etkilerin ve
uzun dénem sonuclarin zamanla netlestigi bu stirecte, “kosullu geri 8deme” modelinin tedavi sunumuyla eg zamanli
veri akisini saglayan islevsel bir ¢6ziim sundugu ifade edilmistir. Bircok tilkede basariyla uygulanan bu modelin,
bilimsel belirsizligi yénetmek adina en dengeli yéntem oldugu degerlendirilmistir.

Etik Sorumluluk ve Suirdiiriilebilirlik

Umut verici tedavilerin tamamen geri 6deme kapsami diginda tutulmasinin veya yalnizca aragtirma siireclerine
hapsedilmesinin  “yasam hakki” perspektifinden dogru bir yaklasim olmadigi vurgulanmigtir.  Finansman
tartismalarinin karmagikligina ragmen, hastalarin magdur edilmedigi hem etik degerleri koruyan hem de ekonomik

olarak strdurilebilir olan modellerin geligtirilmesinin bir zorunluluk oldugu sonucuna varilmigtr.

Nadir Hastaliklarda Alternatif Finansman Modelleri

ve Ozel Fonlama Stratejisi
Katilimci

Strateji Belgeleri ve Uzlagilan Geri Odeme Modeli
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Nadir hastaliklar strateji belgesi ve eylem plani hazirlik siireclerinde yapilan gecmis calismalar hatirlatilarak, “kosullu
geri édeme” modelinin bu siireclerde de temel ¢6ziim yolu olarak benimsendigi teyit edilmistir. Akademik ve
birokratik paydaglarla yiritilen uzun soluklu calismalarda bu modelin islevselligi tizerinde mutabik kalindigi ifade
edilmistir.

Ozel Fonlama ve Cumhurbaskanhg Koordinasyonu

Mevcut seceneklerin Stesinde, siirecin ydnetimi icin “6zel fonlama” mekanizmasinin stratejik bir alternatif oldugu
vurgulanmistir. Ozellikle Cumhurbagkanligi biinyesinde olusturulacak spesifik bir fon araciligiyla, umut verici
tedavilerin finansmaninin saglanmasi gerektigi belirtiimistir. Bu tiir bir yapinin, geleneksel geri 6deme sistemlerinin

burokratik ve mali yukiinu hafifletecedi degerlendirilmistir.

Ulusal Kaynak Planlamasi ve Meclis Calismalari

Turkiye Biyuk Millet Meclisi (TBMM) biinyesindeki strateji komisyonlarinda son bes yildir yiritilen calismalar
neticesinde, Gilkenin bu alana tahsis edebilecegi yeterli kaynaga sahip oldugu ifade edilmistir. Nadir hastaliklar 6zelinde
kurgulanacak fonlarin, finansal engelleri ortadan kaldirarak yenilik¢i tedavilere erisimi dogrudan kolaylastiracag ifade
edilmistir.

Sistemik Rahatlama ve Hasta Odakli Céziim

Ozel fonlama modelinin uygulanmasiyla, hem genel saglik sigortas biitcesinin korunacagi hem de hastalarin
tedaviye erisim hizinin artacagr éngérilmektedir. Bu yaklagimin, nadir hastaliklar ekosisteminde stirdirilebilir ve

sonug odakli bir finansal mimari olusturulmas agisindan kritik bir s5neme sahip oldugu sonucuna varilmigtir.

Uluslararasi Ozel Fon Uygulamalar:
ve Stratejik Planlama

Moderatér

Kiiresel Model incelemeleri ve Hayati Risk Odakli Fonlama

Diinya genelindeki farkli tilke deneyimleri analiz edildiginde, &zellikle Yeni Zelanda ve Avustralya gibi tilkelerde hayati
tehdit eden hastaliklar icin gelistirilmis “6zel fon” mekanizmalarinin bulundugu ifade edilmistir. Bu tir yapilarin, nadir

ve kritik hastalik gruplarinda finansal erisimi kolaylastiran islevsel modeller oldugu ifade edilmistir.

Calistay Metodolojisi ve Gelecek Oturum Kurgusu

Ozel fonlama basliginin anket secenekleri arasinda yer almamasinin, stratejik bir oturum planlamasindan
kaynaklandigi belirtilmistir. Bu konunun, calistayin ilerleyen asamalarinda daha detayli ve kapsamli bir sekilde ele

alinmasinin hedeflendigi, bu nedenle mevcut oylama siirecinde énceliklendirilmedigi vurgulanmustir.

Model Destek ve Katilimci Mutabakati

Hayati risk tagiyan hastaliklar icin olusturulacak 6zel finansman modellerinin desteklendigi ve bu yaklagimin
katiimcilarin genel egilimiyle &rtiistiigi gézlemlenmistir. Stratejik bir c6ziim yolu olarak gériilen bu modelin, Tirkiye
ekosistemine uyarlanabilirliginin tartisilmaya devam edilecegi sonucuna varlmigtir.
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BUTCE BASKISI VE KURUMSAL SAHIPLENME NADIR HASTALIK
POLITIKALARININ ONUNDEK{ ANA ENGELLER

Katiimcilarin %38, nadir hastaliklarin politika giindeminde yeterince yer bulamamasinin temel nedenini biitce
baskisi olarak tanimlamigtir. Bu oran, saglik ekonomisindeki mali kisitlarin, nadir hastaliklar gibi ytiksek maliyetli ve

6zel odakli alanlarda politika gelistirme stireclerini dogrudan baskiladigini géstermektedir.

Sorunun yénetimsel boyutuna dikkat ceken %37’lik kesim, kurumsal sahiplenmenin zayif oldugunu ifade etmistir.
Bu veriler, biitce imkanlan olsa dahi, konuyu sahiplenecek ve kurumlar arasi koordinasyonu saglayacak bir liderlik

yapisinin eksikliginin politika tretiminde ciddi bir bariyer olarak algilandigini ortaya koymaktadir.

Konunun karmasikhig ve toplumsal farkindalik diisiikliigiinii gerekce gosteren katiimeilarin orani esit diizeyde
(%13) kalmigtir. Bu durum, nadir hastaliklarin teknik zorluklari ile kamuoyu desteginin eksikliginin politika yapicilar

tzerinde benzer agirlikta birer ikincil engel tegkil ettigine isaret etmektedir.

Dikkat cekici bir bulgu olarak, hasta sayisinin diisiik gériilmesi secenegi sadece %6’lik bir oranda kalmigtir. Bu
sonug, nadir hastaliklarin “nadirligi” veya hasta poptilasyonunun azliginin artik tek bagina bir dislanma nedeni olarak

gérilmedigini; asil meselenin mali ve idari ydnetim kapasitesi oldugunu kanitlamaktadir.

Genel dagilm degerlendirildiginde; nadir hastaliklarin giindeme tasinamamasinin arkasindaki asil nedenlerin

demografik verilerden ziyade, ekonomik kaygilar ve biirokratik sahiplenme eksikligi oldugu anlagilmaktadir.

3. Nadir hastaliklar neden politika giindeminde yeterince yer bulamiyor?

a. Hasta sayisi duguk gériliyor
b. Butce baskisi var

c. Konu cok karmasik

d. Kurumsal sahiplenme zayif

e. Toplumsal farkindalik dusiik

38%
31%

13% 13%
6%

a b c d e

Hasta sayisi diisiik goralayor Biitce baskisi var Konu gok karmagik Kurumsal sahiplenme zayif Toplumsal farkindalik dsik
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Nadir Hastaliklarin Politika
Giindemindeki Yeri ve Biitce Algisi

Moderator

Politik Onceliklendirme ve Kurumsal Sahiplenme

Nadir hastaliklarin politika gtindeminde yeterince yer bulamamasinin nedenleri irdelendiginde, anket sonuclarina
gdre “butce baskisi” ve “kurumsal sahiplenme zayifligi” basliklarinin 6n plana ¢iktigi ifade edilmigtir. Turkiyede son
yillarda farkindaligin artmasina ve 8nemli mesafeler kat edilmesine ragmen, siireclerin hizlanmasi noktasinda yapi

taglarinin yerine oturmasi ve kurumsal sahiplenmenin giiclendirilmesi gerektigi vurgulanmustir.

Terminoloji Diizeltmesi: “Pahali” Yerine “Yiiksek Fiyath” Yaklasimi

Saglik ekonomisi perspektifinden bakildiginda, nadir hastalik tedavileriicin kullanilan “pahali” nitelemesinin kavramsal
olarak dogru olmadig ifade edilmistir. Bunun yerine “yiksek fiyatl” ifadesinin tercih edilmesi gerektigi belirtilmistir.
Saglik harcamalarinin bir maliyet unsuru olarak degil, bir yatinm araci olarak gériilmesi gerektigi; zira agilama ve
tarama gibi programlarda yapilan her bir birimlik harcamanin uzun vadede topluma ve ekonomiye on kati agan

oranlarda pozitif geri déniis sagladigi ampirik verilerle desteklendigi belirtilmigtir.

Biitce Baskisinin Kaynagi ve Odak Noktasi

Biitce baskisi tartigmalarinin genellikle yalnizca tedavi ve ilag maliyetlerine indirgendigi gézlemlenmistir. Ancak erken
tani, tarama programlari ve dnleyici yaklagimlarin biitce tizerindeki dengeleyici etkisinin yeterince tartigilmadigi ifade
edilmistir. Nadir hastaliklar ekosisteminin sadece tedavi odakli degil, genis bir perspektifle ele alinmasinin biitce

baskisini daha dogru yorumlamaya olanak taniyacagi ifade edilmigtir.

Paydas Temsiliyeti ve Perspektif Farkliliklar

Guindemdekibiitce baskisialgisinin, paydaslarin konuma gére degiskenlik gésterdigi belirtilmistir. Finansal otoritelerin
(Hazine ve Maliye Bakanligi vb.) stirece dahil olmamasinin, biitge odakli tartismalarin tek tarafli kalmasina neden
olabilecegi; kapsamli bir politika gtindemi icin tiim karar verici mercilerin ortak bir paydada bulusmasi gerektigi

sonucuna varilmigtir.

Yetim Ilaclara Erisim Siirecleri
ve Tani Yolculugundaki Yapisal Gecikmeler

Katilimci

Kiiresel Onay Verileri ve Tiirkiye'deki Mevcut Durum

Avrupa llag Ajansi (EMA) tarafindan yetim hastaliklar icin onaylanan 66 adet tedavi secenedine karsin, Tiirkiye deki
erisilebilirilac sayisinin 1 adet ile oldukca sinirl diizeyde kaldigi ifade edilmistir. Nadir hastaliklar genelinde tanimlanmig
tedavi seceneklerinin halen %5 gibi diistik bir seviyede seyrettigi, ancak hedefe yénelik tedavilere iligkin klinik calisma

verilerinin giderek arttigi ifade edilmistir.
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Geri Odeme Siireclerinde Operasyonel Zaman Kayiplari

Turkiye ©zelinde hasta erigimi degerlendirildiginde, geri ddeme streclerinin zaman zaman ruhsatlandirma
asamalarindan daha uzun strdiginin gézlemlendigine dikkat cekilmistir. Bu durumun tedavilerin hastalara
ulastinlmasinda ciddi bir zaman maliyetine yol agtigi vurgulanmigtir. Kosullu geri 3deme modellerinin teorik olarak
erisimi kolaylagtirma potansiyeli tasidigi, ancak pratik uygulamada getirilen ek kriterlerin siireci daha karmasik hale

getirebildigi belirtilmistir.

Tani Siirecindeki “Kritik Esik” ve Hasta Yolculugu

Turkiyede nadir hastaliga sahip bir bireyin dogru taniya ulasma siiresinin ortalama 7 yil oldugu ve bu siirecte 8'den
fazla farkli uzman gérisiine bagvuruldugu verisi paylagiimisti. Hasta yolculugunun bu denli uzun ve karmagik
olmasinin, tedavi bagarisini dogrudan olumsuz etkiledigi ifade edilmistir. Kosullu geri édeme mekanizmalarina
eklenen prosediirlerin, zaten uzun olan tani siirecini daha da uzatma riski tagidigina dikkat cekilmistir.

Biitce Baskisinin Erisim Uzerindeki Belirleyici Rolii

Politika giindeminde nadir hastaliklarin yer bulamamasi ile biitce baskisi arasindaki korelasyona deginilmistir.
Finansal kisitlamalarin ve erisim imkanlarindaki zayifligin, tanidan tedaviye kadar tim stireclerdeki yapisal sorunlarin
temel tetikleyicisi oldugu ve bu baskinin minimize edilmesinin ¢éziim odakli yaklagimlar icin zorunluluk tegkil ettigi

sonucuna varilmigtir.

Biitce Yonetimi ve Kamu Temsiliyeti
Ekseninde Karar Alma Siirecleri

Moderatér

Kurumsal Katilim ve Dogrudan Yanut ihtiyaci

Nadir hastaliklar ekosisteminde biitce yénetimi ve finansal strdurilebilirlik konularinin daha saglikli bir zeminde
tartigilabilmesi icin Sosyal Giivenlik Kurumu (SGK), Genel Saglik Sigortasi Genel Muidurliig, llag Dairesi ve Hazine
ve Maliye Bakanligi gibi karar verici mercilerin temsilinin kritik énemde oldugu vurgulanmistir. Finansman odakli
sorularin muhatabi olan bu kurumlarin katiimiyla, biitce perspektifinden daha dogrudan ve operasyonel yanitlarin

alinabilecegi ifade edilmistir.

Sektérel Meveut Durum ve ilag Politikalars

Turkiyedeki genelilag politikalari ve geri 6deme listelerindeki mevcut tablonun tiim paydaglarca bilinen bir gerceklik
oldugu ifade edilmistir. Nadir hastaliklar 6zelinde gelistirilecek modellerin, tilkenin genelilag ekosisteminden bagimsiz
distinilemeyecegi ve bu alandaki ¢6ziim énerilerinin kamu maliyesi gercekleriyle esgtidiimli olarak tasarlanmasi

gerektigi sonucuna varilmistir.
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KURUMLAR ARASI KOORDINASYON EKSIKLIGi
TURKIYE’'DEKi TEMEL POLITIKA DARBOGAZI
OLARAK GORULUYOR

Katiimcilarin yaridan fazlasi (%56), Turkiyede nadir hastaliklar alanindaki en temel politika sorununun kurumlar
arasi koordinasyon eksikligi oldugunu belirtmistir. Bu baskin oran, politika tretim ve uygulama siireclerinde
kurumlarin senkronize calisgamamasinin, sistemdeki en buyiik engel olarak kabul edildigini ve bu alanda acil bir

ybnetisim reformuna ihtiyac duyuldugunu ortaya koymaktadir.

Uzman merkez yetersizligini temel sorun géren %17 lik kesim ve veri eksikligine dikkat ceken %14'liik kesim,
operasyonel altyapinin iyilestirilmesi gerekliligini vurgulamaktadir. Bu dagilim, koordinasyon sorununun ardindan,
somut hizmet noktalarinin (uzman merkezler) ve karar alma mekanizmalarini besleyecek bilgi altyapisinin (veri)
kritik eksiklikler olarak degerlendirildigini géstermektedir.

Yiiksek tedavi maliyetlerini 6ncelikli sorun gérenlerin orani %11 diizeyinde kalirken, geg ve yanlis tani secenegi
sadece %3 oraninda isaretlenmistir. Bu durum, katilimcilarin odaginin tibbi veya ekonomik sonuclardan ziyade, bu

sonuclan doguran yapisal ve idari stireclere (koordinasyon ve merkezlesme) kaydigini kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; Turkiye'deki nadir hastaliklar politikasinin gelistiriimesi icin finansal kaynaklardan
veya teknik tani siireclerinden énce, cok paydasl bir is birligi modelinin ve kurumsal entegrasyonun tesis edilmesi
gerektigi anlagilmaktadir.

4. Turrkiye'de en temel politika sorunu sizce hangisidir?

a. Yuksek tedavi maliyetleri

b. Geg tani ve yanlis tani

c. Veri eksikligi

d. Kurumlar arasi koordinasyon eksikligi

e. Uzman merkez yetersizligi

56%

17%
19 14% °

3%

a b [ d e

Yiiksek tedavi maliyetleri (g tani ve yanlis tani Veri eksikligi Kurumlar arast koordinasyon Uzman merkez yetersizlidi
eksiligi
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Politika Cikmazlari ve Stratejik
Koordinasyonun Merkezi Rolii

Moderator

Cok Boyutlu Sorun Analizi ve Kapsamsal Cesitlilik

Nadir hastaliklar alanindaki temel politika sorunlarinin; veri yetersizliginden uzman merkezlerin eksikligine, cografi
dagilim adaletsizliginden yuksek tedavi maliyetlerine kadar genis bir yelpazede degerlendirilmesi gerektigi
saptanmustir. Bu karmagik yapinin, sadece tibbi bir perspektifle degil, kapsayici bir politika tasarimiyla ele alinmasinin

zorunluluk oldugu vurgulanmustr.

Kurumlar Arasi Koordinasyon Eksikligi ve Yénetisim Krizi

Carpiar bir oranla kurumlar arasi koordinasyon eksikliginin en temel sorun olarak tanimlamasinin calistayin ana
temasinin sahada ne denli giiclt bir kargihgr oldugunu gésterdigi belirtilmistir. Elde edilen bulgular isiginda, nadir
hastaliklar politikasinin sadece bir saglik sorunu degil, ayni zamanda kronik bir “yénetisim sorunu” oldugu gercegi
kabul edilmigtir. Tim stratejik yollarin, kamu kurumlar ve paydaslar arasinda kurulacak gticlti bir esgtidiim ihtiyacina

ciktigr saptanmustir.

Yapisal Eksiklikler ve Politika Giindemi

Veri eksikligi ve uzmanlagmis merkezlerin belirli bélgelerde yogunlagsmasi gibi yapisal aciklarin, aslinda koordinasyon
yetersizliginin birer sonucu ve besleyicisi oldugu ifade edilmistir. Bilginin ve hizmetin homojen dagilmadigi bir

sistemde, stratejik bir ydnetimin tesis edilmesinin guiclestigi degerlendirilmigtir.

Yénetimsel Bosluk ve Rehberlik ihtiyaci

Mevcut tartismalarin, sistemdeki yénetimsel boslugun nasil doldurulacagi konusunda stratejik bir rehberlik sundugu
belirtilmigtir. Nadir hastaliklar y&netiminin; idari, mali ve teknik stireclerin birbiriyle konustugu bittincil bir mimariyle

yeniden kurgulanmasi gerektigi sonucuna varilmistir.

Esgiidiim Odakli Politika Tasarimi

Gelecek dénem politikalarinin, kurumlar arasindaki iletisim kopukluklarini giderecek ve kaynaklarin verimli
kullanilmasini saglayacak “merkezi bir koordinasyon yapisi” etrafinda sekillenmesi gerektigi vurgulanmistir. Bu
yapisal dénuisimiin, nadir hastaliklar ekosistemindeki tim kronik sorunlarin ¢ézimi icin temel tagi niteliginde

oldugu belirtilmigtir.
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TURKIYE ICIN iLK ONCELIK:
ULUSAL BiR FONUN KURULMASI

Katiimcilarin yarisindan fazlasi (%56), Turkiye'de nadir hastaliklar alaninda atilmasi gereken ilk adimin bir ulusal fon
kurulmasi oldugunu ifade etmistir. Bu yiiksek tercih orani, mevcut finansal modellerin nadir hastaliklarin getirdigi
yuksek maliyetli ve stirdurilebilir tedavi ihtiyacini kargilamada yetersiz kaldigina dair guiclii bir gériis birligini ortaya
koymaktadir.

Sistemik ve yapisal gelisimi nceliklendiren %26’lik kesim, referans merkezlerin giiclendirilmesini en kritik adim
olarak gérmektedir. Ulusal kayt sistemini ilk 5ncelik olarak degerlendiren %18’lik oran ise, dogru veri ve hasta takibi

olmadan yapilacak diger midahalelerin etkinliginin sinirli kalacagina dair bir veri odakli yaklagima isaret etmektedir.

Dikkat cekici bir bulgu olarak, hizli geri 6deme ve yeni hastaneler secenekleri %0 oraninda kalarak hi¢ tercih
edilmemigtir. Bu sonug, katiimailanin ¢ziim arayisinda fiziksel altyapi (hastane binasi) eksikliginden ziyade, finansal
mekanizmalarin (fon) ve mevcut uzmanlik yapilarinin (referans merkezler) niteligine odaklandigini kanitlamaktadir.
Ayrica hizli geri 6deme beklentisinin hi¢ secilmemesi, sorunun sadece siire¢ hiziyla degil, kaynagin ydnetimi ve

surdurdlebilirligi ile ilgili oldugu algisini pekistirmektedir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; nadir hastaliklar politikasinin gelecegi igin finansal giivence (Ulusal Fon) ve

nitelikli hizmet kapasitesinin (Referans Merkezler) birincil &ncelikli stratejik alanlar olarak belirlendigi anlagilmaktadir.

5. Turkiye'de ilk 6ncelik ne olmalidir?

a. Ulusal fon kurulmasi
b. Ulusal kayit sistemi
c. Hizl geri 6deme

d. Yenihastaneler

e. Referans merkezlerin giiclendirilmesi

56%
26%
18%
0% 0%
a b [¢ d e
Ulusal fon kurulmasi Ulusal kayit sistemi Hizl geri 6deme Yeni hastaneler Referans merkezlerin

giclendirilmesi
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Ulusal Fon ihtiyaci ve Kaynak Yénetiminde Siirdiiriilebilirlik
Moderator

Mali Kaynak Yénetimi ve Siirdiiriilebilirlik

Ulusal bir fon olusturulmasi noktasinda paydaslar arasinda giiclu bir fikir birligi olustugu ifade edilmigtir. Ancak
bir mali havuzun tesis edilmesinin étesinde, bu yapinin strdirilebilirliginin en kritik esik oldugu vurgulanmigtir.
Kaynaklarin baglangic asamasinda toplanmasinin yénetilebilir bir siirec oldugu, fakat bu kaynagin hangi kriterlerle,

nerede ve nasil kullanilacaginin netlegtirilmesi gerektigi ifade edilmistir.

Stratejik Tercih ve Onceliklendirme ikilemi

Olugturulacak fonun; ytiksek maliyetli tedavilere mi, erken tani ve tarama programlarina mi, yoksa koruyucu hekimlik
yaklagimlarina mi éncelik verecedi hususunun kapsamli bir tartisma alani oldugu belirtilmistir. Fonun sadece bir
ddeme araci olarak degil, sistemin buttincil yénetimini sagdlayan stratejik bir mekanizma olarak kurgulanmasi

gerektigi degerlendirilmistir.

Mevzuat Tanimi ve Yasal Altyapi Onceligi
Katilimci

Mevzuatin Temel Tasi Niteligi

“Turkiyede ilk 8nce ne yapilmali?” sorusuna verilen “ulusal fon” veya “referans merkezleri” gibi yanitlarin hayata
gecebilmesi icin, éncelikle bu yapilarin hukuki dayanagini olusturacak mevzuat konusunun ele alinmasi gerektigi
vurgulanmisti. Mevzuatin sadece bir diizenleme degil, tim stirecin igleyisini belirleyen bir “tanimlama” siireci

oldugu ifade edilmigtir.

Tanimlama ve Standartlasma ihtiyaci

Nadir hastaliklar ekosisteminde atilacak adimlarin strekliligi icin, éncelikle mevzuat diizeyinde net tanimlamalarin
yapilmasi gerektigi ifade edilmistir. Fonun y&netimi, referans merkezlerinin yetkilendirilmesi ve veri paylagim
protokolleri gibi teknik bagliklarin, saglam bir yasal zemin tzerine insa edilmeden strdirilebilir olamayacag

belirtilmigtir.

Yénetisimin Hukuki Boyutu

Koordinasyon ve fon yénetimi tartismalarinin bir “yasal cerceve” ile desteklenmesi gerektigi; aksi takdirde kurumsal
sahiplenmenin zayif kalacag degerlendirilmistir. Bu dogrultuda, nadir hastaliklar eylem planinin en éncelikli
maddelerinden birinin, tim paydaslarin gérev ve sorumluluklarini netlestiren kapsamli bir mevzuat calismasi olmasi

gerektigine vurgu yapilmigtir.
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Mevzuat Altyapisi ve Prevalans Taniminin Stratejik Onemi
Moderator

Tanim Eksikliginin Yapisal Etkileri

Nadir hastaliklar ekosisteminde mevzuatin “A, B, C” asamasi olarak kabul edilen temel tanimlarin eksikliginin
sistemin bitiini Gzerinde kisitlayici bir etki yarattigi belirtilmistir. Trkiyede genel kabul géren 1/2000 oraninin
resmi mevzuatta yer almamasinin, uygulanmasi planlanan projelerin hukuki zeminini belirsizlestirdigi ifade edilmistir.
Bu temel yapi ¢coziilmeden, tizerine insa edilecek diger idari ve mali mekanizmalarin tam kapasiteyle calismasinin
glclestigi ifade edilmistir.

Fon Biiyiikliigii ve Hastalik Tanimlama iligkisi

Prevalans oraninin (1/2000 veya 1/10.000 gibi) netlesmesinin, sadece istatistiksel bir veri olmadigi; dogrudan ulusal
fonun buytkligiini ve kapsamini tayin eden mali bir parametre oldugu vurgulanmigtir. Tanimin netlesmesiyle birlikte
hangi hastaliklarin havuza dahil edileceginin belirlenecegi ve bu durumun biitce planlamasinin temelini olusturacag
belirtilmigtir. Sinirlarin ¢izilmedigi bir yapida, strdirilebilir bir finansal yénetim modelinin kurulmasinin zorlastigs

degerlendirilmistir.

Referans Merkezleri ve Cografi Planlama Kriterleri

Referans merkezlerinin kurulum agamasinda da mevzuatin belirleyici roltine dikkat cekilmistir. Merkezlerin hangi
kriterlere gore yetkilendirilecegi ve cografi dagilimin nasil standardize edilecegi hususunun, nadir hastalik taniminin
kapsamiyla dogrudan iligkili oldugu ifade edilmistir. Bu dogrultuda, mevzuatin sadece bir kural seti degil, ayn

zamanda operasyonel bir yol haritasi niteligi tasidigyi ifade edilmigtir.

Uygulama Odakl Yaklagim ve Kamu Otoritesinin Rolii

Calistay kapsaminda dncelikle uygulama odakli basliklar hedeflenmis olsa da isin temelinde yatan “tanim ve kapsam”
meselesinin yadsinamaz bir 8ncelik oldugu kabul edilmistir. Hangi hastaliklarin bu stratejik kapsama gireceginin ve
hukuki sinirlarin nerede baslayacaginin netlestiriimesi noktasinda, karar verici kamu otoritesinin (Bakanlik) belirleyici

rolt hatirlatilmigtir.

Ulusal Kayit Sistemleri ve Veri Girigindeki Yapisal Engeller
Uzm. Dr. Murat GUL§EN / Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Bagkani

Spesifik Veri Uretimi ve ICD Kodlama Yetersizligi

Nadir hastaliklar ekosisteminde kargilagilan temel sorunlardan birinin, ICD kodlarindaki kisithlik nedeniyle spesifik
tani gruplarinin olusturulamamasi oldugu ifade edilmistir. Bu eksikligi gidermek amaciyla 2022 yilinda “Nadir Hastalik
Veri Sistemi”nin ihdas edildigi hatirlatilmistir. Ancak mevcut veri altyapisinda, hekimlerin is yiikii ve zaman kisitlar

nedeniyle veri giriglerinin arzu edilen diizeyde seyretmedigi belirtilmistir.

Zorunlu Kayit Mekanizmalan ve Sistemsel Entegrasyon

Veri sistemlerindeki temel aksakligin, nadir hastalik kayitlarinin halihazirda &deme sistemlerine entegre bir

“zorunlu giris” kapsaminda olmamasindan kaynaklandigi ifade edilmistir. Geri 8deme siireclerine bagl kayitlarin
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diizenli tutulmasina kargin, nadir hastaliklar ézelindeki veri girislerinin tesvik edici veya zorunlu bir mekanizmaya
sahip olmamasinin veri eksikligini tetikledigi ifade edilmistir. Bu dogrultuda, “veri sorumlulan” atanmasi ve kayit

sistemlerinin gelistirilmesi yéntindeki calismalarin stratejik bir 6ncelik olarak stirdiirildugi belirtilmistir.

Mevzuatta Tanim Sorunu ve Prevalans Sinirlarinin Etkisi

Nadir hastaliklarin mevzuat diizeyinde net bir taniminin bulunmadigi, Avrupa standartlarinda kabul géren 1/2000
oraninin “Eylem Plani” kapsaminda benimsendigi vurgulanmistir. Eylem planinin bu alandaki ilk resmi belge niteligi
tagimasina ragmen, bu oranin yénetmeliklere ve baglayici mevzuata nasil yansitilacagi konusundaki belirsizliklerin

devam ettigi ifade edilmigtir.

Kapsayicilik ve Etik Sinir Tartismalar

Prevalans sininnin (6rnegin 1/2000 veya 1/50.000) belirlenmesinin, sadece maliyeti diigiirmeye yénelik bir arag
olarak kullanilmamasi gerektigi uyarisi yapilmistir. Belirlenecek keskin sinirlarin diginda kalan hasta gruplarinin hizmete
erisimi konusunda ciddi bir risk olugabilecegi ifade edilmistir. Bu nedenle, yasal sinirlarin nerede cizilecegi hususunun

hem mali stirdiriilebilirlik hem de hasta haklari perspektifinden titizlikle degerlendirilmesi gerektigi vurgulanmustr.

Ulusal Prevalans Calismalarinin Metodolojik Gerekliligi

Sadece belirli pilot merkezlerden veya sinirli illerden toplanan verilerin Tirkiye genelini temsil etmekte yetersiz
kalabilecegi belirtilmistir. Mevzuata gecis stirecinde hatali bir projeksiyon olusturulmamasi adina, bélgesel farkliliklari

da iceren kapsamli ve Tiirkiye geneline yaygin prevalans calismalarina ihtiyac duyuldugu sonucuna vanlmistir.

Miikemmeliyet Merkezleri ve Kademeli Yonetim Stratejisi

Prof. Dr. Fatih OZALTIN / Hacettepe Universitesi Genom Bilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve
Arastirma Merkezi Miidiirii - Hacettepe Universitesi Pediatrik Nefroloji Bilim Dali Ogretim Uyesi

Referans Merkezlerinin Onceliklendirilmesi

Nadir hastaliklarin spesifik ve kompleks dogasi geregi, “Tirkiyede ilk &ncelik ne olmalidir?” sorusuna verilecek
en stratejik yanitin referans merkezlerinin giiclendirilmesi oldugu ifade edilmistir. Ulusal bir fon olusturulsa dahi,
uzmanlagmis bir “mikemmeliyet merkezi” yapisi kurulmadigi stirece kaynaklarin etkin kullaniminin belirsiz kalacag
vurgulanmistir. Bu dogrultuda, hasta bazli yetkilendirilmis ve belirli hastalik gruplarinda uzmanlagmis merkezlerin

tanimlanmasi gerektigi ifade edilmigtir.

Tani Siirelerinin Kisaltilmasi ve Akreditasyon

Turkiyede ortalama 6-7 yil stiren tani alma siirecinin, ancak uzmanlagmig merkezler araciligiyla kisaltilabilecegi
belirtilmistir. Buyapilarin TUSEB gibi tist diizey bir kurum tarafindan akredite edilmesi ve merkezler arasi esgtidiimiin
merkezi bir koordinasyon birimi tarafindan saglanmasi énerilmistir. Bu modelin, ayni zamanda ulusal kayit sistemini

besleyecek nitelikli verinin ana kaynagi olacagi degerlendirilmistir.

Finansman Yaklagimlari ve Geri Odeme Siireclerindeki Zaman Maliyeti

Nadir hastaliklarda kargilagilan veri eksikliginin, geri 6deme stireclerini durdurmakicin bir gerekce olarak kullanilmamasi
gerektigi belirtilmistir. Avrupa drneklerinde (italya, Fransa, Ingiltere) tartismanin “ddeyelim mi?” sorusundan ziyade
“nasil 8deyelim?” sorusu tizerine odaklandigi hatirlatilmistir. Ttrkiye'de de belirsizlikleri ydnetebilen, ¢éziim odakli bir

ddeme vizyonuna gegilmesi gerektigi vurgulanmustir.
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Katmanli Siirecler ve Tedavi Etkinligi Kaybi

Mevcut geri 86deme sisteminin oldukga uzun ve ¢ok katmanli bir yapiya sahip oldugu ifade edilmistir. Ruhsatlandirma
ve geri deme agamalarindaki gecikmeler nedeniyle hastaligin ilerledigi, bazi durumlarda finansman saglansa dahi
hastanin tedaviyle elde edilecek klinik fayda asamasini ge¢mis oldugu belirtilmistir. Bu durumun hem insani hem de

ekonomik bir kayip oldugu ifade edilerek stireclerin hizlandirlmasinin kritik nemi vurgulanmigtir.

Risk Yénetimi: Kaynaginda Onleme ve Tarama Programlan

En temel ve etkili politikanin, hastaligin ortaya cikmasini heniiz risk agamasindayken énlemek oldugu ifade edilmistir.
Tarama programlarinin yayginlastinlmasi ve erken tani mekanizmalarinin giiglendirilmesinin, sistem tizerindeki hasta
yukini azaltacak en rasyonel strateji oldugu ifade edilmistir. Riskin kaynaginda énlenmesinin, stirdiiriilebilir bir saglk

politikas icin vazgecilmez oldugu sonucuna varilmistir.

Epidemiyolojik Veriler Isiginda Nadir Hastalik Siniflandirmasi
Prof. Dr. Ugur OZBEK / lzmir Biyomedikal ve Genom Merkezi Bag Arastirmaci

Prevalans Rakamlar ve Kapsayicilik Stratejisi

Nadir hastaliklarin tanimlanmasinda kullanilan 1/2000 veya 1/10.000 gibi esik degerlerin, bilimsel birer parametre
olmakla birlikte politika tiretim stireclerinde kisitlayici bir unsura déntismemesi gerektigi vurgulanmigtir. Orphanet
verileri referans alindiginda, tanimlanmis yaklagik 6.500 hastaligin yalnizca %10-15'lik bir kisminin bu yayginlik
araliginda oldugu, geri kalan %85'lik biytik cogunlugun ise "ytiz binde bir” veya “milyonda bir” gériilen ¢ok daha
nadir vakalardan olustugu ifade edilmistir.

Ultra Nadir Hastaliklar ve Biitiinciil Yaklagim

Tanim sinirlarinin dar tutulmasinin, toplumun biiytik bir kesimini olusturan ultra nadir hastalik gruplarinin sistem
diginda kalmasina yol acabilecegi uyarisi yapilmistir. Ultra nadir ayriminin teknik olarak yapilabilecegi, ancak bu
ayrnimin hizmete erisimde bir engel teskil etmemesi gerektigi belirtilmistir. Ultra nadir vakalarin en bagtan kapsama
dahil edilmesinin sistem tizerinde ydnetilemez bir yiik olusturmayacag), aksine hakkaniyetli bir model icin gereklilik

arz ettigi ifade edilmistir.

Hastalik Bazh Degil, ihtiyac Odakl Politika

Asil meselenin hastaliklarin gérilme sikligindan ziyade, bu hastalik gruplarinin paylastigi ortak ihtiyaclarin (tani
altyapisi, uzman merkez erisimi, strdirtlebilir finansman) dogru tanimlanmasi oldugu ifade edilmistir. Céziim
modellerinin parcali yapilar yerine, tim nadir ve ultra nadir gruplar semsiyesi altina alan bittinctl bir mimariyle

kurgulanmasi gerektigi degerlendirilmistir.

Sistemik Entegrasyon ve Kaynak Verimliligi

Mukemmeliyet merkezleri ve koordinasyon odakli modele katilim saglanmis; ¢6ziimiin ancak tim paydaglarin ve

hastalik gruplarinin ihtiyaclarini gézeten kapsayici bir stratejiyle miimkiin olacagi vurgusu yapilmistir.
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Fonksiyonel Siniflandirma ve Tiirkiye’ye Ozgii Kodlama ihtiyaci

Katilimci

Nadir Hastaliklarda Kategorik Yaklagim

Nadir hastaliklarin tanimlanmasi ve takibinde, tiim vakalari ayni olcekte degerlendirmek yerine islevsel bir
siniflandirma modeline gecilmesi gerektigi ifade edilmistir. Ozellikle ICD kodlarindaki yetersizlikler géz éniine
alindiginda, Turkiye'ye 6zgii bir “Nadir Hastaliklar ICD Sistemi” olusturulmasi énerilmistir. Bu kapsamda hastaliklarin;
korunabilir, tedavi edilebilir, korunabilir-tedavi edilebilir ve tanisiz hasta grubu seklinde kategorize edilmesinin,

yonetim sireclerini daha verimli kilacag ifade edilmigtir.

Onceliklendirme ve Kaynak Yénetimi

Prevalansi 1/2000 olan bir hastalik ile milyonda bir gériilen vakayr ayni operasyonel plan dahilinde takip etmenin
sistemi zorladigi belirtilmigtir. Tim gruplarin ortak sosyal ve ekonomik ihtiyaclari bulunmakla birlikte, yasal
dizenleyicinin tedavi edilebilir alanlar énceliklendirmesinin stratejik bir zorunluluk oldugu vurgulanmustir. Kisitl
kamu butcesinin, en yiiksek klinik faydanin alinabilecegi alanlara rasyonel bir sekilde kanalize edilmesi gerektigi ifade

edilmistir.

Koruyucu Saglik Hizmetleri ve Erken Tani Stratejileri

Hastalk yikinin kaynaginda azaltlmasi adina, &zellikle “korunabilir” kategorisindeki hastaliklar icin tarama
programlarinin genigletilmesinin kritik &nemi vurgulanmistir. Erken miidahale ile dnlenebilir nitelikteki hastaliklarin

saptanmasinin hem bireysel saglik hem de kamu maliyesi tizerindeki yiikii minimize edecegi degerlendirilmigtir.

Toplumsal Biling ve Akraba Evliligi Gercegi

Turkiyedeki demografik gercekler ve akraba evliligi oranlan dikkate alindiginda, bu duruma yénelik spesifik tarama ve
egitim programlarinin artinlmasi gerektigi ifade edilmistir. Toplumsal farkindaligin yiikseltilmesinin, nadir hastaliklarin

dnlenmesinde en etkili uzun vadeli strateji oldugu sonucuna varilmigtir.

Kayit Sistemleri ve Biitiinciil Yonetim

Kayit sistemlerinin, sadece bilinen hastaliklari degil, “tanisiz hasta grubunu” da kapsayacak sekilde gelistirilmesi
gerektigi ifade edilmistir. Her hastalik grubunun farkli klinik ve ekonomik ihtiyaglan oldugu gerceginden hareketle;
kayit, erken tani ve tedavi stireclerinin bir biittin olarak, Turkiye'nin biitce imkanlari ve stratejik hedefleriyle uyumlu

sekilde koordine edilmesi gerektigi vurgulanmustir.

Saglik Ekonomisi Perspektifinden Kaynak Kisitlihg: ve Etik ikilemler
Moderatér

Kisith Kaynak Yénetimi ve ihmal Riski

Saglik sistemlerinde kaynaklarin sinirli olmasi nedeniyle, belirli hasta gruplarinin hizmet dist kalma veya ihmal edilme
riskiyle kargi karsiya kalabilecegi ifade edilmistir. Bu durumun hem etik hem de ahlaki agidan derin tartigmalari

beraberinde getirdigi, finansman modelleri kurgulanirken bu risklerin titizlikle ydnetiimesi gerektigi vurgulanmigtir.
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Alternatif Finansman Modelleri ve Hakkaniyet Denetimi

Kiresel slcekte uygulanan farkli finansman modellerinin bir kisminin etik agidan sorgulanabilir nitelikte oldugu
ifade edilmistir. Ozellikle belirli risk gruplarinin maliyet siireclerine daha fazla dahil edilmesi veya akraba evliligi gibi
demografik gercekler tizerinden taraflara ek yukimlulikler getirilmesi yéniindeki yaklagimlarin, toplumsal adalet

ilkeleriyle celistigi ifade edilmistir.

Esitlik ilkesi ve Vatandaghk Haklar:

Bireylerin vergi yukumliliklerini yerine getirdigi bir sistemde, saglik hizmetlerine erisimin kisisel tercihler veya
risk faktorleri tizerinden kisitlanmasinin “esitlik” anlayisina aykin oldugu belirtilmigtir. Bu tir yaklagimlarin adil veya
ahlaki bir zemin tagimadig, Turkiye'nin mevcut kaynak ve beklenti yapisi icerisinde uygulanabilir gérilmedigi

degerlendirilmistir.

Adalet ve Verimlilik Arasindaki Stratejik Denge

Saglik otoritelerinin, bir yandan kaynak kisithhigi gercegiyle yizlesirken diger yandan esitlik ve adalet ilkelerini
korumak zorunda oldugu ifade edilmistir. Finansal strdirilebilirligin, insani ve etik degerlerden 8diin verilmeden

saglanmasinin nadir hastaliklar politikasinin en hassas bashgi oldugu ifade edilmistir.

Gelecek Perspektifi ve Finansal Mimari

Zirvenin ilgili oturumlarinda detaylandirilacak olan finansman modellerinin, sadece matematiksel bir biitce yénetimi
degil, ayni zamanda toplumsal bir “hakkaniyet denetimi” icermesi gerektigi sonucuna varnlmigtir. Bu hassas dengenin,

nadir hastaliklar eylem planinin stirdirilebilirligi agisindan temel tagi niteliginde oldugu vurgulanmigtir.

Biitiinciil Yaklagim: Tibbi Odaktan Sosyal ve Stratejik Yonetime Gegis
Deniz ATAKAY / Nadir Hastaliklar Federasyonu Bagkani

Sistemsel Siirdiiriilebilirlik ve Kaynak Planlamasi

Nadir hastalik yénetiminin sadece mevcut hastaya odaklanmasinin yeterli olmadig, stirecin sistemsel bir stireklilik
arz ettigi ifade edilmistir. Hasta dogumlarin azaltimasi geregine vurgu yapilarak bu dogumlarin devam etmesi
halinde saglik personeli istihdami, uzman merkez kurulumu ve siirekli egitim programlari gibi alanlarda kesintisiz
bir kaynak tretiminin bir zorunluluk oldugu vurgulanmustir. Kogullar béyle oldugunda sistemin sadece tedavi sunan

degil, kapasite gelistiren bir yapiya evrilmesi gerektigi ifade edilmistir.

Cok Paydagh Yénetisim ve Bakanliklar Arasi Esgiidiim

Nadir hastaliklar alanindaki calismalarinyalnizca Saglik Bakanliginin sorumlulugunda kalmamasi gerektigi belirtilmistir.
Sirecin; Alle ve Sosyal Hizmetler Bakanligi ile Milli Egitim Bakanligi gibi kurumlarin da aktif katilimiyla, bireyin
yasaminin tim evrelerini kapsayacak sekilde genisletiimesi dnerilmistir. Tani ve tedavi asamasindan sonra devreye

giren sosyal hizmet ve 6zel egitim gereksinimlerinin, buttincil bir stratejiyle yénetilmesinin énemi vurgulanmigtir.

Riskin Kaynaginda Yénetimi ve Farkindalik

Toplumda nadir hastaliklara yonelik farkindalik artinlmadan ve dogru egitim modelleri kurgulanmadan, yapisal
sorunlarin céziilmesinin miimkiin olmadig ifade edilmistir. Onleyici tedbirlerin (tarama, genetik damismanlik vb.)

yetersiz kalmasi durumunda, bakima muhtac birey sayisinin ve nadir hastalikla dogum oranlarinin artmaya devam
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edecegi uyanisi yapilmistir. Bu artigin hem sosyal doku hem de kamu ekonomisi tizerinde stirdiriilemez bir yiik
olusturacagi degerlendirilmistir.

Ulusal Stratejik Eylem Planinin Genigletilmesi

Saglik sisteminin mevcut stratejik planlar hazirlayarak 6nemli bir asama kaydettigi, ancak bu planin diger bakanliklarin
operasyonel siirecleriyle entegre edilmesi gerektigi ifade edilmistir. Sadece tedavi odakli bir yaklagim yerine; énleyici,
kapsayici ve bireyin tiim yagsam déngustini icine alan ulusal bir koordinasyon yapisina ihtiyag duyuldugu sonucuna

varilmistr.

Gelecek Projeksiyonu: Sosyo-Ekonomik Denge

Nadir hastaliklarin yénetiminde bagarinin, tibbi miidahalelerin sosyal destek mekanizmalariyla senkronize edilmesine
bagli oldugu ifade edilmistir. Sosyal ve ekonomik yiikiin bilytimesini engelleyecek temel faktériin, riskin kaynaginda
dnlenmesi ve bireyin toplumsal hayata katilimini saglayacak egitim ve bakim modellerinin gelistirilmesi oldugu

vurgulanmustir.

GERi ODEME KARARLARINDA
“BUTUNCUL DEGERLENDIRME” YAKLASIMI HAKIM

Katilimailarin biytik cogunlugu (%69), nadir hastaliklarda geri 86deme kararlari alinirken tek bir kritere odaklanmak
yerine tiim parametrelerin birlikte degerlendirilmesi gerektigini savunmaktadir. Bu yiiksek oran, karar vericilerin
klinik, ekonomik ve etik unsurlan kapsayan cok kriterli karar verme (MCDA) modellerine olan ihtiyaci acikga ortaya
koymaktadir.

Klinik yarar en dnemli élciit olarak géren %19’luk kesim, tedavinin etkinliginin her seyin éniinde tutulmas
gerektigini vurgulamaktadir. Maliyet-etkililik analizlerini énceliklendirenlerin orani %9 diizeyinde kalirken, etik

oncelik ve hasta ihtiyacini birincil kriter géren katiimailanin orani %3 olarak kaydedilmistir.

Secenekler arasinda yer alan biitce etkisi kriterinin %0 oraninda kalmasi, katilimcilarin geri 8deme kararlarinda
sadece kisa vadeli mali ytkimluluklerin veya kisitlarin belirleyici olmasina kargi durdugunu kanitlamaktadir. Bu
durum, bitce kisitlamalarindan ziyade, tedavinin toplam degerinin (yarar, maliyet ve ihtiyac dengesi) merkeze

alinmasi gerektigine dair bir sektér mutabakatina isaret etmektedir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; geri 6deme politikalarinin belirlenmesinde dar kapsamli yaklagimlardan ziyade;
klinik veriyi, ekonomik strdurtlebilirligi ve hasta ihtiyacini harmanlayan seffaf ve butiincil bir degerlendirme
cercevesinin beklendigi anlagilmaktadir.
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6. Geri 6deme kararlarinda en 6nemli él¢iit ne olmalidir?

a. Maliyet-etkililik
b. Bitce etkisi
c. Klinik yarar
d. Etik 8ncelik ve hasta ihtiyaci

e. Tuminin birlikte degerlendirilmesi

69%
19%
9%
0% 3%
a b C d e
Maliyet-etkililik Bitce etkisi Klinik yarar Etik oncelik ve hasta ihtiyaci Tumanin birlikte

degerlendirilmesi

Geri Odeme Kararlarinda Cok Boyutlu Degerlendirme Yaklagimi
Moderatér

Farmakoekonomik Parametreler ve Karar Mekanizmalari

Nadir hastalik tedavilerinin geri édeme kapsamina alinma siireclerinde; maliyet-etkinlik, klinik ciktilar ve alternatif
tedavi secenekleri gibi unsurlarin temel tegkil ettigi ifade edilmistir. Anket sonuclarinda “tiim kriterlerin birlikte
degerlendirilmesi” seceneginin dne ¢ikmasinin, bu unsurlarin birbirini tamamlayan dogasindan kaynaklandigi ifade
edilmigtir. Karar stireglerinin rasyonel bir zemine oturmasi icin tekil bir veriden ziyade, biitiincil bir veri setinin analiz

edilmesinin zorunluluk oldugu vurgulanmigtir.

Geleneksel Degerlendirme Kcriterleri: Klinik ve Mali Boyut
Genel Saglik Sigortasi (GSS) biinyesindeki komisyon tecriibeleri isiginda; masaya gelen bir ilacin éncelikle klinik

kanit diizeyi, mevcut alternatifleri ve kamu biitcesi tizerindeki dogrudan etkisinin incelendigi belirtilmistir. Ancak
bu teknik inceleme siirecinin, nadir hastaliklarin dogasi geregi barindirdigi spesifik zorluklari kargilamakta her zaman

yeterli olmadigi ifade edilmistir.
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Karar Siireclerinde Eksik Halka: Sosyal ve Toplumsal Etki

Mevcut mevzuat ve uygulama pratiklerinin, tedavilerin yalnizca tibbi ve mali boyutuna odaklandigi; ancak sosyal ve
toplumsal etkilerin degerlendirilmesi noktasinda yetersiz kaldigi vurgulanmigtir. Diger tlke &rneklerinde basariyla
uygulanan toplumsal yiik analizlerinin, Turkiye'deki karar mekanizmalarina da entegre edilmesi gerektigi ifade

edilmistir.

Hasta ihtiyaci ve Toplumsal Yiikiin Onceliklendirilmesi

Geri 8deme kararlarinda sadece klinik basari veya biitce disiplininin belirleyici olmamasi gerektigi ifade edilmistir.
Hasta ihtiyacinin derinligi, ailenin Gzerindeki bakim yiikii ve hastaligin yarattigi dolayli sosyo-ekonomik maliyetlerin
de birer kriter olarak stirece dahil edilmesinin hakkaniyetli bir model icin sart oldugu degerlendirilmistir.

Biitiinciil Degerlendirme Vizyonu

Geri 6deme sisteminin; bilimsel veriyi, mali gercekleri ve toplumsal vicdani ayni potada eritebilen esnek bir yapiya
kavusturulmasi gerektigi sonucuna vanlmistir. Nadir hastaliklar 6zelinde gelistirilecek bir “Deger Bazli Odeme”
yaklagiminin, sosyal fayday da iceren genisletilmis bir cerceveyle kurgulanmasinin en rasyonel yol haritasi oldugu

vurgulanmustir.

BIRINCI BASAMAKTAN “ENTEGRE VE COK
FONKSIYONLU” BiR ROL BEKLENIYOR

Katilimailarin ezici cogunlugu (%75), nadir hastaliklar yénetiminde birinci basamak saglik hizmetlerinin erken teghis,
sevk ve koordinasyon gérevlerini bir biitiin olarak tstlenmesi gerektigini ifade etmistir. Bu sonug, birinci basamagin
sadece bir “gecis noktasi” degil, hastanin tani yolculugundan bakim siirecine kadar her agamada aktif sorumluluk

almasi gereken stratejik bir birim olarak géruldugini kanitlamaktadir.

Birinci basamagin gérev alanini daha spesifik sinirlarda géren katilimcilardan %13’ti odagin erken teshis ve sevk
tizerinde olmasi gerektigini, %9’u ise bakim koordinasyonu saglamanin éncelikli rol oldugunu savunmaktadir. Bu
dagilim, birinci basamagin klinik sorumluluklari ile operasyonel yénetim rolleri arasinda biitiincil bir yaklagima olan

ihtiyaci pekistirmektedir.

Sadece regete yenileme fonksiyonunun %0 oraninda kalmasi, birinci basamagin pasif bir idari birim olarak
konumlandirimasina karsi net bir durus sergilemektedir. Ayrica, birinci basamagin bu siirecte higbir rolii olmamasi
gerektigini dustinenlerin oraninin %3 gibi sembolik bir seviyede kalmasi, nadir hastaliklar ekosisteminde aile

hekimliginin vazgecilmez bir paydas olarak kabul edildigini ortaya koymaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; birinci basamagin nadir hastalik yénetiminde hem tibbi (teshis/sevk) hem de
yonetimsel (koordinasyon) acidan giiglendirilmesi ve sistemin merkezine entegre edilmesi gerektigi yéniinde giclii
bir beklenti bulunmaktadir.
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7. Birinci basamagin rolii ne olmalidir?

a. Rolii olmamali

b. Sadece recete yenilemeli

c. Erken teshis ve sevk yapmali

d. Bakim koordinasyonu saglamali

e. Erken teshis, sevk ve koordinasyonu birlikte ytrtitmeli

75%
13%
9%
3%
0%
a b C d e
Rolii olmamali Sadece recete yenilemeli Erken teshis ve sevk yapmali Bakim koordinasyonu saglamali Erken teshis, sevk ve

koordinasyonu birlikte yiriitmeli

Birinci Basamak Saglik Hizmetlerinin
Fonksiyonel Rolii ve Tani Karmasasi

Moderator

Sistematik Kodlama ve Erken Siiphe Asamasi

Birinci basamak saglik hizmetlerinde, nadir hastaliklarin tespitine yonelik yerlesik bir sistematik kodlama altyapisinin
eksikligi temel bir yapisal sorun olarak ifade edilmistir. Aile hekimligi pratiginde hastalarin genellikle “halsizlik”,
“yorgunluk” veya “bas dénmesi” gibi spesifik olmayan genel semptomlarla bagvurdugu; bu durumun ise nadir
hastalik ihtimalinin baglangicta g6z ardi edilmesine yol actig ifade edilmigtir. Meveut stirecte semptomdan taniya

giden yolun dogrusal bir hat izlememesi, sistemde ciddi bir kopukluk yarattig degerlendirilmistir.

Koordinasyon ve Sevk Mekanizmalarinin Onceligi

Birinci basamaktan nadir hastaliklarin tedavisinin beklenmedigi, ancak bu basamagin erken stiphe, dogru yénlendirme
ve etkin sevk mekanizmasi noktalarinda merkezi bir rol oynamasi gerektigi vurgulanmustir. Aile hekimliginin, hastanin
tani yolculugundaki ilk temas noktasi olmasi hasebiyle, karmasgik vakalarin uzmanlasmig birimlere yénlendirilmesinde

bir “koordinasyon merkezi” islevi gérmesinin stratejik dnemi belirtilmistir.
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Dijital Ekosistem ve Sistemler Arasi Entegrasyon ihtiyaci

Tuirkiye'nin e-Nabiz, Medula ve cesitli hasta takip sistemleri gibi oldukca giiclii ve yaygin bir dijital saglik altyapisina
sahip oldugu ifade edilmistir. Ancak bu platformlarin halihazirda birbirinden bagimsiz ve kopuk modiiller halinde
calismasinin, verinin bittinctl bir yaklagimla islenmesini engelledigi ifade edilmistir. Her sistemin kendi kisith
amacina hizmet etmesinin, nadir hastaliklar gibi cok disiplinli takip gerektiren alanlarda bilgi kaybina yol actigi

degerlendirilmistir.

Biitiinciil Veri Yénetimi ve Kurumlar Arasi Esgiidiim

Dijital sistemlerin birbiriyle entegre edilmesinin, sadece teknik bir gereklilik degil; ayni zamanda Saglik Bakanligi, Milli
Egitim Bakanligi ve Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi gibi paydaslar arasinda verimli bir is birligi zemini olusturacags
belirtilmistir. Bu entegrasyonun saglanmasiyla birlikte, hastanin egitimden sosyal yardima, tanidan tedaviye kadar
tim stireclerinin tek bir dijital izZlem mekanizmasi tizerinden biitiincil bir yapiya kavusturulmasi gerektigi sonucuna

varilimigtir.

Yénetisimde Dijital Déniigiim

Birinci basamagin guiclendirilmesinin yolunun, hekimlere nadir hastalik stiphesini uyandiracak karar destek
sistemlerinin saglanmasindan ve dijital sistemlerin “konugabilir” hale getirilmesinden gectigi vurgulanmigtir. Giicli
bir dijital entegrasyonun, nadir hastalik yénetimindeki koordinasyon eksikligini giderecek en temel arag oldugu ifade

edilmistir.

Birinci Basamakta Klinik Farkindalik ve Tanisal Siiphe Paradigmasi

Prof. Dr. Fatih OZALTIN / Hacettepe Universitesi Genom Bilim ve Nadir Hastaliklar Uyqulama ve
Arastirma Merkezi Miidiirii - Hacettepe Universitesi Pediatrik Nefroloji Bilim Dali Ogretim Uyesi

Erken Belirti Analizi ve Siiphe Yénetimi

Birinci basamak saglik hizmetlerinin, nadir hastaliklarin erken teshisinde kritik bir “filtre mekanizmasi” oldugu ifade
edilmigtir. Bag dénmesi, halsizlik veya cocuklardaki gelisme geriligi gibi genel semptomlarin altinda yatan kompleks
tablolarin fark edilmesi, sistemin baslangic noktasi olarak tanimlanmigtir. Aile hekimlerinden spesifik bir uzmanlik
tanisi koymalar beklenmemekle birlikte, “yolunda gitmeyen bir durumun” saptanmasi ve hastanin dogru merkeze

kanalize edilmesi siirecin en hayati esigi olarak degerlendirilmistir.

Tip Egitimi ve Akademik Farkindalik Stratejileri

Gelecegin aile hekimlerini yetistirme hedefi dogrultusunda, akademik miifredatin nadir hastaliklar perspektifiyle
zenginlestirilmesi gerektigi vurgulanmistir. Bu kapsamda Hacettepe Universitesi (HUGEM) biinyesinde baslatilan
secmeli ders uygulamalari ve tiim tip dénemi 6grencilerini kapsayan farkindalik etkinliklerinin, uzun vadeli bir ¢6ziimiin
temel taglarini olusturdugu ifade edilmistir. Hekim adaylarinin, mesleki yasamlarinda nadir hastalik ihtimalini bir klinik

secenek olarak degerlendirebilecek donanima kavusturulmasi hedeflenmektedir.

Karar Destek Sistemleri ve Teknolojik Entegrasyon

Birinci basamak hekimlerinin is yiikii ve semptom karmasasini yénetebilmeleri icin yapay zeka temelli teknolojik

sistemlerin kullaniminin zorunluluk oldugu ifade edilmistir. Saglk Bakanligi tarafindan aile saghigr merkezlerine
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entegre edilecek bir “akill algoritma” yapisinin; girilen semptomlar tizerinden nadir hastalik ihtimalini bir dneri olarak
sunabilecedi belirtiimistir. Bu dijital destegin, tani siirecindeki gecikmeleri (diagnostic odyssey) minimize edecek en

etkili araglardan biri oldugu ifade edilmistir.

Yapisal Model Onerisi ve Koordinasyon Mimarisi

Mikemmeliyet Merkezleri ve Merkezi Yénetim ile ilgili olarak nadir hastalik yénetiminin basarisi icin tic asamali bir

yapisal model &nerilmistir:
1. Uzmanlagmig Mitkemmeliyet Merkezleri: Belirli hastalik gruplarinda derinlemesine uzmanlagmis yapilarin
tesisi.
2. Stratejik Koordinasyon Kurulu: Tim merkezlerin esgiidimiinii saglayan ve operasyonel akigi yéneten bir

ust kurulun olusturulmasi.

3. Bakanlik Denetimi ve Akreditasyon: Bu kurulun dogrudan Saglik Bakanligina bagl olarak calismasi ve

tim hasta yolculugunu uctan uca takip etmesi.

Kodlama Sistemlerinden Veri Odakli Kayit Sistemine Gegis

Mevcut ICD kodlarinin nadir hastaliklar icin yetersiz kaldigi ve hekimler tarafindan genellikle zorunlu tetkik girigleri
icin kullanildigr ifade edilmigtir. Bu nedenle, kati kodlama sistemlerine takilmak yerine, daha esnek ve kapsamli bir
“Nadir Hastalik Kayit Sistemi”nin kurulmasi gerektigi vurgulanmistir. Hacettepe Universitesi drneginde oldugu gibi,
gercek veriye dayali ve hasta takibini kolaylagtiran ézgiin kayit platformlarinin ulusal diizeye yayilmasi gerektigi

sonucuna varilmigtir.

Uluslararasi Birinci Basamak Modelleri ve
Semptom Temelli Yénlendirme

Moderator

Kiiresel lyi Uygulama Ornekleri ve Siniflandirma Sistemleri

Birinci basamak saglik hizmetlerinde nadir hastaliklarin erken teghisi icin uluslararasi diizeyde kabul gérmius spesifik
siniflandirma sistemlerinin mevcudiyeti vurgulanmigtir. Yaklagik 1300 civarinda &zel tani ve semptom kodunu
barindiran bu yapilarin, ézellikle Irlanda gibi ilkelerde basaryla uygulandigi ifade edilmistir. Bu sistemlerin, aile
hekimlerinin karmasik vakalari standart protokollerin disina ¢ikarak tanimlamalarina olanak sagladigi ifade edilmistir.

Semptom Temelli isaretleme ve Referans Merkezi Entegrasyonu

Geleneksel tani koyma siireclerinin &tesinde, “semptom temelli isaretleme” ydnteminin referans merkezlerine
yonlendirme noktasinda anahtar rol oynadigi belirtilmistir. Hekimin kesin bir tani koymasina gerek kalmaksizin,
aligilmisin disindaki klinik bulgulari sistem (izerinde isaretlemesiyle hastanin dogrudan uzmanlagmis merkezlere
transferinin saglandig ifade edilmistir. Bu modelin, tani siiresini kisaltan ve hasta giivenligini artiran en efektif

yéntemlerden biri oldugu degerlendirilmistir.

Erken Teshis Ekosisteminde Birinci Basamagin Konumu

Birinci basamakta uygulanan bu tiir esnek ve kapsayici kodlama sistemlerinin, nadir hastalik yénetiminde “kayip
vakalarin” sisteme kazandirlmasini sagladigi ifade edilmistir. Bilinen semptomlar disindaki bulgularin sistematik bir
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sekilde veri tabanina iglenmesinin hem epidemiyolojik verinin kalitesini artirdigi hem de referans merkezlerinin is

yukini rasyonel bir diizeye cektigi sonucuna varilmistr.

Sistemik Entegrasyon ve Adaptasyon

Uluslararasi érneklerdeki basarinin temelinde, birinci basamagin teknolojik bir altyapr ile desteklenerek st
basamaklarla “gercek zamanli” bir veri paylasimi icinde olmasinin yattigi vurgulanmuistir. Turkiye'nin meveut dijital
kapasitesinin, bu tiir semptom temelli ydnlendirme modellerini kapsayacak sekilde optimize edilmesinin stratejik bir
gereklilik oldugu ifade edilmistir.

Tani Yolculugunda Zaman Yénetimi ve Maliyet Optimizasyonu

Prof. Dr. Fatih OZALTIN / Hacettepe Universitesi Genom Bilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve
Arastirma Merkezi Miidiirii - Hacettepe Universitesi Pediatrik Nefroloji Bilim Dali Ogretim Uyesi

Tanisizhik Siireclerinin Kisaltilmasi ve Erken Miidahale

Birinci basamak saglik hizmetlerinin etkin bir filtreleme ve yénlendirme mekanizmasi olarak kurgulanmasinin, nadir
hastaliklarda 5 ila 10 yil arasinda degisen “tanisizlik” (diagnostic odyssey) stirelerini &nemli dlctide kisaltabilecegi
ifade edilmigtir. Aile hekimlerinin siirece dahil edilmesiyle, hastalarin sistem icinde belirsiz bir sekilde zaman
kaybetmesinin éniine gecilecegi ve klinik miidahale sansinin en yiiksek oldugu erken evrede uzmanlagmis birimlere

erisimin saglanacag ifade edilmistir.

Gereksiz Saglk Harcamalarinin ve Tetkik Yiikiiniin Onlenmesi

Dogru ydnlendirme mekanizmalarinin eksikligi nedeniyle, anemi gibi nispeten yénetilebilir klinik tablolarin dahi farkli
branglar arasinda miikerrer ve gereksiz tetkiklere yol acabildigi vurgulanmistir. Bu durumun, hem kamu maliyesi
tizerinde ciddi bir ekonomik yiik olusturdugu hem de saglik personelinin is glictinii verimsiz kildigi ifade edilmigtir.
Nadir hastalik stiphesinin rasyonel bir algoritma ile yénetilmesinin, saglik sistemini bu tir fuzuli harcamalardan

arindiracag degerlendirilmistir.

Sistemik Yiikiin Hafifletilmesi ve Kaynak Verimliligi

Hastalarin semptom bazli dogru degerlendirilmesi durumunda, daha diistik maliyetli ve sonug odakli ¢dziimlere
ulagilmasinin miimkiin oldugu belirtilmistir. Saglik sisteminin tizerine binen gereksiz yiikiin, ancak birinci basamakta

baslayacak olan bilincli bir “eleme ve sevk” disipliniyle hafifletilebilecedi sonucuna varlmigtir.

Klinik Deneyim ve Uygulama Pratikleri

Saha deneyimleri i151ginda, karmagsik vakalarin baglangic agsamasinda yanlis branslara kanalize edilmesinin hem
teshis stirecini aksattigi hem de hastanelerin poliklinik yikiint artirdigr ifade edilmistir. Bu nedenle, nadir hastalik
yonetiminde stratejik dnceligin, kaynaklarin en verimli sekilde kullanilmasini saglayacak olan “baglangic noktas

koordinasyonu” olmasi gerektigi vurgulanmustir.
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HASTA ORGUTLERI iCIN “"KURUMSAL VE SUREKLI
TEMSILIYET” TALEBiI ONE CIKIYOR

Katilimcilarin %67’si, hasta érgitlerinin nadir hastaliklarla ilgili karar stireclerinde kurumsal ve siirekli olarak temsil
edilmesi gerektigini savunmaktadir. Bu giicli cogunluk, hasta derneklerinin sadece disaridan géris alinan yapilar
olmaktan cikarilip, karar alma mekanizmalarinin dogrudan ve kalici bir parcasi haline getirilmesi gerektigine dair net

bir sektorel beklentiyi yansitmaktadir.

Hasta érgtitlerinin diizenli danigilan bir paydag olmasi gerektigini diistinenlerin orani %24 diizeyindedir. Bu veri,
katiimailarin toplamda %97'lik bir bélimiinin, hasta temsilciliginin sistematik ve periyodik bir zemine oturtulmasi

konusunda hemfikir oldugunu ortaya koymaktadir.

Bu érgutlerin rolini sadece farkindalik calismalariyla sinirli gérenlerin orani %9 diizeyinde kalirken; sembolik
danigmanlik veyasiire¢lerde hi¢ yer almama secenekleri %0 oraninda kaydedilmistir. Bu sonuglar, hasta érgiitlerinin
“vitrin” bir unsur olarak gériilmedigini, aksine siireclere deger katan, ¢6zim ortadi niteliginde fonksiyonel yapilar

olarak kabul edildigini kanitlamaktadir.

Genel dagilim degerlendirildiginde; nadir hastaliklar ekosisteminde “hasta merkezli” yaklagimin bir adm &teye
tasinarak “hasta temsiline dayali yénetisim” modeline gecilmesi ve bu temsiliyetin kurumsal bir kimlige kavusturulmas

gerektigi anlagilmaktadir.

8. Hasta orgiitleri karar siireclerinde nasil yer almalidir?

a. Hic yer almamali

b. Sadece farkindalik calismalari yapmali
c. Sembolik danigman olmals

d. Duzenli danigilan paydas olmali

e. Kurumsal ve stirekli temsil edilmelidir

67%
24%
9%
0% 0%
a b C d e
Rolii olmamal Sadece recete yenilemeli Erken teghis ve sevk yapmali Bakim koordinasyonu saglamali Erken teshis, sevk ve

koordinasyonu birlikte yiiriitmeli
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Karar Alma Siireclerinde Hasta Derneklerinin Stratejik Rolii
Moderatér

Katilim Diizeyi ve Kurumsal Temsiliyet

Nadir hastaliklar yénetiminde hasta derneklerinin “yer alip almamasi” tartismasinin 6tesine gecilerek, bu katilimin
"hangi diizeyde ve nasil” olmasi gerektigi tizerinde durulmugtur. Paydas egilimleri dogrultusunda, hasta derneklerinin
stireclerde kurumsal ve siirekli bir sekilde temsil edilmesi gerektigi ifade edilmigtir. Bu yaklagimin, derneklerin sadece
farkindalik calismalariyla sinirl kalmayip, sistemin aktif ve profesyonel bir parcasi haline gelmesi hedefini destekledigi
ifade edilmistir.

Vazgecilmez Katki Alanlari: Saha Verisi ve Koordinasyon Hasta derneklerinin sisteme sundugu katkilar tic temel

baglikta tanimlanmigtir:

* Gercek Yasam Verisinin Aktarilmasi: Klinik calismalarin &tesinde, hastalarin giinlik yagamindaki

biyopsikososyal verilerin karar vericilere ulastinlmasi.

* Saha Bilgi Akisi: Uygulamadaki aksakliklarin ve hasta ihtiyaclarinin dogrudan ve hizli bir sekilde merkeze
iletilmesi.

¢ Koordinasyon Katkisi: Tani ve tedavi yolculugunda hasta ile sistem arasindaki képriiniin tahkim edilmesi.

Uluslararasi Modeller ve Geri Odeme Komisyonlari

Diinya genelinde hasta derneklerinin “danigilan paydas” roliinden “aktif katiimci” roltine evrildigi gézlemlenmistir.
Ozellikle Ingiltere (NICE 6rnegi gibi) gibi tilkelerde, ultra nadir hastaliklar zelindeki geri 6deme komisyonlarinda
hasta temsilcilerinin belirli diizeylerde yer alabildigi hatirlatilmigtir. Bu tiir modellerin, Turkiye'de kurulmasi planlanan

koordinasyon yapilari icin de 8nemli bir referans teskil ettigi ifade edilmistir.

Tiirkiye icin Koordinasyon ve Entegrasyon Onerisi

Turkiye'de tesisi &nerilen ulusal koordinasyon yapisi icerisinde, hasta derneklerinin temsiliyetinin yasal ve kurumsal
bir statiiye kavusturulmasi gerektigi vurgulanmistir. Bu entegrasyonun, kararlarin seffafligini ve hasta odakliligini

artiracag ifade edilmistir.

Derneklerin Yapisal Evrimi

Hasta derneklerinin giderek daha profesyonel ve teknik kapasitesi yiiksek yapilara dénistigi belirtiimistir. Bu
evrimin, dernekleri sadece birer savunuculuk grubu olmaktan cikarip, saglik politikalarinin mutfaginda yer alan
stratejik partnerler haline getirdigi sonucuna varlmistir. Sistemin stirdiiriilebilirligi icin bu profesyonel birikimin karar

mekanizmalarina dahil edilmesinin bir secenek degil, gereklilik oldugu ifade edilmistir.

Hasta Dernekgiliginde Géniilliiliikten Kurumsallagmaya Gegis
Hasta Dernegi Temsilcisi

Deneyimsel Bilginin Stratejik Degeri

Hasta derneklerinin, hastalikla yiizlesme anindan itibaren baglayan ve biiyiik fedakarliklarla yiritilen bir stirecten
stizilerek bugtinkti yapilarina ulastigi ifade edilmistir. Bilimsel bilginin akademik ve tibbi otoritelerce sunulmasina
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karsin, “yasanmis deneyimin” (lived experience) sagladigi saha gercekliginin sistem icin tamamlayici bir unsur oldugu
vurgulanmustir. Bu iki veri kaynaginin (bilimsel ve deneyimsel) birlikte calismasinin, nadir hastaliklar politikasinda

gercekei ¢éziimler tretilmesinin anahtar oldugu ifade edilmistir.

Farkindalik Faaliyetlerinin Sinirlari ve Kapsam Genigletme

Yalnizca farkindalik calismalarina odaklanan bir yaklagimin, nadir hastaliklar gibi cok boyutlu ve yapisal sorunlar
cézmede yetersiz kalacagi belirtilmisti. Gondllulik esasiyla calisan derneklerin, ulusal bazdaki &nleyicilik,
bilinglendirme ve farkindalik yukiint tek baglarina tistlenmelerinin pratik olarak miimkiin olmadigrifade edilmistir. Bu
nedenle derneklerin roltintin, sadece bir “duyarlilik grubu” olmanin &tesine gegerek, karar alma mekanizmalarinin

profesyonel bir paydasi haline gelmesi gerektigi vurgulanmigtir.

Bakanliklar Arasi Entegrasyon Ihtiyaci

Nadir hastaliklar konusunun tibbi boyutunun yani sira egitim ve sosyal hizmet boyutlarinin da bulundugu hatirlatilarak;
Milli Egitim Bakanligi, Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi ve Saglik Bakanligi ile esgtidimli bir calisma modelinin
tesis edilmesi dnerilmistir. Hasta derneklerinin bu cok boyutlu yapida; géris bildiren, deneyim aktaran ve siirecin

icinde aktif rol alan bir konumda yer almalarinin stratejik bir gereklilik oldugu ifade edilmistir.

Sistemli ve Profesyonel Katilim Modeli

Derneklerin sisteme dahil edilme biciminin, tim yikiin derneklerin tizerine birakilmasi seklinde degil; dernegin
sahadan getirdigi verinin dinlendigi ve anlagildigi profesyonel bir is birligi zemininde kurgulanmasi gerektigi ifade
edilmistir. Daha sistemli ve ulusal diizeyde etkili bir farkindalik ve yénetim modelinin, ancak derneklerin kurumsal bir

yapinin parcasi olmasiyla miimkiin olacag sonucuna varilmistrr.

Kurumsal Temsiliyetin Gerekliligi

Hasta derneklerinin sadece danisilan birer yapi degil, ¢cézim ortagi olarak konumlandirnlmasinin, nadir hastaliklar
eylem planinin sahadaki basarisini dogrudan etkileyecegi ifade edilmistir. Giiclt, kurumsal ve ulusal diizeyde temsil
yetenedi olan bir yapinin parcasi olmanin, derneklerin sahadaki gercekligi sisteme dogru aktarmasi agisindan hayati

dnem tagidigi vurgulanmigtir.

Ekonomik Siirdiiriilebilirlik ve Finansman Cikmazi
Do¢. Dr. Mehmet GUNDUZ / Cocuk Beslenme Metabolizma Dernegi Genel Sekreteri

Mevcut Sorunlarin Tekrari ve Céziim Yaklagimlari

Nadir hastaliklar alaninda uzun yillardir siirdirilen calismalara ragmen, tartisilan temel sorunlarin ve ¢ézim
arayiglarinin benzer basliklar etrafinda diigtimlendigi belirtilmistir. Kamu kurumlar nezdinde yiriitilen gériigmelerde
de benzer bir tabloyla karsilagildigi, ¢6ziim odakli yaklagimlarin zaman zaman operasyonel yiikler nedeniyle beklenen
etkiyi yaratamadigi ifade edilmigtir. Sorunlarin ¢éziimiine yénelik gelistirilen her yeni baghgin, sisteme ek bir mali ve

idari yik getirdigi vurgulanmustir.

Finansal Siirdiiriilebilirlik ve ilag Biitcesi Analizi

Nadir hastaliklarin tedavi maliyetlerinin, ulusal saglik bitcesi ve ithal ilag kalemleri icindeki payinin kritik seviyelere

ulastigi belirtilmigtir. Ttrkiye'nin ithal ilag biitcesinin yaklagik %90'inin bu alana ayrldigi, bu durumun somut ekonomik
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gostergelerle kiyaslandiginda siirdiirilebilirliginin tartismaya acik oldugu vurgulanmistir. Somut bir 8rneklemle;
milyonlarca kisinin emegiyle elde edilen ihracat gelirinin (findik ihracati &rnegi), cok sinirli sayida hastanin yiiksek
maliyetli genetik tedavilerine harcanmasi, sistemin matematiksel ve ekonomik gerceklerle uyumunu tartismaya
acmistir. Ozellikle cok kisith bir hasta grubuna yonelik tedavi harcamalarinin, genis halk kitlelerinin ekonomik
tretiminden elde edilen kaynaklarla finanse edilmesinin matematiksel ve mali bir zorluk teskil ettigine dikkat

cekilmistir.

Yerli Uretim ve Yeni Nesil Tedavi Teknolojileri

Disa bagimli tedavi modellerinin yerine, yerli ilag ve genetik tedavi tretiminin tegvik edilmesinin stratejik bir
zorunluluk oldugu belirtilmisti. Meveut finansal tikanikigin agilmasi noktasinda vyerli ilag Gretiminin stratejik
bir 8neme sahip oldugu ifade edilmistir. Yerli firmalarin bu alanda gii¢lendirilmesinin strecleri hizlandiracag
dngdrilmustir. Fon temelli céziimlerin, orak hiicre anemisi gibi hasta bagi maliyeti milyon dolarlari bulan vakalarda
biitce disiplini agisindan yetersiz kalacagi uyarisi yapilmistir. Ayrica, CRISPR gibi genetik tedavi yéntemlerinin ve
yeni nesil yaklagimlarin yakin gelecekte mevcut tartismalan kékten degistirecedi, yatinmlarin bu yenilik¢i alanlara

kanalize edilmesinin gerekliligi belirtilmistir.

Birinci Basamak Saglik Hizmetleri ve Epidemiyolojik Takip

Nadir hastaliklarin bir halk sagligi sorunu olarak tanimlanmasi ve ¢éziimiin birinci basamak saglik hizmetlerinden
baglamasi gerektigi dngérilmistir. Aile hekimlerinin, ézellikle nadir hastalik tanisi alan bireyler tizerinden “indeks
vaka” takibi yaparak, tim aile ve akraba cevresini kapsayan taramalar yapmasinin énemi vurgulanmistir. Bu
cercevede, tagiyici bireylerin belirlenmesi ve hastaligin yayilimini énleyecek mekanizmalarin kurulmasi yoluyla

"hastaligi kaynaginda kurutucu” yéntemlerin 8nceliklendirilmesi gerektigi ifade edilmistir.

Koruyucu Tip ve Tani Stratejileri

Tartismalarin odaginin tedavi ve finansmandan ziyade, hastaligin ortaya cikmasini engelleyecek koruyucu tip
uygulamalarina kaydirlmasi gerektigi belirtimistir. Sadece hastalikli sag kalimi hedefleyen degil, tam iyilesmeyi
amaclayan tedavi modelleri tizerinde durulmasi &nerilmistir. Erken taninin nemi kadar, genetik gecisin kontrol altina
alinmasi ve toplumun bu konuda bilinclendirilmesi stirecinde devletin diizenleyici roltiniin artinlmasi gerektigine
dikkat cekilmigtir.

Miikemmeliyet Merkezleri ve Dijital Saghk Uygulamalari

Avrupa modellerinin dogrudan kopyalanmasi yerine, Turkiye'nin kendi ihtiyaglarina uygun mikemmeliyet yapilarini
gelistirmesi gerektigi belirtilmistir. Bu kapsamda, koordinasyonu saglayacak uzmanlasmis yapilarin kurulmasi
éngdrilmustir. Ayrica, Saglik Bakanhigi tarafindan yayimlanan uzaktan saglik hizmetleri (teletip) yénetmeliginin,
dzellikle kirsal bolgelerdeki hastalarin uzman hekimlere erisimini kolaylastiracagi ve egitim stireclerini destekleyecegi

ifade edilmistir.

Paydas Katilimi ve Kurumsal Is Birligi

llac geri 6deme ve degerlendirme komisyonlarinda hekimlerin ve aile derneklerinin temsil giictiniin artinlmasinin
gerekliligi dile getirilmistir. Finansman odakli yaklagimlarin sahada yasanan gerceklerle dengelenmesi igin hasta

derneklerinin stirece daha etkin, gercekci ve sahaya dayali verilerle dahil edilmesi gerektigi vurgulanmigtir.



NADIR HASTALIKLAR VE NADIR YASAMLAR CALISTAYI-2026 | CALISTAY SONUC RAPORU

Farkindalik, Kabul ve Koordinasyon:
Nadir Hastaliklara Biitiinciil Yaklagim

Fazilet DURMUS
Milli Egitim Bakanhgi, Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii, Genel Miidiir Yardimcisi

Konusmama; bir anne, bir kadin ve Milli Egitim Bakanhgi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirligi'nde
gdrev yapan bir genel midur yardimaisi olarak baglamak isterim. Ayni zamanda bir hekim esi ve hekim annesi olarak

da alana belirli 8lctide hakim oldugumu ifade edebilirim.

Sézlerime kisa bir hikaye ile baslamak isterim. Bir aracta birkag kisi farkindalik Gizerine sohbet etmektedir. Sohbet
oldukca hararetli bir sekilde stirerken arag bir sarsinti yagar; ancak konusma kesintiye ugramaz. Bir siire sonra araci
kullanan sofér dénerek, “Arkadaslar, az énce bir kegiye carptik, farkinda misiniz?” diye sorar. Bu 6rnek tizerinden
sunu vurgulamak isterim: Farkindaligi konugurken dahi farkinda olmadigimiz durumlar séz konusu olabilmektedir.

Bu nedenle farkindalik kavraminin yeniden ele alinmasi gerektigini diigtintiyorum.

Farkindaligin iki temel boyutu bulunmaktadir: bireyin kendi farkindaligi ve cevresinin bireye yénelik farkindalig.
Ozellikle otizmli bireylerle yiriitiilen calismalar ve egitimci kimligimiz dogrultusunda sahada en sik karsilagilan
sorunlardan biri, ailelerin baglangicta durumu kabul etmekte zorlanmasidir. Oysa kabul gerceklestiginde stirec
cok daha hizli ilerlemektedir. Bu nedenle siirecin saglikli ilerleyebilmesi icin toplumsal diizeyde erken farkindalik

olusturulmasi buytik 6nem tagimaktadir.

Bireyin kendini tanimasi bu siirecin temelini olusturmaktadir. Bu noktada Yunus Emre'nin “llim ilim bilmektir, ilim
kendin bilmektir” sézi, farkindaligin 6ziini giiclii bir sekilde ortaya koymaktadir. Stirecin baglangici, bireyin kendini

bilmesiyle mimkiin olmaktadir.

Farkindalik, bireyden baslayarak hane icine ve oradan topluma yayilan bir stirectir. Koordinasyon ise bu farkindalik
dizeyiyle dogrudan iliskilidir. Kurumlar arasi koordinasyonun yalnizca yapisal olarak kurulmasi yeterli degildir; bu
strecin zihinsel olarak da benimsenmesi gerekmektedir. Bu noktada kabul ve farkindalik birlikte ilerleyen iki temel

kavram olarak karsimiza ¢ikmaktadir.

Politika gelistirme siireclerinde biitce kisitlari dnemli bir unsur olmakla birlikte, toplumsal farkindaligin artmasiyla
birlikte olugan talep ve yénlendirme giicti, bu kisitlarin etkisini azaltabilmektedir. Bu nedenle farkindalik, politika

yapicilarin karar stirecleri izerinde belirleyici bir etkiye sahiptir.

Mevzuatin gerekliligi agiktir; zira koordinasyonun strdirilebilir sekilde saglanabilmesi icin hukuki cerceveye
ihtiyac duyulmaktadir. Bununla birlikte, fonlama stireclerinde sivil toplum kuruluglarinin aktif rol almasi gerektigini
distinmekteyim. Anadolu'nun kaklii killtirel yapisina bakildiginda, sivil toplumun her zaman énemli bir yer tuttugu

gorilmektedir.

Sayin Recep Tayyip Erdogan tarafindan ortaya konulan “Tirkiye Yiizyili” vizyonunda yer alan “sefkatin ytzyil” ifadesi
de bu yaklagimi desteklemektedir. Sefkat kavrami; merhamet, sevgi ve sayguyi bir arada barindiran giiclt bir degeri

ifade etmektedir. Goniilliltk ile kurumsal yapinin bir araya getirilmesi, bu alanda énemli bir déniigtim saglayacaktir.

Saglk hizmet sunumuna baktigimizda ise birinci basamak saglik hizmetlerinin etkinliginin biytk énem tagidigi
gorilmektedir. Sistemin temelinde, bireyin éncelikle birinci basamaga bagvurmasi ve ihtiyag dogrultusunda tst
basamaklara yénlendirilmesi yer almaktadir. Ancak mevcut uygulamada, bireylerin dogrudan ikinci basamak saglik

kuruluglarina yéneldigi ve bu durumun sistemde tikanmalara yol actigi gézlemlenmektedir.
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Bu noktada aile hekimlerinin rolii kritik nemdedir. Gerekli durumlarda teletip uygulamalariyla 6n degerlendirme
yapilmasi ve ardindan uygun yénlendirmelerin saglanmasi, sistemin daha etkin islemesine katki sunabilir. Tani, sevk,

koordinasyon ve erisim siireclerinin biittinctl bir yaklagimla ele alinmasi gerekmektedir.

Randevu sisteminde de benzer sorunlar yasanmaktadir. Aile hekimi tizerinden yapilan bagvurularin daha hizli sonug
verdigi durumlar s6z konusu olsa da, bireylerin bu konudaki farkindalik diizeyi yeterli degildir. Bu nedenle toplumun

bu alanlarda da bilinclendirilmesi gerekmektedir.

Onleyici saglik hizmetlerinin, tedavi siireclerine kiyasla daha etkin ve stirdiiriilebilir oldugu bilinmektedir. Ancak

bunun igin saglik hizmet basamaklari arasindaki gecislerin dogru sekilde kurgulanmasi buytik nem tagimaktadir.

Egitimciler olarak sunu &zellikle vurgulamak isterim: Bu bilincin en etkili sekilde kazandirlabilecegi alan egitim
ortamlandir. Cocuklar, 8grendiklerini zaman icinde icsellestirerek hem kendi yasamlarina hem de topluma
yansitabilmektedir. Bugiin atilan bu farkindalik tohumlarinin, gelecekte karar alici bireyler araciligiyla cok daha giiclii

sonuglar doguracagina inaniyorum.

Farkindalik ve koordinasyon arasindaki iligkiyi basit bir drekle ifade etmek mimkindir: Bir kisinin baslattigs
alkigin, diger katiimailarin katilimiyla giderek giiclenmesi gibi, farkindalik arttikca koordinasyon da dogal olarak

gliclenmektedir. Bu siiregte sivil toplum kuruluglarinin rolii son derece kritiktir.
Nitekim farkindalik olustugunda, koordinasyonun da kendiliginden gelistigini ggrmekteyiz.

Bu cercevede, Mustafa Kemal Atatiirk'tin “Beni Tirk hekimlerine emanet ediniz” séziine atifla, Turk hekimlerinin,

egitimcilerin ve toplumun tiim paydaglarinin bu siireci bagariyla yiriitecegine olan inancimi ifade etmek isterim.

I. Nadir Yasamlar v
Madir Tiryesi

f,eldiniz
H.f i~ [elcom®
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Pediatrik Nadir Hastaliklar ve Kronik ilerleyis Analizi
Moderatér

Cocuk Hasta Popiilasyonu ve Klinik Gergeklik

Nadir hastalik tanisi alan bireylerin yaklasik %50sinin cocuk oldugu gercegi, konunun sadece bir saglik meselesi
degil, ayni zamanda bir egitim ve sosyal gelisim meselesi oldugunu saptamistir. Bu cocuklarin biiytik bir kisminin tani
alsa dahi tam anlamiyla tedavi edilemeyen, metabolik ve kronik ilerleyici stireclerle miicadele ettigi ifade edilmistir.
Hastaligin bu dinamik ve ilerleyici yapisi, hastalarin yasam boyu 6zel destek gereksinimlerini beraberinde getirdigi

vurgulanmustr.

Tani ve Tedaviye Erigsimdeki Yapisal Giigliikler

Sektérel tartigmalarin odaginda yer alan “tani koyma zorlugu” ve “tedaviye erigim engelleri” bagliklarinin, pediatrik
grupta ¢ok daha derin sosyal sonuclar dogurdugu belirtilmigtir. Egitimcinin perspektifinden bakildiginda; tibbi

zorluklarin, cocugun okul hayati ve toplumsal entegrasyonu tizerinde dogrudan bir bariyer olusturdugu saptanmustir.

Kategorizasyon Tartismasi: Nadir Hastaliklar ve Engellilik iliskisi

Milli Egitim Bakanligi ve Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi perspektifinden, “nadir hastaliklarin engellilikten ayn bir
6zgiin baglik olarak ele alinmasi gerekliligi” kritik bir soru olarak giindeme taginmistir. Meveut engellilik tanimlarinin,
nadir hastaliklarin getirdigi 6zel metabolik ihtiyaclari, atak dénemlerini ve ilerleyici dogayr kapsamakta bazen yetersiz
kalabildigi ifade edilmistir.

Bakanliklar Arasi Stratejik Konumlandirma

Nadir hastaliklarin engellilik semsiyesi altinda degerlendirilmesinin bazi birokratik kolayliklar saglasa da bu
hastaliklarin kendine has dinamikleri (6zel diyetler, genetik danismanlik, stirekli ilag takibi) nedeniyle mustakil bir
politika alani olarak tanimlanmasinin faydalari tartismaya acilmigtir. Bu ayrimin, ézellikle ézel egitim miifredatlarinin

ve sosyal destek paketlerinin “hastaliga 6zgii” revize edilmesi acisindan bir gereklilik olabilecegdi degerlendirilmistir.

Biitiinciil Yaklagim ve Toplumsal Dokunus

Egitimci kimliginin stirece dahil olmasinin, tibbi terminolojinin &tesinde “insana dokunan” bir derinlik kazandirdigji
saptanmustir. Nadir hastaliga sahip bir cocugun sadece “hasta” degil, ayni zamanda bir “8grenci” ve “sosyal birey”
oldugu gerceginden hareketle; egitim, aile ve saglik politikalarinin bu kesisim kiimesinde senkronize edilmesi
gerektigi sonucuna varilmigtr.

Egitim Sistemine Erigim ve Erken Uyari Mekanizmalar

Fazilet DURMUS
Milli Egitim Bakanhgi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii nde Genel MiidiirYardimcisi

Veri Paylasimi ve Kurumsal Haberdarlik Sorunu

Nadir hastalikli cocuklarin egitim haklarindan tam anlamiyla yararlanabilmesi 8niindeki en buiytik engelin “haberdarlik”
oldugu saptanmustir. Tani alan cocuklara dair bilgilerin aileler tarafindan egitim kurumlarina iletilmemesi nedeniyle,
sistemin miidahale kapasitesinin sinirli kaldigi vurgulanmustir. Tani konulan saglik basamagr (aile hekimligi veya
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hastaneler) ile Milli Egitim Bakanligi arasinda, kisisel verilerin korunmasi ve gizlilik ilkeleri gézetilerek isleyen otomatik

bir uyan sisteminin kurulmasi &nerilmistir.

Anayasal Haklarin Dengelenmesi

Kisisel verilerin gizliligi ile cocugun anayasal bir hak olan “egitim hakki” arasinda hassas bir denge kurulmasi gerektigi
belirtilmigtir. Saglik sisteminde tani konuldugu anda, ilgili ilce milli egitim mudurliklerine diisecek bir dijital uyarinin,

cocugun egitim sureglerine hizli ve etkin bir sekilde mudahil olunmasini saglayacag degerlendirilmistir.
Milli Egitim Bakanligi Hizmet Kapasitesi ve Esneklik

Egitim sisteminin nadir hastalikli ve ézel gereksinimli cocuklara hizmet sunma noktasinda guiclii bir altyapiya sahip
oldugu ifade edilmistir. Giincel veriler 1g1§inda;

* Evde Egitim: 10 binin tizerinde dgrenciye saglanan erisim,

* Hastane Egitimi: 500'in izerinde 6grenciye sunulan kesintisiz hizmet, sistemin operasyonel giictinii ortaya
koymaktadir.

Uygulama Esnekligi ve Egitim Saatleri

Yénetmeliklerin haftada en az 10 saat egitim 6ngdrmesine ragmen, nadir hastalikl cocuklarin ihtiyaglar dogrultusunda
bu srenin 30 saate kadar ¢ikarlabildigi ve bu konuda herhangi bir kisitlamanin bulunmadigi belirtilmistir. Temel
sorunun hizmet sunumundan ziyade, bu hizmete ihtiyac duyan “cocuga ulagma” noktasinda yasandigi ifade

edilmistir.

Taniy1 Kabullenme Siireci ve Veli is Birligi

Ozel 8grenme giicliigii veya otizm gibi daha yaygin tani gruplarinda dahi velilerin durumu kabullenip sisteme dahil
olmalarinin zaman aldigs; nadir hastaliklarda bu stirecin cok daha komplike bir hal aldigi saptanmistir. Rehberlik
hizmetlerinin etkinlestirilmesi icin sadece tibbi taninin degil, ailenin sisteme olan giiveninin ve is birliginin de eg

zamanli olarak tesis edilmesi gerektigi vurgulanmustr.

Stratejik Koordinasyon

Nadir hastaliklarin yénetiminde koordinasyon basliginin sadece saglik birimlerini degil, egitim birimlerini de
kapsayacak sekilde genisletilmesi gerektigi sonucuna varilmistir. Saglik basamagindan egitim basamagina uzanan
dijital bir képriintin kurulmasi, nadir hastalikli cocuklarin sosyal ve akademik gelisimlerinin stirdirtlebilirligi agisindan

hayati 5nem tagimaktadir.

Dijital Ekosistem ve Kurumlar Arasi Veri Entegrasyonu
Moderatér

E-Nabiz ve E-Okul Sistemlerinin Senkronizasyonu

Turkiye'nin sahip oldugu guiclt dijital altyapinin, kurumlar arasi is birligini kolaylastiracak sekilde optimize edilmesi
gerektigi vurgulanmisti. Mevcut e-Okul ve e-Nabiz sistemlerinin entegre edilmesiyle, nadir hastalikli bir cocugun
okul nakli veya kayit islemlerinde saglik verilerinin ve 8zel gereksinimlerinin otomatik olarak egitim sistemine
aktarilabilecegi saptanmstir. Bu entegrasyonun, egitimcilerin tibbi detaylara bogulmadan sadece “destekleyici

dnlemler” noktasinda haberdar edilmesini saglayacak bir mekanizmaya déntstirilmesi dnerilmistir.
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Tani Siirecindeki Psikososyal Yipranma ve Gecikme

Nadir hastaliklarda tani alma siresinin 7 yila kadar uzayabildigi ve bu belirsizlik déneminin aileler icin bir “kabus”
niteligi tasidigyi ifade edilmistir. Tani geciktikce hastaligin ilerledigi ve geri déniisti olmayan hasarlarin olustugu; bu
surecte ailelerin hem tibbi hem de psikolojik olarak ciddi bir yipranma yasadigi saptanmigtir.

Sosyal Hizmet Modelleri ve Multidisipliner Yaklagim

Tani Sonrasi Eve Déniis Protokolii olarak Almanyadan Uluslararasi iyi uygulama érnekleri kapsaminda, tani konulan
hastanin dogrudan eve génderilmedigi multidisipliner modellerin 6nemi vurgulanmistir. Bu modellerde;

* Psikolojik Destek: Tani sonrasi ailenin yasadigi travmanin yénetilmesi.

* Sosyal Hizmet Uzmani Miidahalesi: Ev ziyaretleri ile ailenin fiziksel ve sosyal ihtiyaclarinin yerinde tespit
edilmesi.

* Yol Haritasi Belirleme: Hastaligi bilmeyen ailenin, haklari ve talep edebilecegi hizmetler konusunda
yonlendirilmesi stireclerinin hayati oldugu saptanmustir.
Sosyal Hizmet Kapasitesi ve Hedef Kitle Analizi

Turkiyedeki sosyal hizmet altyapisinin ev ziyaretleri gerceklestirebilecek kapasiteye sahip oldugu, ancak bu
hizmetlerin halihazirda agirlikli olarak “yoksulluk sinirnin altinda” kalan ve aktif talepte bulunan ailelere odaklandig
saptanmigtir. Nadir hastalik yénetiminde bu kriterlerin tek bagina yeterli olmadig ifade edilmistir.

“Gizli Yoksul” Ailelerin Tespiti

Gelirdiizeyikagit izerinde yeterli gériinen ancak nadir hastaligin getirdigiyiiksek tedavi, bakim, diyet ve cihaz giderleri
nedeniyle fillen zor duruma diisen “gizli yoksul” ailelerin sistem tarafindan saptanmasi gerektigi vurgulanmustir. Bu
ailelerin sosyal destek sistemine dahil edilebilmesi icin sadece gelir odakli degil, “gider ve ihtiya¢” odakli yeni bir

sosyal hizmet tarama modelinin gelistirilimesi gerektigi sonucuna varilmustr.
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Sosyal Politikalar Perspektifinden Nadir Hastaliklar:
Mevcut Durum ve Gelisim Alanlari

Ayse TURKAY AYDEMIR / Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanlgi Temsilcisi

Nadir hastaliklar konusu, Bakanligimiz agisindan farkli ve ayri bir baslik olarak ele alinmaktadir. Meveut calismalarimiz,
bireyin hasta olup olmamasindan bagimsiz olarak, cogunlukla hastalik sonrasinda ortaya cikan sosyal ihtiyaclara
yoneliktir. Bu cercevede, dogrudan hastaligin kendisinden ziyade, bireyin ve ailesinin sosyal gereksinimleri ile bu

alanda farkindalik olusturulmasi tizerine odaklaniimaktadir.

Sosyal inceleme siireclerinde genellikle hastanelerde gérev yapan uzmanlarimiz devreye girmektedir. Ancak nadir
hastaliklara 6zel, dogrudan bu alana odaklanmis ayr bir birimimiz bulunmamaktadir. Bununla birlikte, bu alana
temas eden cesitli calismalar yiritilmektedir. Ornegin evlilik éncesi hazirlik siireclerinde, genetik hastaliklara
yonelik farkindalik egitimleri diizenlenmekte; genclere saglanan destekler kapsaminda bu egitimlerin alinmasi tegvik
edilmektedir. Ancak bu calismalarin uzun siredir devam eden uygulamalar olmakla birlikte, yeterince gelismedigi
ve daha ileriye taginmasi gerektigi degerlendiriimektedir. Bu toplanti, séz konusu calismalarin geligtirilmesi ve
paydaslarla daha yakin is birligi kurulmasi gerekliligini daha net ortaya koymustur.

Politika gelistirme strecleri; kamu imkanlar, mevzuat ve sivil toplum kuruluglarinin birlikte hareket etmesini
gerektirmektedir. Bu kapsamda, Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanliginin nadir hastaliklar alaninda nasil konumlanacag

ve hangi alanlarda katki sunacag, tiim paydaslarin ortak degerlendirmesiyle sekillendirilmesi gereken bir konudur.

Bakanligimizin genel yaklagimi cercevesinde ifade etmek gerekir ki, bireylerin yalnizca gelir diizeyi degil, ayni zamanda
harcama diizeyi de dnemli bir géstergedir. Ancak bu harcamalarin sistematik olarak tespiti ve degerlendirilmesi,
dogrudan Bakanligimizin yetki alaninda yer almamaktadir. Bu tir ihtiyaclarnin belirlenmesi cogunlukla bagvuru
ve bildirimler tizerinden miimkiin olabilmektedir. Bu nedenle, kapsamli ve sistematik bir tespit mekanizmas
olusturulmasi mevcut kosullarda kolay gériinmemektedir. Tespit sonrasinda kaynak tahsisi ise Bakanlik imkanlari

cercevesinde ayrica degerlendirilmesi gereken bir husustur.

Elbette arzu edilen, bu ailelerin bagvuru stireclerinde sosyal hizmetler kapsaminda ihtiyag duyduklari tim desteklere
erisebilmesidir. Ancak Bakanligimizin hizmet alani; cocuk, engelli bireyler, sehit ve gazi yakinlar ile sosyal yardimlar

gibi cok genis bir yelpazeyi kapsamakta ve bu durum biitce tizerinde nemli bir yiik olugturmaktadir.

Bu cercevede, nadir hastaliklarin ayri bir baslik olarak ele alinmasi; engellilik alani altinda yeni bir birim olarak
yapilandinlmasi ve hastaliga 6zgu politikalarin gelistiriimesi degerlendirilebilecek bir yaklagim olarak &ne ¢lkmaktadir.

Bu yénde atilacak adimlarin, ilgili tim paydaglarin katkisiyla sekillendirilmesinin 6nemli oldugu distinilmektedir.
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Onleyici Saglk Hizmetlerinde Koordinasyon ve Tarama Programlari
Moderatér

Biitce Otesi is Birligi ve Farkindalik Ekosistemi

Nadir hastaliklarla miicadelenin sadece finansal kaynaklara ve biitce kalemlerine indirgenmemesi gerektigi
vurgulanmustir. Saglk Bakanhgi, Milli Egitim Bakanligi ile Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi arasindaki stratejik
esgudimiin, ek bir maliyet yaratmadan toplumsal farkindaligi artirabilecegi saptanmigtir. Bakanliklar arasi
senkronizasyon sayesinde; tarama programlarina katilimin artinlmasi ve erken teshisin bir devlet politikasi olarak
tabana yayilmasinin, uzun vadede tedavi maliyetlerini diistiren en etkili yéntem oldugu ifade edilmistir.

Evlilik Oncesi ve Yenidogan Tarama Stratejileri

Hastaliklarin ortaya clkmadan engellenmesi (primer koruma) adina yiiriitilen evlilik dncesi taramalarin, riskli ciftlerin
belirlenmesinde kritik bir bariyer olusturdugu saptanmustir. Ozellikle akraba evliliklerinin yogun oldugu bélgelerde
bu taramalarin genisletiimesi ve yenidodan dénemindeki erken midahale sansinin maksimize edilmesi tzerine

yogunlagilmustir.

Ulusal Tarama Programlarinin Mevcut Durumu ve Kapsami

Uzm. Dr. Rahgan CINAR / Saglik Bakanhgi Halk Saghgi Genel Miidiirliigi, Halk Saghgi Tarama

Programlari Birim Sorumlusu

Tarama Programlarinda Bilgi Kirliligi ve Sosyal Diren¢ Analizi
Son dénemde yenidogan tarama programlarina (NTP) yénelik ciddi bir bilgi kirliliginin olustugu ve buna bagl

olarak “tarama redleri” oranlarinin nceki yillara gére katlanarak arttigi saptanmustir. Benzer bir egilimin agi redlerinde
(yaklagik 200 bin vaka) gorildigi hatirlatilarak, bu durumun bir halk saghg givenligi sorununa dénistiigi
vurgulanmistir. Ulke genelinde sunulan bu hayati hizmetin, asilsiz iddialar nedeniyle sekteye ugramasinin énlenmesi

gerektigi ifade edilmigtir.

Stratejik Hedef Kitle ve Erigim Kanallar

Farkindalik calismalarinin Saglik Bakanliginin tibbi sinirlarini asarak, toplumsal dokuya niifuz eden kurumlarla is
birligi icinde yuritilmesi nerilmistir. Bu kapsamda;
e Diyanet isleri Bagkanligi: Cuma hutbeleri ve dini rehberlik kanallan tizerinden taramalanin “cani koruma” ve

“emanet” bilinciyle iliskilendirilerek genis kitlelere ulastirimasi.

* Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanlig:: Evlilik éncesi egitim paketlerine tarama programlarinin éneminin dahil

edilmesi ve olumlu geri déntglerin kurumsallagtirimasi saptanmustir.

Kurumlar Arasi Sistematik Koordinasyon ve Gériiniirliik

Bakanliklar ve sivil toplum kuruluglarn (STK) tarafindan yiritilen daginik calismalarin yerine, daha sistematik,
gdrinir ve yiksek etki olugturacak bir yapinin kurulmasi gerektigi belirtilmistir. Belirli dénemlerde tiim kurumlarin
es zamanl olarak ayni mesajlar paylasacagi “koordineli farkindalik haftalar” veya “ulusal kampanya dénemleri”

olusturulmasinin etkisi vurgulanmustr.
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Yerel Yénetisim ve Muhtarlik Makaminin Stratejik Konumu

Fazilet DURMUS
Milli Egitim Bakanlgi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii nde Genel Miidiir Yardimeisi

Sahaya En Yakin Temas Noktasi: Muhtarliklar

Nadir hastaliklarin yénetiminde, hanelere fiziksel ve sosyal agidan en yakin idari birim olan muhtarliklarin stirece
dahil edilmesinin kritik snemi vurgulanmistir. Ozellikle Sosyal Yardimlagma ve Dayanisma Vakiflan (SYDV) ile olan
organik baglar nedeniyle muhtarlarin; ailelerin ihtiyaclarini, sosyo-ekonomik durumlarini ve “gizli yoksulluk” gibi

kagit tizerinde gériinmeyen krizleri saptamada en giivenilir kanal oldugu saptanmistr.

Genetik Yatkinlik ve Aile Ge¢misi Verisine Erigim

Saha deneyimleri (Bilecik, Sakarya, Mersin &rnekleri) 1siginda, muhtarlarin mahalle sakinlerinin aile yapilarina ve
genetik gegmislerine dair derinlemesine bilgiye sahip oldugu belirtiimistir. Bir ailede benzer semptomlarin baska
kimlerde gorildigi veya genetik yatkinliklarin takibi gibi hassas detaylara, yerel hafizayi temsil eden muhtarlar
araciligiyla cok daha hizli ve dogru bir sekilde ulagilabilecegi ifade edilmigtir.

Sosyal Destek Mekanizmalarina Hizli Erigim

Sosyal hizmetlerin ulagtinimasinda yasanan “gercek ihtiyag sahibi tespiti” sorununa yénelik, muhtarlarin saha denetim
glictinden yararlanilmasi dnerilmigtir. Ailelerin sadece resmi gelir beyanlarina gére degil, nadir hastaliklarin yarattigi
agir gider yiiki altindaki fiili durumlarina gére degerlendirilmesinde muhtarlik makaminin bir dogrulama ve rehberlik

merkezi islevi gérebilecegi saptanmigtir.

Galistay Kapanis Degerlendirmesi ve Gelecek Vizyonu
Moderatér - Giilnur GOKMEN

Sinerji ve Kolektif Katiimin Giicii

Calistay boyunca paylasilan tiim gérisler, sunulan ¢éziim énerileri ve paydaslar arasindaki etkilesim nadir hastaliklar
alaninda yeni bir dénemin baslangicini temsil etmektedir. Bugiin burada atilan adimlarin, baslangicta kiictk bir
“kartopu” etkisi yarattigj;; ancak bu etkinin paydaslarin destegi ve kararliligiyla buytyerek kapsamli bir degisime
dénigecedi vurgulanmustir.

Stratejik Sonug: Biitiinciil Bir Gelecek

Toplantinin sonunda olugan bu sinerjinin; saglik politikalarindan egitim modellerine, sosyal hizmetlerden yerel
ybnetimlere kadar her alanda karsilik bulmasi hedeflenmektedir. Moderatér, katilimcilarin degerli katkilarinin sadece
birer fikir olarak kalmayip, nadir hastaliklar ekosisteminde stirdiirilebilir ve kurumsal bir yapinin ingasi icin temel tagi

niteliginde oldugunu saptayarak sézlerini sonlandinlmistir.
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Calistay Siire¢ Yénetimi ve Projeksiyon
Moderatér - Prof. Dr. Zafer CALISKAN

Derinlegen Tartigmalar ve Uzlasi Hedefi

Calistayda ortaya konulan perspektiflerin, yarin yapilacak buytk toplantida eklenecek yeni katilimcilar, teknik sunumlar
ve farklibakis acilariyla derinlesecegi saptanmistir. Giintin sonunda elde edilen verilerin, yarinki ciktilarla birlestirilerek;
tzerinde uzlagilan stratejik noktalar ve ¢éziim bekleyen kronik alanlar bazinda kapsamli bir degerlendirmeye tabi

tutulacagr ifade edilmistir. Bugiin olusturulan fikri temelin, yarin somut bir yol haritasina evrilmesi hedeflenmektedir.

Sorumluluk Paylagimi ve Kamunun Merkezi Rolii

Akademik bir perspektifle; stirecin nihai sorumlulugunun ve yiritiicti giictinin kamu kurumlarinda oldugu
vurgulanmustir. Nadir hastaliklar gibi cok katmanli bir alanin yénetilmesinde; sivil toplumun ve akademinin roltiniin
“kanit tretmek, fikir gelistirmek ve proje sunmak” ile sinirli oldugu, ancak bu projelerin hayata gecmesi icin kamu
kurumlarinin konuyu sahiplenmesi ve gerekli uygulama alanini agmasi gerektigi saptanmigtir.

Kurumsal ve Sosyal Paydaslarin Fonksiyonel Gérevleri
Akademive Sivil Toplumun Destekleyici Rolti Stirecin stirdiirtilebilirligiicin paydaslarinrolleri su sekilde tanimlanmigtir:
*  Kamu Kurumlan: Aktif liderlik, mevzuat diizenlemesi ve uygulama alani yaratma.

+  Akademi: Bilimsel veri temini ve kanita dayali politika énerileri gelistirme.

*  Sivil Toplum ve Dernekler: Saha deneyiminin aktarilmasi ve savunuculuk yoluyla stirece katki saglama.

Siirekli Déniisiim ve ilerleme Odag

Kamu kurumlarinin bu stirecte daha aktif ve dénustiriict bir rol Ustlenmesi gerektigi saptanarak; gelecek yil
dizenlenecek oturumlarda, mevcut sorunlarin agildigi ve daha ileri diizey stratejilerin konusuldugu bir noktaya
ulagilmasi temenni edilmistir. Bir giin sonra yapilacak buytk Zirve Toplantiya hazirlik olarak yapilan bu calistay;

katiimailara sunulan tegekkiir ve kolektif calisma vurgusuyla sona ermistir.

Nalllr Hastallklar Zirvesi
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SON SOZ

Saglikli bir gelecek icin, ortak eylem; toplum bilincini ve erken tani kapasitesini artiran,
finansal mimariyi, deger temelli saghgr stirdirilebilir kilan ve tim kamu kurumlarini
merkezi bir koordinasyon altinda birlestiren “hasta merkezli bir yénetisim modeli” tizerine
insa edilmelidir.
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Katilima Profili

Nadir Yagamlar ve Nadir Hastaliklar Caligtay, davetli 40 katilimcinin yer aldigi kapali bir formatta
gerceklestirilmistir. Calistaya, basta Saglik Bakanligi'nin ilgili birim yéneticileri olmak tizere, Aile ve Sosyal
Hizmetler Bakanhgi, Milli Egitim Bakanlig, Sosyal Givenlik Kurumu (SGK), ilgili sektér temsilcileri ve sivil toplum
kuruluglarinin temsilcileri katilmustr.
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