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COVID-19 Pandemisinin Nadir Hastaligi1 Olan Bireyler
Uzerindeki Etkisi

The Effects of the COVID-19 Pandemic on People With Rare Diseases

! Merve Deniz PAK GURE

OZET

Amac¢: COVID-19’un hem saglik hem de sosyal hizmet sunum sistemleri iizerinde olumsuz etkileri bulunmaktadir. Pandemi siirecinde
toplumun bazi kesimleri dezavantajli olma konumunun daha da derinlestigi bir noktaya tasmmustir. Bu gruplardan biri de nadir hastalig1
bulunan kisileri kapsamaktadir. Nadir hastalig1 bulunan Avrupa'da 30 milyon, diinya genelinde ise 300 milyon kisi, pandemi sirasinda en
savunmasiz niifus gruplar1 arasinda yer almistir. Ciinkii genellikle kronik, karmasik, dejeneratif ve ciddi sekilde yeti yitimlerine ve
engellilige sebep olan nadir hastaliklar, 6zel bakim ihtiyaclar1 yaratmaktadir. Bu ¢alisma, nadir hastalig1 bulunan kisilerin COVID-19'dan
nasil etkilendigini incelemeyi amaclamaktadir. Yontem: Scopus, Web of Science, Networked Digital Library of Theses & Dissertations,
ProQuest ve Google Scholar veri tabanlar1 ‘nadir hastaliklar ve COVID-19’, ‘nadir hastaliklar ve koronaviriis’ ve ‘COVID-19'un nadir
hastaliklar iizerindeki etkisi’ anahtar kelimeleri kullanilarak Tiirk¢e ve Ingilizce olarak taranmustir. Tarama sonucunda 40 calismaya
ulasilmig ve aragtirma kapsamina alma kriterlerine uygun 18 makale belirlenmistir. Bulgular: Caligmanin bulgulari, nadir hastalig1 olan
hastalarin saglik sistemlerine erisim, giinliik yasam dinamiklerinin degismesi ve biitiinsel bakim hizmetlerine erisim ve psikososyal yonden
sorunlar yasadiklarin1 gostermektedir. Saglik hizmetlerine erisim agisindan teshis, tedavi ve rehabilitasyon hizmetlerinin kisitlanmasi gibi
ciddi sorunlar belirtilmektedir. Giinliik yasam dinamiklerinin degisimi ve biitiinciil bakima erisim agisindan, bakim hizmetlerinin aksamasi,
bakim verme sorumlulugunu aile iiyelerinin iistlenmesi ve bu siiregte ailelerin ekonomik olarak zorlanmasi bulunmaktadir. Psikososyal
gliclikler arasinda ise anksiyete, korku ve depresyon diizeylerinde artis ile ruh sagligi hizmetlerine erisimde kisitliliklarin yaganmasi
bulunmaktadir. Sonu¢: Nadir hastaligi olan bireylerin biyo-psiko-sosyal ve ekonomik yonlerden yasadigi zorluklarin ortadan
kaldirilmasinda hizmet sunum sistemlerinin gelistirilmesi 6nerilmektedir.

Anahtar sézciikler: COVID-19, Nadir hastaliklar, Dezavantajli gruplar

ABSTRACT

Aim/Background: COVID-19 has negative effects on both healthcare and social service delivery systems. During the pandemic, some
groups of society have found themselves in a position in which their disadvantage grew bigger. One of these groups include people with
rare diseases. 30 million people with a rare disease in Europe and 300 million worldwide were among the most vulnerable population
groups during the pandemic. Because, rare diseases that are chronic, complex, degenerative and cause serious sensation loss and create
special care needs. This study aims to examine how people with rare diseases are affected by COVID-19. Method: Scopus, Web of
Science, Networked Digital Library of Theses & Dissertations, ProQuest, and Google Scholar databases reviewed using the keywords 'rare
diseases and COVID-19', 'rare diseases and coronavirus' and 'the impact of COVID-19 on rare diseases' in Turkish and English. As a result,
40 studies were found and 18 articles were determined to be in accordance with the inclusion criteria. Results: The findings of the study
show that people with rare diseases experience problems in terms of access to healthcare systems, changing daily life dynamics, access to
holistic care services, and psychosocial aspects. Severe problems such as restriction of diagnosis, treatment, and rehabilitation services in
terms of access to healthcare services are mentioned. In terms of the change of daily life dynamics and access to holistic care, there are
disruptions in care services, family members assuming the responsibility of providing care, and families having economic hardships in this
process. Psychosocial difficulties include increased levels of anxiety, fear and depression, and limitations in accessing mental health
services. Conclusion: It is recommended that service delivery systems should be improved to eliminate the biopsychosocial and economic
difficulties of people with rare diseases.
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1. GiRiS

COVID-19 salgin1 2019 yilinin son aylarinda
Cin’in Wuhan kentinde baslamis olup tiim diinyaya
hizlica yayilmistir. Diinya Saglik Orgiitii (DSO)
tarafindan, Ocak 2021 tarihinde yayinlanan
COVID-19 durum raporunda 96.2 milyon kisinin
SARS-CoV-2 ile enfekte oldugu ve COVID-19
nedeniyle 2.06 milyon kisinin hayatin1 kaybettigi
belirtilmigtir.! Tiirkiye’de ise 10 Mart 2020
tarihinde ilk vaka bildirimi yapilmig, Saghk
Bakanligi tarafindan giin ve giin yeni enfekte kisi
say1st ve artan vefat sayilart bildirilmis ve salginin
ciddiyeti giderek artmistir. Nisan 2021 verilerine
gore Tiirkiye’de toplam test sayisi 43.148.200°¢
ulagsmistir. Semptom gosteren 4.150.039 hastayla
birlikte can kayb1 35.320’ye yiikselmistir.?

Salgimmin bu biyolojik etkisi tim diinyada
psikososyal ~ve ekonomik  degisimleri  de
beraberinde getirmistir. Siiphesiz, salginin bu yikici
yoni iilkelerin hem saglik hem de sosyal sistemleri
lizerinde olumsuz etkiler yaratmistir. Ulkeler yogun
karantina ~ Onlemleri  almis, sokaga c¢ikma
siirlamalart getirilmis, ¢ogunlukla evden calisma
bigimine gegilmis, hem kamu hem de 6zel sektérde
esnek caligma saatleri uygulanmig ve sosyal
hareketlilik biiyiikk o6lglide kisitlanmigtir.  Salgin
stirecinde saglik hizmetlerinin kullanim alanlarinin
biiylik bir ¢gogunlugu koronaviriisle enfekte olmus
kisilere ayrilmistir. Yogun bakim servisleri
ozellikle solunum destegi gereksinimi bulunan
hastalarin  ihtiyaglarim1  giderecek  bicimde
diizenlenmis, kendi uzmanlik alanlarinda farkli
polikliniklerde goérev yapan saglik personeli,
COVID-19 servislerinde gorevlendirilmis  ve
salgimin hizin1 azaltmak i¢in viriisle enfekte olmus
veya temasta bulunmus kisilerin  takibini
gerceklestirmek {izere filyasyon ekiplerinde saglik
calisanlar1 gorevlendirilmistir.

COVID-19 pandemisi, toplumdaki farkli
gereksinimleri bulunan kirilgan ve hassas gruplar
arasinda farkli etkiler yaratmigtir. Bu grupta yer
alan onemli bir niifus grubu ise nadir hastalig1
bulunan bireylerden olusmaktadir. Avrupa’da
yaklagik 30 milyon, Tiirkiye’de 5 milyon ve diinya
¢apinda nadir bir hastalikla yasamina devam eden
300 milyon kisi pandemi sirasinda en savunmasiz
niifus gruplan arasmda yer almistir.’> Genellikle
kronik, karmasik, ilerleyici tipte goriilen ve ciddi
sekilde yeti yitimi ve engel yaratma potansiyeli
bulunan nadir hastaliklar, salgin siirecinde 06zel
bakim gereksinimleri dogurmustur. Bu ¢alismanin
amaci, COVID-19 pandemisi siirecinde nadir
hastaliklart ~ olan  kigilerin  salgindan  nasil
etkilendigini incelemektir. Bu ¢aligma kapsaminda
oncelikle nadir hastaliklarin temel ozellikleri ve
kavramsal c¢ercevesi ortaya konulmus; ardindan
COVID-19 pandemisi silirecinde nadir hastaliklar

olan kisilerin salgindan nasil etkilendikleri lizerine
yapilan ¢aligmalarin bulgular1 aktariimastir.

Nadir hastaliklarin kavramsal cercevesi ve
ozellikleri

Nadir goriilen hastaliklar, Amerika Birlesik
Devletleri’nde 200.000°den ve Avrupa iilkelerinde
2.000’den daha az kisiyi etkileyen hastaliklar olarak
tanimlanmaktadir.’ Nadir hastaliklar genellikle
kronik ozelliktedir ve bu hastaliklara sahip olan
kisilerde ©nemli yeti yitimleri bulunmaktadir.**
Bugiine kadar on binden fazla farkli nadir hastalik
tiirii tespit edilmistir. Bu hastalik grubu icerisinde
gorece daha sik goriilen nadir hastaliklar arasinda
nadir goriilen kanserler, otoimmiin hastaliklar,
dogumsal anomaliler ile gen mutasyonlart ve
kromozomal anormalilerden kaynaklanan
hastaliklar ve c¢esitli metabolizma hastaliklari
bulunmaktadir.” Bu hastaliklarin %80’inin genetik
kokenli oldugu bilinmektedir. %20’sinin ise
enfeksiyonlarin (bakteriyel veya viral kokenli),
alerjilerin ve cevresel nedenlerin sonucu olarak
ortaya ¢ikt181 diisiiniilmektedir.®

Nadir hastaliklar, diinya niifusunun yaklagik
%3,5-%5,9’unu  etkilemektedir.> Bu  oranlar
Avrupa’da yaklasik 30 milyon ve diinya ¢apinda
300 milyon kisinin nadir bir hastalikla yasamini
stirdiirdiigiinii  gostermektedir. Nadir hastaliklar
biiylik oranda c¢ocukluk doneminde ortaya
cikmaktadir. Nadir hastaligt bulunan ¢ocuklarin
yaklagik %30’u bes yasindan Once yasamini
yitirmektedir. Tiirkiye’de ¢ocukluk déneminde Rett
Sendromu, Fenilketoniiri (PKU), Kistik Fibrozis
(KF), Konjenital Adrenal Hiperplazi ve Spinal
Miiskiiler Atrofi (SMA) diger nadir hastaliklara
kiyasla gorece daha sik goriilen nadir hastaliklar
arasinda bulunmaktadir. Yetigkinlik doneminde ise
Huntington hastaligi, Crohn hastaligi, Behget
hastalig1, nadir gorillen kanserler, cam kemik
sendromu  (Osteogenezis  Imperfekta), erken
yaglanma hastaligi (Progeria), nadir goriilen
metabolik hastaliklar ve Albinizm nadir goriilen bu
hastaliklara 6rnek olarak ifade edilebilir.”

Nadir hastaliklar alaninda gerek teshis
gerekse tedavi siireglerinde zorluklar
yasanabilmektedir. Nadir hastaliklar alaninda
calismalar yapan kurum, kurulus ve personel
sayisinin  kisitli  olmasi, teshis i¢in  gerekli
ekipmanlarin ~ (gesitli test ve  goriintiileme
yontemleri gibi) az sayida bulunmasi, bu
zorluklarin temel sebepleri arasinda bulunmaktadir.
Bu kosullar, nadir hastaliklarin dogru teshis
edilmesinde gecikmelere, etkili tedavinin uygun
zamanda alinamamasma ve hastaligin seyrinin
olumsuz etkilenmesine yol agmaktadir.” Tedavi
siirecine bakildiginda da benzer kosullarin mevcut
oldugu goriilmektedir. Ilk olarak, o6zellikle bu
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hastaliklarda belirli bir tedavi protokoliiniin
bulunmamast ve saglik hizmeti sunan &zellesmis
kurumlarin yetersizligi gibi sebeplerden dolay1
sorunlar yasanmaktadir. ikinci olarak ise nadir
hastaliklarin tedavisinde kullanilan ilaglara ‘yetim
ilaclar’ ismi verilmektedir. Bu ilaglarin maliyeti
oldukca yiiksektir. Bu ilaglarin saglik sigortasi
kapsaminda geri O6deme sistemlerine  dahil
edilememesi ~ sonucunda  hastalarin  tedavi
siireglerinde aksamalar meydana gelebilmektedir. !

Nadir hastaliklar, insan viicudundaki hemen
hemen her sistemi ve organ1 etkileyebilme
potansiyeli tasimaktadir. Bu biyolojik 6zelliklerin
yol agtign etkiler psikososyal ve ekonomik
yonlerden de hem nadir hastalii bulunan bireyi
hem de aileyi etkilemektedir. Bu hastaliklar
genellikle yasam kalitesinde bozulmalara neden
olmakta, ruh sagliginda ciddi depresif duygu durum
ve kaygi ortaya c¢ikarmakta, bakim yiiki
olugturmakta ve finansal durum iizerinde yikic
etkiler yaratmaktadir.!! Nadir hastaliklar1 olan
kisiler, saglik durumlarini korumak i¢in diizenli
olarak saglik hizmetleri sunuculari ile iletisim
halinde olmak durumundadir. Oldukga gii¢ sartlarda
yasayan bu kisiler, COVID-19 salgin1 gibi saglik
durumunu etkileyen Onemli kilometre taslari
karsisinda can yakict sorunlarla karsi karsiya kalma
potansiyeline sahiptir.

COVID-19 Pandemisi ve Nadir Hastaliklar

COVID-19 salgini, nadir hastalig1 bulunan kisilerin
yasaminda savunmasiz konumlarmi derinlestiren
bir dizi olumsuz etkiye sebep olmustur. Bu durum
karsisinda uluslararasi arenada faaliyet siirdiiren
sivil toplum inisiyatifleri, nadir hastaligi bulunan
kisilerin artan savunmasizlik durumunu politika
yapicilarin - ve yetkililerin  dikkatine sunmak
amaciyla cesitli ¢aligmalar ger¢eklestirmislerdir.

Uluslararas1 Nadir Hastaliklar Birligi (2020)
yayinladig1 ¢agrida oncelikle COVID-19 krizinin
onceden beri var olan saglik, sosyal ve ekonomik
esitsizlikleri pekistirdigini ifade etmistir.!> Daha
sonrasinda ise nadir  hastaliklarin  bakim
ihtiyaclarim1  ortaya ¢ikaran kronik, oldukca
karmagsik, ilerleyici ve ciddi sekilde saglikta
bozulmalara yol agan dogasini dikkate alarak; nadir
hastaliga sahip olan kisilerin kiiresel salgindan
etkilenen yiiksek riskli bir popiilasyon oldugunun
altim1 ¢izmistir. Bu mevcut kosullar kargisinda ise
iki alanda siirekli ve giiglendirilmis ¢abalara
gereksinim duyuldugu belirtilmistir. Bunlardan ilki,
onceden var olan esitsizliklerin siddetlenmesi
riskini ortadan kaldirmaktir. ikincisi ise nadir bir
hastalikla yasayan insanlar1 kiiresel salgin stirecinde
yasamimn her alaninda ayrimcilifa ugramaktan
korumaktir. Buna paralel olarak COVID-19’a karsi
miidahale ve iyilestirme stratejilerinin yani sira

tilkelerin saglik sistemlerinin uzun vadeli olarak
yeniden yapilandirma planlarinda bu kisileri daha
da savunmasiz hale gelmekten korumanin &nemi
vurgulanmaktadir.

COVID-19 pandemisinin ortaya ¢ikmasinin
ardindan  Nadir  Hastaliklar ~ Avrupa  Ag1
(EURORDIS), bu salgin karsisinda nadir hastaligi
olan bireylerin 06zel gereksinimlerinin oldugunu
ifade eden bir deklarasyon yaymlamistir. Bu
deklarasyonda, makro boyutta ulusal ve bdlgesel
diizeydeki politika yapicilan ile saglik ve sosyal
bakim profesyonellerinin nadir hastaligt olan
kisilerin  gereksinimlerinin  farkinda  olmalar1
gerektiginin alti g¢izilmistir. Boylece pandemi
sirasinda  “kimsenin  geride  birakilmamas1”
yoniindeki  ¢abalarin  desteklenmesi  gerektigi
vurgulanmistir.3 Sonug olarak ise nadir goriilen bir
hastalikla yasayan insanlarin, ailelerinin ve bakim
veren kigilerin mevcut kriz sirasinda endigelerinin
ve ihtiyaclarinin biitiinciil bakis agisiyla acil olarak
dikkate alinmasi gerektigine yonelik bir c¢agr
yapilmigtir.

Amerikan Ulusal Nadir Hastaliklar Orgiitii
(NORD), nadir hastaliklar1  olan  kisilerin
pandemiden nasil etkilendiklerini 6grenmenin ve bu
halk sagligi kriziyle ilgili yanitlar iretmenin gerekli
oldugunu ortaya koymustur.'* Bu kapsamda nadir
hastalig1 bulunan kisilerin tibbi siireglerde sorunlar
yasayabileceklerini, saglik durumlarmin olumsuz
etkilenebilecegini, 6zellikle karantina siireclerinin
psikolojik  saglik agisindan  negatif etkiler
yaratabilecegini, bu siirecte bu kisilerin gereksinim
duyabilecekleri  kaynaklara  erisimde  sorun
olabilecegini 6ngdren bir dayanisma ¢agrisi
yaymlanmustir.

Nadir Hastalik Organizasyonlar1  Asya
Pasifik Ittifaki da koronaviriis pandemisi karsisinda
nadir hastalifi  bulunan kisilerin  yasadiklar
giicliiklerin aragtirilmasinin ve kamusal otoritelerin
bu konuda roller iistlenmesinin gerekliliginin altini
cizmigtir. Bu baglamda kiiresel salgin siirecinde
saglik  hizmetlerine erisimin, insan haklar
ihlallerinin 6nline gegilmesinin ve nadir hastaligi
bulunan kisilerin gereksinim duyduklar1 kaynaklara
erisiminin saglanmasi yoniinde desteklenmeleri
vurgularinda bulunulmustur. '

Tiirkiye’de nadir goriilen hastaligi olan
bireylerin pandemi siirecindeki yasamlarini ele alan
caligmalar da bulunmaktadir. Tirkiye Saglik
Enstitiileri Baskanligi (TUSEB), Tiirkiye Halk
Sagligi ve Kronik Hastaliklar Enstitiisii (TUHKE)
ve ORPHANET-Tiirkiye ekibi tarafindan ilgili tip
meslek oOrgiitlerinin is birliginde bilgilendirme
faaliyetleri gerceklestirmistir. Bu Orgiitler arasinda
Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi, Noromiiskiiler
Hastaliklar Arastirma Dernegi, Tiirkiye Fiziksel T1p
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ve Rehabilitasyon Dernegi ve Cocuk Genetik
Hastaliklar1 Dernegi  bulunmakta olup, nadir
hastaligt  bulunan bireylerin ve ailelerinin
pandeminin olumsuz etkilerinden korunmalar1
amaciyla tibbi bilgiler sunmaktadir.'> Bununla
beraber T.C. Saghik Bakanligi tarafindan nadir
hastaligt bulunan bireylerin pandemi siirecinde
hastaneye gitmeksizin ilag raporlarini
yenilemelerini  gergeklestirmek {izere mevcut
raporlarin  siiresi uzatilmigtir. Tiirkiye’de nadir
hastaligi olan bireylerin seslerini duyurmalarinda
onemli bir sivil toplum inisiyatifi olan Nadir
Hastaliklar Ag1 ise COVID-19 salgmi siirecine
yonelik acil bir ¢agr1 yaymlamistir. Bu ¢agrida,
COVID-19 nedeniyle nadir hastaliklara sahip
bireylerin ~ hastanelerde uygulanan  tedavi
stireclerinde aksamalar yasandigi vurgulanmig ve
tibbi destege erisim ve tedavi konusunda kamu
otoritelerinden destek istenmistir. '

Hem Tiirkiye’deki hem diinyanin dort bir
yanindaki uluslararasi kuruluglarin da belirttigi
tizere; koronaviriis pandemisi, nadir hastalig1 olan
bireyleri ve ailelerini gerek biyolojik gerek
psikososyal gerekse ekonomik yonlerden olumsuz
etkileme potansiyeli tasimaktadir. Bu c¢aligmada
COVID-19 pandemisi siirecinde nadir hastaliklar
olan kisilerin salgindan nasil etkilendigine yonelik
literatlirde gerceklestirilen caligmalara
odaklanilmaktadir. Calisma sonucunda elde edilen
bulgularin nadir hastaligi olan bireylerin COVID-
19 pandemisi siirecinde yasadiklar1 sorunlarin fark
edilmesinde ve bu sorunlarin ¢6ziimiine ydnelik
hizmet sunum sistemlerinin  gelistirilmesinde
faydali olacagi diistiniilmektedir

2. YONTEM

Bu ¢alismada 15 Mart 2020- 15 Haziran 2021
tarihleri arasinda yayinlanan ve nadir hastaliklar ile
COVID-19 arasindaki iliskiyi ele alan bilimsel
caligmalara odaklanilmigtir. Caligma kapsaminda
‘nadir hastaliklar ve COVID-19’, ‘nadir hastaliklar
ve koronaviriis’ ve ‘COVID-19'un nadir hastaliklar
tizerindeki etkisi’ anahtar kelimeleri kullanilarak
Scopus, Web of Science, Networked Digital
Library of Theses and Dissertations, Proquest ve
Google Scholar veri tabanlar Tiirkce ve Ingilizce
olarak taranmistir. Gergeklestirilen bu tarama
sonucunda 40 calismaya ulasilmigtir. Caligmaya
dahil edilme kriterleri arasinda “nadir hastaliklar”
ve COVID-19 iliskisini ele alan “tam metin olarak
yaymlanmis c¢alismalarin” olmasi bulunmaktadir.
Taramalar sonucunda elde edilen c¢alismalar
oncelikle baglik ve Ozet yoniinden
degerlendirilmistir. Dahil etme kriterlerine uygun
olan 18 makale belirlenmistir (Tablo 1). Elde edilen
bu  makaleler  iizerinden  igerik  analizi
gerceklestirilmistir. Igerik analizi sonucunda ise
COVID-19 pandemisinin nadir hastaligi olan
bireylere etkisi, belirlenen bagliklar altinda
irdelenmistir.
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Tablo 1. Literatiir taramas1 sonucunda nadir hastaliklar ve COVID-19 pandemisi iliskisini ortaya koyan

caligmalar

Yazarlar Yil Bashk Yaymnlandig: yer Konu

Chung ve ark.'” 2020 COVID-19 European Journal of | Hong Kong’da 89 farkh
pandemisinin Hong | Medical Genetics nadir hastaliga sahip 272
Kong'daki nadir hastaligi birey {iizerinde COVID-19
olan hastalar iizerindeki pandemisinin etkisi, hasta ve
etkisi bakim veren perspektifinden

incelenmistir.

Koningsbruggen-Rietschel ve | 2020 SARS-CoV-2 klinik | European COVID-19  pandemisinin

ark.'® arastirmalart ~ bozuyor: | Respiratory Journal kistik fibrozis gibi solunum
Nadir bir hastaliga 6zgii yolu hastaliklar1 tizerindeki
deneme aginin rolii etkilerini, bu siiregteki klinik

deneyler baglaminda ele
almaktadir.

Baynam ve ark."” 2020 Nadir bir salgin sirasinda | The Medical Journal | Avustralya’da  nadir  bir
nadir olani korumak of Australia hastalikla yasamina devam

eden kisilerin salgindan nasil
etkilendigini ele almaktadir.

Talarico ve ark.? 2020 Kiiresel bir saglik acil | International Journal | COVID-19 salgminin ortaya
durumundan sonra nadir | of  Environmental | ¢ikmasinin ardindan nadir
hastaliklarin  gelecegini | Research and Public | hastaligi bulunan kisilerin
sekillendirmek: dikkate | Health gereksinim duyduklar saglik
alinmasi gereken hizmetlerinin nasil organize
organizasyonel noktalar edilmesi  gerektigini ele

almaktadir.

Lampe ve ark.?! 2020 COVID-19'un nadir | Orphanet Journal of | COVID-19 pandemisinin
metabolik hastalar ve | Rare Diseases nadir goriilen kalitsal
saglik hizmeti metabolik bozukluklarin
saglayicilar1  {izerindeki yonetimi ve tedavisi de dahil
etkisi: iki MetabERN olmak iizere gilinliikk yasamda
anketinin sonuglart ortaya ¢ikardigi sorunlari ele

almaktadir.

Corrons ve ark.? 2020 Nadir anemiler, orak | Acta Biomed Nadir hematolojik
hiicre  hastalign ~ ve hastaliklara ~ sahip  olan
COVID-19 bireylerin COVID-19

stirecinden nasil
etkilendigini ele almaktadir.

Brizola ve ark.? 2020 COVID-19 salgini | Orphanet Journal of | Nadir goriilen kemik
sirasinda nadir goriilen | Rare Diseases hastaliklar1 bulunan
kemik hastaliklar1 olan bireylerin COVID-19
hastalara uzaktan yiiksek salgininda  desteklenmeleri
kaliteli bakim saglamak icin kurulan yardim hatti

girisiminin temel O6zellikleri
ele alinmaktadir.

Fiumara ve ark.? 2020 COVID-19 Pandemi | Journal of Clinical | Kronik, ilerleyici ve g¢oklu
Salgini ve Nadir | Medicine sistem  hastaliklar1  olan
Lizozomal Hastaliklar lizozomal depo bozukluklari
Olan Hastalar bulunan bireylerin COVID-
Uzerindeki  Psikolojik 19  pandemisi silirecinde
Etkisi yasadiklart tibbi ve

psikososyal sorunlar1 ele
almaktadir.

Chowdhury ve ark.? 2021 COVID-19 Pandemi | Frontiers in Public | Pandemi sirasinda
Caginda Nadir | Health kurumlarin, hastalarin,
Hastaliklari ailelerinin ve bakim
Aragtirilmasi ve verenlerin karsilastigi klinik,
Yonetimi: Zorluklar ve organizasyonel ve ekonomik
Onlemler zorluklarin nadir

hastaliklarin ~ y6netiminde
bakimin siirekliligine olan
etkisi ele alinmaktadir.

Talarico ve ark.? 2021 COVID-19'un nadir ve | Nature Reviews | Avrupa Nadir ve Kompleks
karmagik bag dokusu | Rheumatology Bag Dokusu ve Kas-iskelet

hastaliklar1  {izerindeki

Hastaliklar1 Referans  Ag1
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etkisi: ERN (ERN ReCONNET)

ReCONNET deneyimi tarafindan COVID-19’un {ist
diizey  bakim  saglama
konusundaki gereksinimleri
cle alinmaktadir.

Rubio-San-Simon ve ark.?’ 2021 COVID-19  pandemisi | Clinical and | COVID-19 pandemisinin
sirasinda  ¢ocukluk ¢ag1 | Translational Ispanya'daki ik  ayinda
kanserine yonelik erken | Oncology pediatrik kanser i¢in faz I-II
evre klinik deneylerinde denemelerinin  yiriitilmesi
karsilasilan  zorluklar: iizerindeki etkisini analiz
Ispanyol Pediatrik etmektedir.

Hematoloji ve Onkoloji
Dernegi'nin

(SEHOP) yeni ajanlar
grubundan bir rapor

McMullan ve ark.?® 2021 COVID-19'un nadir | BMC Research | COVID-19'un nadir goriilen
goriilen hastalik destek | Notes hastaligi/hastaliklar olan
gruplari tizerindeki hastalar1 destekleyen gruplar
etkisinin iizerindeki etkisini
degerlendirilmesi degerlendirmeyi

amaglamaktadir.

Chaplin® 2021 Maskelenmenmis: Orphanet Journal of | Ingiltere’de mastositoz ile
COVID-19  pandemisi | Rare Diseases yasamina devam  eden
sirasinda ii¢ hastanin hastalarin COVID-19
nadir goriilen hastalik pandemisinden nasil
deneyimlerine dair bir etkilendikleri ele
icgoril alinmaktadir.

Aktag®® 2021 Bir saglik krizi sirasinda | Health Expectations | COVID-19 pandemisi
kronik ve nadir hastalik sirasinda  Tiirkiye'de kronik
hastalarinin saglik veya nadir hastaliklar1 olan
hizmetlerine erigimi: hastalarin saglik
Tirkiye'de COVID-19 hizmetlerine erigim
pandemisi 6rnegi deneyimleri ele

alinmaktadir.

Pak Giire ve ark.?! 2021 COVID-19'un Asia Pacific Journal | COVID-19'un Tiirkiye'deki
Tiirkiye'de nadir | of Social Work and | nadir  hastaliklar1  olan
hastaliklara sahip | Development kisilerin psikososyal
kisilerin psikososyal yasamlart ve sosyal destek
yasamlart ve  sosyal kaynaklar1 iizerindeki
destek kaynaklar1 etkilerini incelemektedir.
iizerindeki etkilerinin
incelenmesi

Limongelli ve ark.?? 2021 COVID-19 salgint | Journal of Public | Campania'daki nadir
sirasinda nadir goriilen | Health hastaliklar aginin COVID-19
bir hastalik saglik agmin salgini sirasinda  nadir
karsilastigi teshis hastaliklar1  olan  kisilerin
sorunlart: Campania deneyimlerinin belirlenmesi
Nadir Hastalik Kayit amaglanmgtir.

Defterinden alinan
veriler

Halley ve ark.?? 2021 “Goriiniise gore su anda | Genetics in Medicine | Nadir ve teshis edilmemis
diinyada mevcut olan tek hastaliklart  olan kisilerin
hastalk ~ COVID-19”: COVID-19 pandemisinden
COVID-19  pandemisi nasil etkilendiklerini ele
sirasinda nadir goriilen almaktadir.
veya teshis edilmemis
bir hastalikla yasamak

Chung ve ark.3 2021 Tematik bir ¢aligma: | Orphanet Journal of | COVID-19  pandemisinin
COVID-19 Rare Diseases Asya Pasifik bolgesindeki
pandemisinin Asya nadir hastalik
Pasifik bolgesindeki on organizasyonlar1 iizerindeki
yerleskede nadir goriilen etki alanlarmi
hastalik organizasyonlari degerlendirmek
ve hastalar tizerindeki amaglanmstir.

etkisi
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3. BULGULAR

Calisma kapsaminda elde edilen arastirmalar, nadir
hastaligt olan kigilerin COVID-19'dan ii¢ agidan
etkilendigini ortaya koymaktadir. Bunlar; saglik
hizmetlerine erisimde sorunlar, biitiinciil bakima
erisim problemleri ve giinliilk yasam dinamiklerinde
degisimi ve psikososyal sorunlari igermektedir
(Sekil 1).

Sekil 1. COVID-19 pandemisinin nadir hastalig1 olan
bireylere etkisi

dinamiklerinde degisim ve

Giinliik yasam
biitlinciil bakima erigim

Saglik hizmetlerine

vat Psikososyal
erisim sorunlar

COVID-19 ve
nadir
hastaliklar

Saghk hizmetlerine erisimde sorunlar

COVID-19 salgini, nadir hastaliklar1 olan bireylerin
saglik hizmetlerine erigimini &nemli Olciide
etkilemistir. Kiiresel salgin, o&zellikle bagisiklik
sistemi sorunlar;, otoimmiin bozukluklar ve
solunum sistemi hastaliklart olanlar ile bagisiklik
sistemini baskilayici ilaglar kullanan nadir hastalig
olan bireyler i¢in daha ciddi riskler igeren bir siireg
yaratmigtir. Bu hastalar saglik kosullarina daha
fazla dikkat etmek ve kendilerini viriise kars1 daha
fazla korumak zorunda kalmglardir.>!7- 3

COVID-19 nedeniyle tim iilkelerde genel
popiilasyonda saglik hizmetlerine ihtiya¢ duyan kisi
sayisinda artts meydana gelmistir. Bu nedenle
saglik calisanlari, tibbi cihazlar, yogun bakim
initeleri ve hastane yataklar1  koronaviriis
servislerinde hizmet sunumu i¢in yogunlasmustir.3
Buna karsilik nadir goriilen hastalia sahip olan
bireylerin saglik hizmeti aldig1 ileri diizey
uzmanliga sahip olan saglik kuruluslari, pandemi
hastanesi olarak hizmet vermeye baglamistir. Bu,
hastalarin virlise yakalanma riskini arttirdigindan
dolayr saglik  kurumlarindan  hizmet alma
oranlarinda diisiise yol agmistir. Buradan hareketle
saglik tesislerine yapilan ziyaretler, organ nakli
veya farmakoterapiler dahil olmak {izere her tiirlii
medikal girisimler, tibbi taramalar, tetkikler ve
randevular ertelenmistir. Tedavisi  yasadiklari
sehirden farkli bir gehirde devam eden hastalar,
seyahat kisitlamalariyla kars1 karsiya kalmistir.>!®
36 Bu zorluklar kargisinda saglik durumu kontrolleri

icin takipler telefonla veya diger tele tip hizmetleri
araciliftyla yapilmaya baslamistir.'” Bu durumun
saglik kontrollerini aksatmasi ve nadir hastaliklarin
seyri lizerinde olumsuz bir etkiye yol agmasi
muhtemel olarak goriilmektedir. Saglik
hizmetlerine erisimde yasanan bu durum, hastalarda
saglik kuruluslarina gitme ve gitmeme arasinda
kararsizliga neden olmustur.'®!® Bu durum da nadir
bir hastalikla yasayan insanlarin gerekli saglik
bakimin1  siirdiirmek icin ¢evrimi¢i teknolojin
kullanildigi  tele tip  hizmetlerinin  teminini
artirmalarma  yol agmustir.’’” Buna  karsilik
Avrupa’da yasayan nadir hastaligi olan on hastadan
dokuzu tele tip hizmetlerini kullanma deneyiminin
faydali oldugunu bildirmisgtir.2% 383

Avrupa’da nadir goriilen bir hastalig1 olan
yaklagitk on kisiden dokuzu, nadir goriilen
hastaliklar1 nedeniyle aldiklar1 bakimda kesintiler
yasamustir.®®  Bu  kesintiler arasmda  saglik
profesyonellerini diizenli olarak gdérememek ve
bakim hizmetlerinin bir kisminin beklemeye
almmasi bulunmaktadir.*'#* Ayrica her on kisiden
altist nadir hastaliklari igin uygun tibbi testlere ve
goriintiileme yontemlerine erigim
saglayamadigindan dolayr ihtiyag  duyduklar
tedaviyi  alamamustir.?®  Amerika  Birlesik
Devletleri'nde ~ de  benzer  bir  durumla
kargilagilmisttr.  NORD  tarafindan  yapilan
aragtirmanin  sonuglarmna goére, nadir hastalik
hastalarinin %74 {iniin randevulari iptal edilmis ve
hastalarin %65’1 telefon veya video konferans yolu
ile alternatif olarak randevu olusturmustur.'>4*

Nadir bir hastaligi olan kisiler, ilaglarini
temin etmekte de zorluklarla karsilagmistir.
Ilaglarin temininde en &nemli sorun alanlarindan
biri, bu ilaglarin dretim siireglerinin pandemiden
dolay1 olumsuz etkilenmesidir. Nadir hastaliklarin
tedavisinde kullanilan yetim ilaglarin
hammaddelerinin farkli {ilkelerden temin edilmesi
gerektiginden karantina kosullari ve smir kontrol
onlemleri bu maddelerin nakliyesini zorlagtirmistir.
Son olarak, iiretilen yetim ilaglarin iiretim alanindan
eczanelere dagitim siireci de olumsuz etkilenmistir.’
Bu nedenle yetim ilaglara gereksinim duyan nadir
hastalarin tedavilerinde aksamalar yasanmigtir.*>

Nadir hastaliklar1 olan bireylere bakim veren
saglik calisanlar1 da bu siiregte desteklenmeye
gereksinim duymustur. COVID-19 siireci sirasinda
nadir hastalarla ¢alisan  klinisyenlerin  yeni
kilavuzlara ihtiyact dogmustur. Ancak, bu
kilavuzlar1 tiim nadir hastaliklar1 kapsayacak
sekilde yapilandirmak igin zamana ihtiyag
bulunmaktadir.'” Hali hazirda nadir hastaliklar
alaninda kisitli bilgi birikimi ve uzmanlik alani
oldugu diisiiniildiiglinde nadir hastaliZi olan
insanlarin  COVID-19’a yakalandiklarinda saglik
hizmetleri icin izlenecek protokollerin
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olusturulmasi siireci uzun stirmektedir. Bu da nadir
hastaligt  olan kisilerin  saglik  hizmetlerine
erisiminde daha da gii¢ sartlar dogurmaktadir.’

COVID-19 salgini, saglik hizmetlerine
erisimde insan haklar1 ihlallerini de gilindeme
getirmistir. Nadir hastaligt olan kisiler; politika
yapict otoriteler tarafindan yaslilar, diyabet veya
kanser hastalar1 gibi savunmasiz olarak goriilen
niifus gruplar1 arasinda kabul edilmemistir.> Bu
durum da saglik hizmetlerine erisimde ayrimciliga
sebep olmustur. Almanya, Hollanda, Ispanya,
Ingiltere ve Isvigrede COVIDI19 salgminda
acil/yogun bakim hekimlerine rehberlik etmek icin
tasarlanmig  kritik bakim kilavuzlarinda nadir
hastalig1 olan kisilerin ayrimciliga ugradigina dair
raporlar yaymlanmigtir.?'*® Bu kosullar da nadir
hastaligt olan bireylerin saglik hizmetlerine
erisimde insan haklar1 ihlallerine ugradiklar
biciminde degerlendirilmesine yol agmustir.

Giinliikk yasam dinamiklerinin degismesi ve
biitiinciil bakimla iliskili sorunlar

COVID-19 pandemisi tiim diinyada oldugu gibi
nadir bir hastalig1 olan kisiler i¢in de giinliik yasam
dinamiklerinin ~ degismesine  sebep  olmustur.
Karantina onlemlerinin alinmasiyla beraber sosyal
hareketliligin  kisitlanmasi, okul-is ve iretim
stireclerinin ~ degigsmesi ve sosyal iliskilerin
teknolojiyle beraber doniisiime ugramasi gibi ‘yeni
normaller’ giindeme gelmistir. Bu kapsamda nadir
hastaligt olan kimi bireyler i¢in COVID-19
pandemisi, 6zellikle bakim hizmetlerine erisimle
ilgili krizlerin yasanmasiyla devam etmektedir.

Nadir hastaliklart olan kisiler, tedavilerini
desteklemek icin saglik hizmetlerinin yani sira
genellikle basgka ¢esitli hizmetlere de ihtiyag
duymaktadir.”> COVID-19 salgmi, bu hastalarin
ihtiya¢ duyduklar1 diger hizmetleri almalarini
kisitlamigtir. Pandemi nedeniyle fizik tedavi ve
rehabilitasyon hizmeti veren kuruluslar, 6zel egitim
ve rehabilitasyon hizmeti veren kurumlar, giindiiz
bakimevleri ve diger sosyal hizmet kuruluslari
gegici siireyle veya tamamen kapatilmigtir. Bu,
nadir hastaliklar1 olan kisilerin biitiinciil bakim
hizmetlerinden yararlanmasim  zorlagtirmistir.?!
Benzer bigimde personel ve kisisel koruyucu
ekipman  eksikligi nedeniyle evde bakim
hizmetlerine ihtiyag duyan nadir hastaligi olan
kisiler i¢in de temel bakim hizmetlerinin sunumuna
ara verilmistir. Kimi bakim kuruluglari ise hizmet
sunum sistemlerini pandemi siirecine gore yeniden
diizenlemek  durumunda  kalmistir.  Bakim
hizmetleri yoniinden yogun destege ihtiya¢ duyan
nadir hastaliklar1 olan kisiler, bu hizmetleri almak
icin uzun bekleme siireleri ile karsi karsiya
kalmiglardir.?

Ozel bakim tesislerinin tamamen veya gegici
stire ile kapatilmasi, bakim gereksiniminin informal
bakim vericiler olan aile iyeleri tarafindan
kargilanmasima sebep olmustur. Bu durum, nadir
hastalara bakim vermek amaciyla ailelerin tam
zamanli sorumluluk almalarini  gerektirmistir.
Karantina 6nlemleri nedeniyle evde kalmak, hem
nadir hastaliklar1 olan kisiler i¢cin hem de bakim
verenler icin zorluklara neden olmustur. Ornegin,
pandemi basladigindan beri on aileden iiciinde
bakim veren aile iyeleri is yagamini birakmak veya
calisma saatlerini 6nemli 6l¢lide kisaltmak zorunda
kalmistir. Bu durum, ailelerin ekonomik olarak
zorlanmasina ve hane halkinin yoksullagsmasina yol
agmaktadir.> Cin’de yapilan bir calismada da
COVID-19 salgini sirasinda ailelerin
harcamalarinin arttigi ve hane halki gelirinin
azaldig1 ifade edilmistir. Caligmaya katilanlarin
yarisindan fazlasi (%55) gelirlerinin azaldigini,
%581 ise harcamalarinin arttigini sdylemistir. Bu
harcamalar arasinda kisisel koruyucu ekipman
aliminin, giinliik ev giderlerinin ve evden calisma
kaynaklarinin satin alinmasinin en biiylik pay1
olusturdugu olarak tespit edilmistir.?*

Bakim veren aile iiyeleri, bu siiregte evde
egitim, fizyoterapi ve diger birgok terapi tiiriinii
igeren yeni zihinsel ve fiziksel, psikolojik ve sosyal
zorluklarla da karst karsiya kalmiglardir. Bakim
veren aile tyeleri evde uygulamak icin yeterli
donanima sahip olmadiklart bazi tedavileri
saglayamamaktan endige duyduklarmi ve ihtiyag
duyduklart hizmetler i¢in tele tip yoluyla uygun bir
¢oziim  bulunmadigmi  belirtmislerdir.?> Nadir
hastalig1 olan kisilerin bakim hizmetlerinin yan1 sira
sosyal hizmet uzmanlari, psikologlar veya diger
psikososyal destek personeli tarafindan saglanan
sosyal  destegin  kesintiye = ugradigi = da
bilinmektedir.?®* Bu durumun informal bakim
vericiler agisindan bakim  yiikiini  arttirdig
diisiiniilmektedir.?” Bakimveren aile iiyeleri ayni
zamanda agir bir psiko-sosyal ve duygusal yiikiin
altindadirlar. Aile iyeleri bakim verme siirecinde
gerek fiziksel yonden sorumluluklar almakta
gerekse psikososyal ve ekonomik yonlerden
gligliiklerle  karsilagsmaktadir. Nadir  hastaligi
bulunan aile iyesinin tibbi bakimmin devam
ettirilmesi amaciyla saglik kurum ve kuruluslariyla
iliski iginde bulunmak, bakimin koordinasyonunu
saglamak, pandemi siirecinde dogru  bilgi
kaynaklarina ulagsmaya galigmak, finansal yiikleri
dengelemek, psikososyal destek sunmak gibi rolleri
olabilmektedir. Bu roller birincil derecede bakim
verme sorumlulugu {istlenen aile iyelerinde
zorlayic1 kosullar yaratabilmektedir.

Nadir hastaliklar1 olan kisilerin ve bakim
verenlerin koronaviriise kars1 yiiksek derecede risk
altinda bulunan ve birincil derecede korunmasi
gereken niifus grubu arasinda yer almasma dair
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gereklilik agiktir.?® Yapilan galigmalar kimi zaman
nadir bir hastalikla yasayan veya nadir bir hastalig
olan birine bakim veren kisilerin COVID-19 salgini
icin "risk altindaki niifus" basgligi altinda rapor
edilmedigini  gostermektedir.>?>?!  Bu kosullar,
bakim veren aile iiyelerinin esnek/uzaktan ¢aligma
uygulamalarina katilmalarinda giicliikler yaratmig
olup, bakim verme siirecinin sekteye ugramasiyla
sonuglanmistir.

Nadir hastalig1 olan bireylerin saglik bakim
hizmetlerine ulasimi  ekonomik durumla da
yakindan  iligkilidir. ~ COVID-19  pandemisi
stirecinde krizin iggiicli piyasast ve genel olarak
kiiresel ekonomi {iizerindeki etkisi son derece
olumsuz olmustur. Bu siiregte nadir hastalig1 olan
bireyler isten cikarilma ve gelirlerinde azalma gibi
olumsuz ekonomik sonuglara karsi Ozellikle
savunmasiz bir konumda bulunmaktadir. Giiney
Afrika’da  bulunan Nadir Hastalik Dernegi,
COVID-19 salgin1 nedeniyle bu hastalarin saglik
sigortalarmin sona erdigini ve ihtiyag duyduklari
bakim ve hizmetlere erisimde daha fazla giigliik
yasadiklarmi belirtmistir.*

Psikososyal giicliikler

COVID-19 salgminin toplumdaki pek ¢ok bireyde
cesitli psikososyal giicliiklere yol agtigi rapor
edilmektedir.**4° Bu giigliikler arasinda kaygi,
korku  ve  depresyon  diizeylerinin  artist
bulunmaktadir. Nadir hastaligi olan Dbireylerle
yapilan calismalarda da psikososyal yonden benzer
bir durumun oldugu goriilmektedir.’> EURORDIS
tarafindan  Avrupa iilkelerinde yapilan bir
aragtirmaya  gore, nadir hastaliklar1  olan
katilimcilarin =~ %37’sinin ~ pandemi  siirecinde
genellikle mutsuz oldugu ve ¢okkiin duygu durumu
deneyimledikleri belirtilmistir.*®* Cin’de yapilan
bir caligmada nadir hastaligi bulunan bireylerin
%81’inin psikolojik saghigmin etkilendigini ifade
ettikleri  belirtilmistir. ~ Katilimcilarmm ~ %42’si
pandemi nedeniyle psikolojik sagligimin hafif
etkilendigini, %23l 6nemli derecede etkilendigini
ve %]16’s1 ciddi bigimde olumsuz etkilendigini
ortaya koymustur.?* Fortuné ve arkadaslar1 (2020)
da COVID-19 pandemisi siirecinde nadir hastaligi
olan bireylerde depresyon ve kaygi diizeyinin
artifim rapor etmislerdir.®® Chung ve arkadaslar
(2020) ise Hong Kong’da gergeklestirdikleri
calismada benzer bigcimde nadir hastaligi olan
kisilerin ~ %35’inin  COVID-19  enfeksiyonu
riskinden dolay1 kayg1 duydugunu belirtmiglerdir.!?

Nadir hastalig1 olan kisilerde yogun olarak
korkunun goriildiigi de belirtilmektedir. Bu
kisilerin korku duygusu yasamalarinda iki alan 6n
plana ¢ikmaktadir.'>?> Bunlardan ilki, nadir
hastaligr olan kisilerin koronaviriise yakalanma

korkusudur. NORD c¢alismasinda nadir hastalig
bulunan kisilerin %98’inin koronaviriise
yakalanmaktan korktugu ifade edilmistir. Ikinci
sebebin ise nadir hastaligt bulunan bireylerin
pandemi doneminde saglik ve bakim hizmetlerine
erisememekten dolayr mevcut saglik durumunun
kotiilesmesine yonelik korku oldugu
belirtilmektedir.'?

Normal sartlarda, nadir goriilen bir hastalikla
yasama devam etmenin ruh saghgi tizerinde giiclii
bir etkisi oldugu agiktir ve COVID-19 krizi bunu
daha da kétiilestirmistir.> Karantina nlemlerinden
kaynaklanan izolasyon ve belirsizlik durumu, nadir
hastalig1 olan bireylerde yalnizlik ve depresif duygu
durumunu da tetiklemektedir. Buna karsilik, nadir
hastalig1 olan 10 kisiden 6’sinin psikiyatri takibinin
kesintiye ugradig1 belirtilmektedir.'® Bu baglamda
ruh sagligi hizmetlerine erisimdeki aksakliklarin
hem nadir hastalifi olan bireyler hem de bakim
veren aile iiyeleri i¢in olumsuz etkiler yarattigi
ifade edilebilir.

COVID-19 pandemisinin nadir hastalig1 olan
bireylerin sosyal destek kaynaklarini da etkiledigine
isaret eden ¢alismalar bulunmaktadir. Chung ve
arkadaslar1 (2021) yaptiklart ¢alismada, pandemi
stirecinde nadir hastalig1 olan bireylerin %92’sinde
sosyal yasamdaki aktivitelerin olumsuz
etkilendigini  belirtmiglerdir.>*  Fiumara  ve
arkadaglarmin  (2020) Italya’da nadir goriilen
lizozomal hastaligt bulunan hastalarla yaptiklar
calismada ise bireylerin %54’linde aile iiyeleriyle
iligkilerinin olumlu ydnde degistigini ortaya
koymuslardir.’* Yine ayni ¢alismada katilimeilarin
%33’lnde nadir hastalignt  olan  kisilerin
akrabalariyla olan iliskilerinin olumsuz etkilendigi
raporlanmigtir. Pak Giire ve arkadaglarinin
Tiirkiye’de nadir hastaligit  bulunan Dbireylerle
yaptiklart caligmada (2021) ise katilimeilarin
%350’sinin  sosyal c¢evre ile olan iliskilerinde,
%29unun aile {iyeleri ve %47’sinin komsuluk
iligkilerinde pandemi stirecinde olumsuz
degisimlerin oldugu belirtilmistir.3!

COVID-19 pandemisi, nadir hastaligi olan
kisiler ve aileleri igin psikososyal yonlerden gesitli
olumsuz kosullart beraberinde getirmistir. Bu
donemde sosyal yasamdaki aktivitelerin karantina
onlemleri ile beraber kisitlanmasi, pandeminin
yaratti1 korku, panik, kaygi, ¢okkiinliik, caresizlik
gibi olumsuz duygularin ortaya ¢ikmasi ve ruh
saglig1 hizmetlerine erisimde giigliiklerin yaganmasi
gibi sorunlar meydana gelebilmektedir.
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COVID-19 pandemisi siirecinde nadir hastaliklar
olan kisilerin kiiresel salgindan nasil etkilendigini
ortaya koymayi amaglayan bu caligmada saglik
hizmetlerine erisimde sorunlar, biitiinciil bakima
erisim problemleri ve giinliikk yasam dinamiklerinde
degisim ve psikososyal sorunlar ile ilgili basliklar
on plana ¢ikmustir.

Bu ¢alismanin sonuglari, nadir hastaligi olan
bireylerin COVID-19 pandemisi siirecinde saglik
hizmetlerine erisimde ciddi giicliikkler yasadigini
gostermektedir. Bu giicliikler arasinda saglik
kuruluslarina yapilan ziyaretlerin aksamasi, saglik
profesyonelleri ile goriisememe, teshis, tedavi (ilag
tedavileri veya tibbi girisimler) ve rehabilitasyon
hizmetlerinin ertelenmesi veya tamamen
durdurulmasi, randevularin ertelenmesi veya iptal
edilmesi, karantina  Onlemleri  kapsaminda
kisitlamalarin gelmesi sonucunda bagka bir sehre
saglik hizmeti almak icin gidilememesi, saglik
bakimi i¢in nadir hastalig1r bulunan bireylere 6zgii
protokollerin ve rehberlerin bulunmamasi, pandemi
sebebiyle tibbi iirlinlere ulasimda giicliiklerin
yasanmasi, nadir bir hastalikla yasayan kisilerin
koronaviriisiin tespitinde siklikla kullanilan PCR
testi i¢in hedef savunmasiz popiilasyonlar arasinda
degerlendirilmemesi ve nadir hastaligi olan kisilerin
koronaviriise yakalanma ile ilgili yiiksek risk
altinda olmasi bulunmaktadir.

Calisma kapsaminda nadir hastaligi olan
bireylerin ~ ve  ailelerinin  glinlik  yasam
dinamiklerinin de olumsuz olarak etkilendigi ortaya
konulmustur. Ayni zamanda nadir hastaligi olan
bireylerin bakim siireglerinde aile iiyeleri daha fazla
sorumluluk {istlenmek durumunda kalmistir. Bu
stirecin etkilerine bakildiginda, bakim
kuruluglarinin gecici olarak veya tam zamanli
kapanmasi sonucunda nadir hastalig1 olan bireylerin
fizik tedavi, ozel egitim ve psikososyal hizmetles
gibi bakim hizmetlerinden yeterince
faydalanamadigi, bakim verme yiikiiniin aile tiyeleri
tizerinde yogunlastigi, ailelerin nadir hastaligi olan
kisiye bakmak amaciyla isten ayrildiklari, ailelerin
bu siirecte ekonomik olarak olumsuz etkilendigi
gibi ciddi sorunlar giindeme gelmistir.

COVID-19 siirecinde hem nadir hastalig
olan bireylerin hem de aile tyelerinin yasadig
psikososyal giicliikkler de calisma kapsaminda ele
almmigtir. Calismanin sonuglari, kiiresel salgin
stirecinde bu kisilerde kaygi, korku ve depresyon
diizeylerinin arttigmi, hem karantina hem de sosyal
mesafe Onlemlerinin  izolasyon ve yalmzlik
stireglerini beraberinde getirdigini, ruh saghig: ile
ilgili hizmet sunum sistemlerinde aksamalarin
yasandigin1 ve sosyal destek kaynaklarinin bu
stirecte degisim gosterdigini ortaya koymaktadir.

COVID-19 pandemisinin nadir hastaligi olan
bireyler tizerindeki etkisini ortaya koymayi
amacglayan bu caligmada, Tiirkiye’de nadir
hastaliklarla yasamina devam eden kisilerle ilgili
verilerin oldukc¢a kisitli oldugu goriilmektedir.
Bunun sebebi olarak ise literatiirde Tiirkiye’deki
nadir hastaliklarla ilgili bilimsel c¢alismalarin
yetersiz oldugu disiiniilmektedir. Bu baglamda,
nadir hastaligi olan kisilerin pandemi siirecinde
yasadiklar1 sorunlarin rapor edilmesinin politika ve
hizmet sunum sistemlerinin gelistirilmesi i¢in
kanita dayali verileri saglayacagi agiktir. Bu alanda
aragtirmacilarin  nadir hastaligt olan bireylerin
pandemi stirecindeki gereksinimlerini ¢ok boyutlu
olarak ele alan ¢aligmalar yapmasi 6nerilmektedir.

Bu c¢aligmada sonug¢ olarak nadir hastaligi
olan kigilerin saglik sistemlerine erigim, biitiinciil
bakim, giinlik yasam dinamikleri ve psikososyal
alanlar agisindan 6nemli sorunlar yasadiklar1 ortaya
¢ikmigtir. Bu sorunlarin ¢éziimii i¢in belirlenen bu
temalar cercevesinde Oneriler siralanabilir. lk
olarak saglik hizmetlerine erigim ile ilgili sorunlara
yonelik ¢6ziim Onerileri sunlari igerebilir:

e Yerel, bolgesel ve ulusal saglik hizmeti
sunucularinin ve saglik politikalarini gelistiren
aktorlerin, nadir hastaligi olan bireylerin ve
ailelerinin kiiresel salgin krizine yonelik bir
yanit gelistirmelerinde bu kisilerin ihtiyaglarini
biitiinciil olarak dikkate almasi,

e Nadir hastaligi olan bireylerin gereksinim
duyduklar1 saglik hizmetlerine erigebilmeleri
amaciyla pandemi hastanesi olarak ilan
edilmemis  saglik  kuruluslarinda  saglik
hizmetleri sunumuna devam edilmesi,

e Nadir hastaligt olan bireylerin pandemi

stirecinde insan haklar1 ihlallerine ugramamalari
icin uygulama kilavuzlarmin gelistirilmesi ve bu
kisilerin haklarin1 6grenmelerini tesvik edecek
uygulamalarin yayginlastirilmasi,
Pandemi stirecinde saglik bakiminimn
sirekliligini  saglamak  amaciyla  sanal
konsiiltasyonlarin (tele tip uygulamalarinin)
tesvik edilmesi Onerilebilir.

Nadir hastaligt olan bireylerin giinlik yasam
dinamiklerinde degisime uyum saglamasi ve
biitiinciil bakima erigim siire¢lerinin iyilestirilmesi
i¢in su Oneriler sunulabilir:

e Nadir hastalig1 olan kisiler i¢in saglik ve sosyal
bakimlarimin siirekliliginin saglanmasi amaciyla
tibbi isgiicliniin ve ekipmaninin giiglendirilmesi
icin saglik sistemlerine fon aktarilmas,

e Nadir hastaligi bulunan bireylerin evde saglik
hizmetlerine erisimlerini saglamak amaciyla
mobil gezici tnitelerin dahil edildigi kapsaml
evde saglik hizmeti uygulamasinin
gelistirilmesi,
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Saglik bakim hizmetlerinde ¢alisan personelin
ve nadir hastaliga bakim veren aile iiyelerinin
kisisel ~koruyucu ekipmanlara ulagiminin
saglanmasi,

Nadir goriilen hastaliklar igin tibbi iiriinlerin,
saglik hizmetlerinin ve sosyal hizmetlerin
finanse  edilmesi  konusunun  giindeme
getirilmesi Onerilebilir

Psikososyal giigliiklerin ¢ozlimiine yonelik dneriler
su sekilde siralanabilir:

Nadir hastalig1r bulunan kisilere bakim veren
aile tyelerinin bakim yiikiiniin azaltilmasi

amaciyla desteklenmelerini saglayacak
hizmetlerin gelistirilmesi,
Psiko-egitim  ¢alismalari, bakimin  nasil

verilecegi konusunda tibbi ve teknik destekler,
psikososyal destek hizmetlerinin gelistirilmesi,
Nadir hastaligi bulunan kisilere bakim veren
aile tyelerinin finansal olarak desteklenmesi,
yoksulluk ve sosyal dislanma ile miicadele
edilmesi,

Pandemi siirecinde nadir hastaligi  olan
bireylerin ve ailelerin gereksinim duyduklari
bilgileri almalarimi, ihtiya¢ ve taleplerini
ulastirmalarin1 saglayacak bir yardim hattinin
gelistirilmesi,

Nadir  hastalignt  olan  kisiler arasinda
dayanigmanin  gelistirilmesi  amaciyla bu
kisilerin  hasta  organizasyonlari  yoluyla
etkilesim  iginde  olmasinin  saglanmasi
onerilmektedir.
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