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Oz: Avrupa Birligi (AB) entegrasyonu derinlestikce, AB miinhasiran
yetkili olmadigt alanlarda da  gerektifinde genis inisiyatif
kullanmaktadir. Saglik da AB’nin miinhasiran yetkili olmadig1
alanlardan birisi olmakla birlikte, AB’nin saglikla giderek daha ¢ok
ilgilendigini ve o&zellikle yaslanan AB nifusu ve sinir 6tesi saglk
bakimt konusunda bircok politika gelistirildigini gérmekteyiz. Nadir
hastaliklar da, biitin Avrupa’da ¢ok genis bir niifusu etkileyen ve
tlkelerin tek baglarina miicadele etmelerinin zor oldugu saglik
sorunlarindan  birisidir. Son yillarda nadir hastaliklardaki ¢agdas
yonetim seklinin merkezi bir yaklasim oldugunun kabul edilmesi
tzerine AB, buna yonelik olarak hem dtlkeleri tek tek giiclendirecek
hem de onlart bir ¢att altinda toplayarak bilgi ve deneyim birikimi
saglayacak bir politika gelistirmistir. AB bu polittka baglaminda
Avrupa Referans Aglar’ni kurarak nadir hataliklar alaninda yeni bir
asamaya gelmistir. Kurulma siireci incelendiginde Avrupa Referans
Aglarinin AB saglik politikasindaki derinlesmenin tipik bir 6rnegi
oldugu gorilmektedir.

Anahtar kelimeler: Avrupa Birligi, Saglik Politikasi, Nadir
Hastaliklar, Avrupa Referans Aglar

Rare Diseases and deepening in the European Union’s health
policy: European Reference Networks

Abstract: As the European Union’s (EU) integration deepens, when
needed the EU takes the

initiative widely in areas that it has no exclusive competence.
Although the health is not an area that the EU has an exclusive
competence, we see that the EU is getting interested in healt by the
time and devolops many policies particulatly in the aging European
population and crossborder healthcare. Rare diseases are one of the
health problems that affects a large population all over Europe and
it’s difficult for countries to fight alone. In the recent years, as it is
accepted that current managment method in the the rare diseases is a
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central approach, the EU has devoloped a policy that both
strenghtens the countries one by one and gather them under the same
roof to provide an accumulation of knowledge and experience. In this
context of policy, the EU has come to a new stage in the area of rare
diseases by establishing the European Reference Networks. When the
establishment process is examined, it appears that the BEuropean
Reference Networks is a typical example of the deepening of the
EU’s health policy.

Key words: European Union, Health Policy, Rare Diseases,
European Reference Networks

Girig

Ingiltere’nin dyelikten ayrilma karari (Brexit) sonrast AB bir taraftan Roma
Deklarasyonu’yla gliven tazelerken bir taraftan da gelecege dair projeksiyonlar
yapmakta ve birlik olarak ayakta oldugu mesajint vermeye calismaktadir!.
ingiltere’nin ayrilma kararini bir tarafa koyacak olursak, bugiine kadar AB’nin siyasi
derinligi arttikca daha 6nce ortak politika belitlenmeyen pek ¢ok alanda ortak bir
politika belirlenme gereksinimi dogmaktadir. Nitekim saglik alaninda AB’nin
kurumsal kimligiyle bugiine kadar yaptiklarina bakilirsa, AB antlasmalarinda ortak
bir politika alami olmayan saghgin da giderek ortak politika alani olarak
diisinilmeye bagladigint ve AB’nin bu alanda ¢ok genis inisiyatif kullandigini
gorebiliriz. Zaten saghk konusu AB’yi o kadar ¢ok boyutuyla ilgilendirmektedir ki,
AB’nin bu konuda hareketsiz kalmasini beklemek gercekei olmayacaktir. Her
seyden 6nce giderek yaslanan AB niifusu en temel sorunlarin basinda gelmektedir.
Bunun diginda kisilerin serbest dolagimiyla birlikte, saglik hizmetlerine erisim ve
tlkeler arast esgidiim de bir sorun olarak karsimiza g¢ikmaktadir. Ayrica saghk
hizmeti sunumu ve sunuculart da, serbest dolasim baglaminda diizenlenmesi
gereken bir alant olusturmaktadir. Bunun gibi sagligt dogrudan ilgilendiren pek ¢ok
konunun yaninda is ve isci sagligi, cevre gibi pek ¢ok ikincil alan da yakinlastirma
gerektiren konular arasinda bulunmaktadir.

AB kurumlarinin kurucu antlagmalarla belirlenmis olan bazt alanlarda,
ulusiistli yetkiler kullanarak politika tretme yetkisi bulunmakta ve bu politikalar
sonucunda alman kararlar da bitin tye dtlkeler icin baglayict bir nitelik
tastmaktadir. Iste kurucu antlasmalarla beliflenmis olan ve AB kurumlaria tam
yetki verilen bu alanlar AB ‘ortak politika’ alanlarini olusturmaktadir. Avrupa
Birligi’'nin Isleyisi Hakkinda Antlasmanin 3. maddesinde AB’nin miinhastran yetkili
oldugu alanlar ‘gimriik birligi, i¢ pazar, euro bélgesi para politikasi, ortak baliketlik

! The Rome Declaration.
http://www.consilium.europa.cu/press-releases-pdf/2017/3 /47244656633 en.pdf (erisim
10.07.2017)
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politikast ve deniz c¢esitliliginin korunmasi ve ortak ticaret politikast’ olarak
sayllmaktadir. Goruldagh gibi saglik AB’nin ortak politika alanlarindan  birisi
degildir. Ayni antlasmanin 6. maddesi de, AB’nin tye ilke faaliyetlerini destekleme
ve koordine etme yetkisinin bulundugu alanlari saymaktadir. Bu maddenin ilk
fikrasinda ‘insan saglginin Rorunmast ve gelistirilmes? yer almaktadir. Bu baglamda
sagligin ortak politika alant olarak belitlenmedigi esasen ilkelerin kendi yetki
alanlari icinde birakildigr anlagilmaktadir

Bununla birlikte AB genel olarak saglhiga biiylik 6nem vermekte ve 6zellikle
vaslanan AB niifusunun gelecekte doguracagi saglik sorunlartyla ilgili olarak
proaktif davranmaya c¢alismaktadir. AB’nin ¢ok 6nem verdigi ve Birlik diizeyinde
cle aldigy spesifik saglik basliklarindan birisi de ‘%adir hastaliklar'dir. AB Komisyonu
bu hastaliklarla ilgili uzmanlarin bilgi ve deneyimlerini paylasarak arttirabilmeleri,
yeni arastirmalar yapabilmeleri, yeni tedaviler gelistirilebilmeleri ve sonug olarak
hastalarin optimal tedavi ve destegi alabilmelerini saglamak tzere, son yillarda
‘Avrupa Referans Aglar’ni (ARA- European Reference Networks) kurmustur?,
Béylece bir tlkedeki nadir gorillen hastaliklarla ilgilenen uzmanlar, bitin
Avrupa’daki verilere ulasabilecekler, bunlardan yararlanabilecekler ve diger
uzmanlar ve merkezlerle ortak arastirmalar yapabileceklerdir.

Bu galismanin amact AB saghk politikasindaki derinlesmenin bir gdstergesi
olarak, Ozgin bir AB girisimi olan ARA’m1 ve onlarin kurulus siirecini
degerlendirmektir.

Nadir Hastaliklar

Toplumda belitli bir sikligin altinda gérilen hastaliklara ‘nadir goritlen hastaliklar’ ya
da kisaca ‘wadir hastaliklar’ denilmektedir. Bu siklik icin, tzerinde goris birligi
saglanmis bir rakam bulunmamakla birlikte, Avrupa Birligi 1999 yilinda yayinladigt
nadir hastaliklarla ilgili ila¢ Grtnleri hakkindaki tiztginde, genel olarak 1/2000’in
altinda gorilen hastaliklart bu sekilde adlandirmaktadir’. ABD’de ise maksimum
200 bin kisiyi etkileyen bir hastallk (7/10.000) nadir hastalik olarak
tanumlanmaktadir (WHO Report, 2013, s 9).

Bugiin cogu genetik olmak tizere yaklasik 8.000 tiirde nadir gorilen hastalik
tanumlanmis olup, bircok tlkede bu hastaliklarin takibi icin belirli merkezler

2 COMMISSION IMPLEMENTING DECISION of 10 Matrch 2014 setting out criteria
for establishing and evaluating European Reference Networks and their Members and for
facilitating the exchange of information and expertise on establishing and evaluating such
Networks (Text with EEA relevance) (2014/287/EU) Official Journal of the European
Union. 17.5.2014 (erisim 10.07.2017)

3 REGULATION (EC) No 141/2000 OF THE EUROPEAN PARLIAMENT AND OF
THE COUNCIL, on orphan medicinal products. Official Journal of the European
Communities, 22. 1. 2000.

http://eur-lex.europa.cu/legal-

content/EN/TXT/PDF/Puri=CELEX:32000R0141&from=EN. (erisim 10.07.2017)
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olusturulmustur (Orphanet Report Series, 2016, s 13). Nadir hastaliklarin buytk
cogunlugu genetik nedenlere bagh gelismekle birlikte %20 kadari da genetik dist
nedenlerle iliskilidir. Bazi nadir hastaliklar 6zellikle bazi bolgelerde veya bazt etnik
gruplarda daha yaygin gorilebilmektedir. Ornegin  #halasemi hastahg Kuzey
Avrupa’da ¢ok nadir gériliirken Akdeniz’de daha sik goriilmektedir; Tip 1 Gaucher
hastaligr da _Ashkenezi Yahudilerinde daha sik gorilmektedir (WHO Report,
2013, 10).

Nadir hastaliklarla ilgili en temel sorunlardan birisi doktorlarn bu
hastaliklarla ilgili bilgi ve deneyim eksikligidir. Hasta ve hasta yakinlarinda da bu
hastaliklarla ilgili yiksek duzeyde bir ‘farkmdalze’ olmadigindan, bu hastalarin dogru
zamanda dogru tantyt almasi ve dogru sekilde tedavi olmasi olaganustii
zorlagsmaktadir. EURORDISin* Avrupa’daki 70 nadir hastalik merkeziyle, 16
Avrupa ilkesinde 980 hasta tzerinde yaptigt bir calismada, hastalarin %25inin
erken bulgulardan tant koyuluncaya kadar 5-30 yil beklediklerini, %40’1nin ise daha
once en az bir kez yanls tani aldigini géstermistir. Bu ¢alisma nadir hastaliklardaki
bilgi yoklugu, uygun tibbi egitim yoklugu, tedaviye erisimde zorluklar gibi temel
sorunlart géstermesi acisindan 6nemlidir®.

Son yillarda butin diinyada nadir hastaliklart daha iyi anlamak, tam ve
takibini daha iyi yapmak icin biytk arastirmalar yapilmakta ve her gecen giin nadir
hastahiklarin tedavisi icin yeni ilaglar piyasaya c¢ikmaktadir. 2013 yihi itibariyle
ABD’de 200°den fazla nadir hastalik icin yaklastk 400 ve Avrupa’da da 45 hastalik
icin yaklasik 70 ila¢ onay almistir (Franco, 2013,s 169). Bunlarin biyiik cogunlugu
biyoteknolojik ve inovatif driinlerdir. Yine de nadir hastaliklarin biyiik cogunlugu
icin hastaligin gercek nedeni, patofizyolojisi, dogal seyti, epidemiyolojisi vb. gibi
bilgiler sinirh diizeydedir ve bilgi eksikligi durumu bu hastaliklarin tant ve tedavisini
zotlastiran en Onemli fakt6rdir. Bitlin bu zorluklart asabilmek icin tek tek
doktorlarin ya da hastanelerin ¢abasi son derece yetersiz kalmakta ve ulusal ve hatta
uluslararasi igbirligi gerekmektedir.

Nadir hastaliklarla ilgili bir diger sorun da, bu hastaliklarin ortak bir dil
kullanilarak  uluslararast  tanmirhgmin  saglanmast  igcin  dogru  sekilde
siniflanabilmesidir. Keza dogru bir siniflama nadir hastaliklarin epidemiyolojisi ve
daha sonra yapiacak arastirmalar i¢in yasamsal bir 6nem arz etmektedir. Bugtine
kadar néromuskular hastaliklar gibi etkiledikleri organ sistemine veya metabolizma
hastaliklar1 ~ (lizozomal —depolama  hastaliklari, peroksizomal — bozukluklar,
mitokondrial bozukluklar vb.) gibi diger patolojik 6zelliklerine gére gruplandirilan
nadir hastaliklarla ilgili olarak, her birisinin avantaji ve dezavantaji bulunan ¢ok
sayida siniflama yapdmistur. Bunlar arasinda en onemlileri _ICD%siniflamast,

4+ EURORDIS- Rare Disease Europe (hasta ve hasta yakinlari tarafindan kurulmus olan
dernekleri bitlestiren AB destekli 6rgiit)

> EurodisCare2: Survey of diagnostic delays, 8 diseases, Europe 2004,

http:/ /archive.curordis.org/atticle.php3?id_atticle=454 (etisim 10.07.2017)

6 ICD- International Classification of Diseases
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_Onphanet simflamasi, _OMIM siniflamas: ve SNOMED CT7 siniflamasi olarak
sayilabilir®. Guniimiizde en yaygin olarak kullanilan ICD-10 strtiminde bugine
kadar 240 nadir hastalik kodlanmis olup, diger nadir hastaliklar icin ise ‘diger
endokrin ve metabolik bozukluklar’ tanimi kullanidmaktadir. ICD-11 sirimd ile
cok daha genis bir hastalik kapsami beklenmektedir.

Ginimiizde pek ¢ok genetik nedenli nadir hastalik i¢cin dogum 6ncesi veya
yenidogan doéneminde tarama yontemleri bulunmustur. Bu sayede taranan
hastaligin erken tanist koyularak erken veya Onleyici tedavi veya miudahale
yapilabilmektedir. Ancak mevcut teknolojik ve bilimsel gelismelere ragmen
yenidogan  taramalari, ilkeler ve bolgeler arasinda  buyik  farkliliklar
gosterebilmektedir.

Tarama disinda nadir hastaliklarla  ilgili  kontrol programlart da
yurttilmektedir. Hemofili hastaligt nadir hastaliklardaki kontrol programlarinin ne
kadar etkili olabildigini gbsteren en iyi 6rnektir. Gelismis tlkelerde bu hastalikla
ilgili yapilan kontrol caligmalari, hastalik etkilerini, 6ldiriiciligini ve hastaligin
toplum tzerindeki yikini azaltmada olagantstii bir bagari gdstermistir (WHO
Report, 2013,s 11).

Toplumsal farkmdaltk’ nadir hastaliklarin erken taninarak uygun takip ve
tedavisinin yapilabilmeleri konusunda ¢ok biyik bir 6neme sahiptir. Zira bu
hastahilardaki en 6nemli erken tani unsurlarindan birisi de, hastanin yakin ¢evresinin
mevcut hastalikla ilgili bulgulart fark edip bir saghk kurulusuna basvurulmasidir.
Giintimiizde nadir hastaliklarin zaman zaman Charlie Gard vakasinda oldugu gibi
basinda trajik Ornekleri ortaya c¢tkmaktadir®. Kistik fibroz, sarkoidoz, hemofili,
fenilketontiri gibi bazt nadir hastaliklar toplum tarafindan daha iyi bilinirken; primer
siliyer diskinezi, Darier hastaligi, eritropoetik protoporfiri, Smith-Lemli-Opitz
sendromu, Usher sendromu, alkaptoniiri gibi ¢ok biyiik ¢ogunlugu olusturan
yuzlerce hastalik ¢esidi ise toplum tarafindan bilinmemektedir. Son yillarda yapilan
bir Eurobarometre_ c¢aligmast Avrupalilarin nadir hastaligin ne demek oldugu
konusunda genel olarak bilgilerinin bulundugunu fakat detaylt bilgi ve farkindaligin

7 OMIM- Online MendelianInheritance in Man SNOMED CT-
SystematisizedNOmencalture of Medicine — ClinicalTrials

8 / /www.who.int/classifications/icd/en/index.html. (erisim 10.07.2017)

9 Charlie Gard 4 Agustos 2016’da Ingiltere’de genetik nedenli nadir hastalikla dogan bir
bebekti. Ingiltere’de hastaliginin tedavisi yoktu ve yasam destek tinitesinin kapatilmast karart
verildi, ABD’de ise belitli bir yasa kadar uygulanan deneysel bir tedavi yapiliyordu. Ailesi
Charlie Gard’t ABD’ye gétiirmek istedi ve bunun icin bir hukuk mucadelesi baslatti. Ancak
bu stire¢ uzayinca tedavi dénemi kacirilmists ve sonug olarak 28 Temmuz 2017°de Charlie
Gard’in yasam destek tnitesi kapatildi. Bitiin bu siire¢ zarfinda Charlie Gard’in durumu
sadece Ingiltere’de degil biitiin diinyada yakin ilgi gordii ve giinlitk olarak takip edildi.
www.bbc.com/news/health-40554462 (erisim 10.07.2017)
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ise dusik dizeyde kaldigini géstermistir’®. Aynt calismada nadir hastaliklar
konusundaki politikalara ise giiclii bir destek ifadesi ¢tkmustir.

Bir AB Girisimi: Avrupa Referans Aglari

Daha 6nce de deginildigi gibi ginimiizde 5.000-8.000 tirdeki nadir gorilen
hastalik Avrupa’da yaklastk 30 milyon niifusu etkilemektedir!!. Sadece onkoloji
alaninda bile neredeyse 300 nadir gorilen kanser tirli yarim milyon insant
etkilemektedir. Nadir goriilen hastaliklarin tant ve tedavisinde genel olarak bilgi ve
deneyim eksikliginden kaynaklanan zorluklar ve hastalarin bagvuracaklart merkez
bulamamalari ya da ulasamamalart gibi ¢cok 6nemli sorunlar, bu hastaliklarda farkli
bir yonetim modeli izlenmesini gerekli kilmaktadir. Zira doktorlarin ¢ogu hayati
boyunca eger ¢ok 6zel ilgisi yoksa nadir hastaliklarla hi¢ karsilasmamakta ve bunun
sonucunda da bu hastaliklarin tan1 ve tedavisi konusunda ¢ok deneyimsiz
kalmaktadir. Aynt sekilde bu hastaliklara sahip kisiler ve onlarin yakinlari da hem
¢ok pahali ve sinirlt olan tedavileri karsilamakta hem de basvuracaklari dogru bir
doktor ve merkez bulmakta ileri derecede zorlanmaktadirlar. Bunlarin yaninda bu
hastaliklarla  ilgi olarak toplumda yeterli dizeyde bir farkmdalik da
gelisememektedir. Son zamanlarda bu ve benzeri sorunlart asmak amactyla, giderek
bu hastaliklarin belirli merkezlerden takip edilmesi ve boylece bu konuyla ilgilenen
belirli uzmanlarin bilgi birikimi ve deneyimlerini artirmalari, hastalarin dogru
uzmanlar tarafindan optimal tedavileri alabilmelerini saglamak tzere merkezi bir
yaklasim gelistirilmistir (Rubinstein vd., 2010,s 398).

Gintimizde nadir gbrillen hastaliklardaki temel yonetim seklinin merkezi bir
yaklastm olmasi gerektigi konusunda bilimsel bir gbriis birligi saglanmis ve bu
yaklagima uygun olarak Avrupa’nin hemen hemen tamaminda pek ¢ok hastalik icin
ulusal diizeyde kayit ve takip sistemleri ve merkezleri kurulmustur (Taruscio vd.,
2013,s 290). Kayit merkezi spesifik bir hastalik icin, gézlemsel yontemlerle toplum
tabanli veri toplayan ve bunlari bilimsel, klinik ve politik amagclarla kullanan
merkezlere denmektedir. Kayit merkezlerinden elde edilen bilgiler hastalik
etyolojisi, patogenezi, tant ve tedavisi icin yapilacak arastirmalarda en iyl veri
toplama yontemi olarak kabul edilmektedir!2.

Bugiin Avrupa’da, nadir gérilen hastaliklar icin yaklasik 600 ulusal kayit ve
takip merkezi bulunmaktadir (Orphanet Report Series, 2016, s17). Bu konuda 6ncti

10 Special Eurobarometer 361: European awareness of rare diseases.
http://ec.curopa.cu/health/rare_diseases/docs/ebs_361_en.pdf. (etisim 10.07.2017)

" The current situation, the challenges and the expectations on Patient registries and
Databases. III -Activities and needs of existing RD registries.

http://www.epirare.eu/ down/del/EPIRAREsurveyreport.pdf (erisim 10.07.2017)

12 'The current situation, the challenges and the expectations on Patient registries and
Databases. III -Activities and needs of existing RD registries.

http://www.epirare.eu/ down/del/EPIRAREsurveyreport.pdf (erisim 10.07.2017)
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iilkeler arasinda Isvec ve Danimarka’yr sayabiliriz. Isve¢ ilk nadir hastaliklar
merkezini 1990 yilinda kurmus ve 1999 yilinda bilgi ve veri bankast olusturmustur.
Danimarka ise, 1990 yilinda bir nadir hastaliklar bilgi merkezi ve 2001 yilinda da
nadir hastaliklar merkezi kurmustur. Ancak bu merkezler arasinda ortak bir dil,
kalict bir bag ve ortak standartlar ile bir iletisim ag1 bulunmamaktadir.

Bu baglamda AB ulusal kayit ve takip merkezlerini bitlestirip, mevcut
durumu bir adim daha 6teye tastyarak bilgi birikimi, deneyim, arastirma ve tedavi
kalitesinde olaganiistii bir sicrama hedeflemistir. Iste bu noktada ARA devreye
girmektedir. ARA ile amaglanan sadece ulusal merkezlerin bilgi ve deneyimini
birlestirmek degil ayni zamanda daha iyi bilimsel standartlara ve sistematik
yaklagimlara sahip yeni ulusal merkezlerin kurulmasini da tesvik etmektir.

Avrupa Birligi’nin Destekledigi Nadir Hastaliklarla
ligili Projeler

ARA’nin kurulusuna giden yolda, ilkdnce nadir hastaliklarla ilgili pek ¢ok proje
desteklenmis ve boylece nadir hastaliklar konusundaki sorunlar ve ¢6zim
yontemleri zaman iginde biitiin yonleri ve boyutlariyla ortaya ¢ikarilmistir. Ozellikle
2004 yilindan bugine kadar devam eden projeler; ulusal merkezlerin hayata
gecmesinden 6nce bilimsel standartlarin  belitlenmesi, hasta gruplarinin  ve
derneklerinin desteginin alinmasi, olusturulacak merkezlerin AB dlzeyinde yasal
altyapisinin saglanmasi ve Ulkeler arasinda bilgi aligverisiyle ilgili hem bilgi glivenligi
hem de kisisel mahremiyet gibi pek ¢ok konuda yol gésterici olmustur (Tablo 1).
AB’nin bu baglamda destekledigi 6nemli projeler sunlardir: EURORDIS,
ORPHANET, RARECARE, EUROPLAN, ECORN-CF, CARE-NMD ve
EUROCAT (EU Health programme, 2011, s8).

EURORDIS?”, hasta ve hasta yakinlarini temsil eden uluslararast bir
kurulustur. Gugld bir sivil toplum gelenegi olan Avrupa’da, nadir gorilen
hastaliklarla ilgili bazt sivil toplum olusumlart ya da meslek o6rgiitleri de bu konu
tizerinde hem halki: bilgilendirmek hem de ulusal ve uluslararasi otoriteler tizerinde
baskt olusturmak icin faaliyet gostermekteditler. EURORDIS bunlardan en
onemlisidir. Kendisini nadir gorillen hastaligi bulunan hastalarin yasam kalitesini
arttirmaya adamis olan bu 6rglit 1997°de kurulmus ve 26’st AB tyesi olan 54
tlkeden yaklasik 700 dernegi temsil etmektedir'®. Hem tye dlkeler, hem de
Komisyon EURORDIS’I maddi olarak desteklemekteditler. D6rt binden fazla tiirdeki
nadir gérillen hastaligt bulunan yaklastk 30 milyon hastayr temsil eden bu 6rgiit, bir
anlamda onlarin Avrupa’daki sesi durumundadir. Bu 6rgiitiin farkindalik olusturmak
icin yaptigt 6rnek calismalardan birisi de, 29 Subat 2008°de bir Avrupa faaliyeti olarak
baslatilan, fakat giderek biitiin diinyada kabul géren ‘Nadir Hastaliklar Giindi'dir.

13 EURORDIS- Rare Disease Europe
4 www.eurordis.org. (erisim 10.07.2017)
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Bir diger sivil toplum girisimi ORPHANET? internet portalidir. Avrupa’da
nadir hastaliklar ve bu hastaliklarin ilaglariyla ilgili bilgiler iceren bir internet portalt
olan ORPHANET, 1997 yilinda Fransa Saglik Bakanlhg: tarafindan kurulmus ve
AB tarafindan oldugu gibi halen bu kurum tarafindan da desteklenmektedir?®.
ORPHANET nadir hastaliklar konusunda diinya ¢apinda bilgi yayilmasina biyiik
katkt yapmustir. Ginimiizde 5954 nadir hastalik bu sitede kayithdir. ORPHANET
verileri butin tye Ulkelerde toplanmakta olup bu veriler uzmanhk diizeyinde
gegerliligi bulunan bilgilerdir. Giinde ortalama 200 iilkeden 20 bin insan siteye giris
yapmaktadir. ORPHANET 6 dilde bir elektronik ansiklopedi ve actk erigimi olan
bir dergi (Orphanet Journal of Rare Diseases) yayinlamaktadir. Yakinda her Avrupa
tilkesi kendi dilinde bu siteye giris yapabilecektir. ORPH.ANET doktorlara yardimet
olmak tzere nadir hastaliklarin bulgu ve semptomlarini ve nadir hastaliklarda
kullanilan ilaclarin bir envanterini sitesinde yayinlamaktadir. Bunun yant sira
hastalara yardimct olmak igin de 37 ilkedeki uzmanlagsmis merkezleri ve
laboratuvarlart da glincelleyerek yayinlamaktadir. Ayrica devam etmekte olan ulusal
ve uluslararast arastirma projeleri de Orphanet sitesinden takip edilebilmektedir.
ORPHANET sadece bunlarla yetinmemekte ve nadir hastaliklarla ilgili politika
olusturulmasina katkida bulunmak icin her yil mevecut durumu ve kendi 6nerilerini
iceren bir rapor yayinlamaktadir.

Nadir hastaliklarla ilgili bir diger énemli proje olan RARECARE projesi,
2007 yilinda AB’nin finansal destegiyle Avrupa’daki nadir kansetlerin izlenerek
insidans, prevelans ve sagkalim!” oranlarinin tespit edilebilmesi icin baslatilmistir ve
binyesinde 14 Avrupa kurulusu yer almaktadir!s. Bu proje icin nadir kanserlerin takip
ve tedavisinde esas teskil eden niifus tabanh veriler yogun bir sekilde toplanmaktadir
ve bu sayede Avrupa’da nadir kanseri olan insanlarin gercek sayisina ulasilabilecektir.
Bu proje géstermistir ki tek basina énemi anlagilmayan nadir kanserler, bir araya
getirildigi zaman toplam kanser prevalansinin %19-22’sine ulasmaktadur.

CARE-DMD projesi ise Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) hastaligt
icin Avrupa’daki en iyi merkezleri bir araya getirerek en iyi uygulama standartlarin
belirlemek amaciyla baslatilan ve yine AB tarafindan finanse edilen bir projedir (EU
Health programme, 2011, s 24). 2010 yilinda baslatilan proje ile mevcut tedaviler
degerlendirilmekte, uluslararasi uzlasma saglanan yeni tedavi 6nerileri uygulamaya
alinmakta ve bunlarin hasta yasam kalitesine olan etkileri incelenmektedir. DMD
cocukluk cagindaki en sik sinir-kas hastalifi olup sadece erkek cocuklar etkiler.

15> ORPHANET- Nadir hastaliklarda kullanilan nadir ilaglara (Orphan Drugs) atfen bu isim
verilmistir

16 www.orpha.net/ (etisim 10.07.2017)

17 Prevelans bir hastaligin stkligini, insidans,bir yilda goriilen yeni vaka sayisint ve sagkalim
da hastaliga yakalandiktan sonra belirli bir siirede (6rnegin 5 yil) sag kalanlarin oranini ifade
etmek icin kullamilan terimlerdir

8 RARECARE - Surveillance of Rate Cancers in Europe www.ratecare.cu/ (erisim
10.07.2017)
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Yenidogan erkek cocuklarda 1/6000 sikliginda gorilir. Dogumda normal olan bu
cocuklarda, ayaga kalkmada zorluk gibi ilk bulgular 3-5 yaslarinda baslar ve iletleyici
kas zayifligt sonucu 10 yasinda tekerlekli sandalyeye bagimli hale gelirler. Tlerleyen
dénemlerde ¢oklu organ sistemi tutulumuyla devam eden hastalikta solunum
yetmezligi ve kalp hastaligt da baslar. Bu hastaligin dogasi hastalara multidisipliner
bir yaklasimi gerektirir. Bu projenin de hedefleri arasinda olan iyi bakimla bu
hastalatin yasam beklentisi uzatilabilmektedi.

EUROCAT" Avrupa’daki dogumsal (konjenital) anomalilerin takibi icin
kurulan ve ntfusa dayali kayit merkezlerini bitlestiren bir projedir2’. Konjenital
anomaliler anne karninda, siit cocuklugu ve ¢ocukluk dénemindeki major Slim ve
uzun doénem sakatlik nedenleri arasinda yer almakta olup; yasam boyunca hasta,
hasta yakini ve topluma 6nemli 6l¢tide yitk olustururlar. 1979 yilinda baslatilan bu
proje, giniimiizde her yil 20 Avrupa ilkesinden 1.5 milyon dogumu izlemektedir.
Bu proje kendi resmi internet sitesinde konjenital anomalilerle ilgili en son
bulgulari, korunma ve risk faktorlerini ve dogum Oncesi tarama ve tant Onerilerini
cok genis bir sekilde yayinlamaktadir. Konjenital anomalileri takip etmenin en
onemli faydalarindan birisi de, herhangi bir ¢evresel faktérl erken dénemde ortaya
ctkarip gereken 6nleyici miidahaleyi yapabilme olasihgidir. Keza Thalidomite faciast
hala tibbi ¢evrelerin hafizasindaki yerini korumaktadir 21.

Komisyonun destekledigi bir diger girisim de 2008-2011 dénemi icin
kurulmus olan EUROPLAN? projesidit (EU Health programme, 201, 8).
Projenin temel hedeti, Konsey tarafindan tye tlkelere tavsiye edilen ulusal plan ve
stratejilerin gelistirilmesi ve uygulanmast icin destek olmaktir. Bu baglamda bu
projenin hedefi AB kurucu antlasmalarinda AB’ye verilen yetki sinirlariyla tam
olarak ortismektedir. Projenin paydaslari arasinda iye tlkeler, aday tlkeler ve
EURORDIS bulunmaktadir.

19 EUROCAT- European Surveillance of Conenital Anomalies

20 www.eurocat-network.eu (erisim 10.07.2017)

2l Contergan adiyla 1957 yilinda bir uyku ilact olarak piyasaya striilen Thalidomide maddesi,
daha sonra hamilelikte kullaniminin bebeklerde sakatliklara yol actigi anlasilarak piyasadan
kaldirildi. Eldeki mevcut verilere gére bu ilacin ytksek dozlari barbiturat olarak adlandirilan
sakinlestirici ilaglarda oldugu gibi Olime yol agmadigt gosterildiginden, bu ila¢ tip
diinyasinda 6nemli bir basart olarak gorilmisti. Avrupa’da 1950°]i yillarin sonlarindan 60°lt
yillarin  baglarina  kadar yaklastk 12.000 bebek bacaklarinda, kollarinda, ellerinde,
kulaklarinda ve i¢ organlarinda sakatliklarla diinyaya geldi. Onceleri radyoaktiviteye,
virtislere ve cesitli kimyasallara kadar cesitli olast faktérler sorumlu tutuldu, ancak 1961
yilinda pediatrist Dr. Widukind Lenz, bu konuda kendi arastirmalarinin sonuglarini agiklads
ve yaptigl arastirmalara gére cocuklardaki sakatliklar ile talidomid etken maddesi arasinda
bir baglantt oldugunu gésterdi. Bu aciklamadan birka¢ giin sonra talidomid satist 6nce
Almanya’da sonra bitin dinyada durduruldu. O dénemde yasanan bu trajedi, ilaglarin
guvenilirliginin -~ artirilmasina  yonelik  caligmalara da  bir  zemin  hazirlad:
(https://en.wikipedia.org/wiki/Thalidomide. erisim 10.07.2017)

22 EUROPLAN- European Project for Rare Diseases National Plans Development
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ECORN-CF? projesi kistik fibrosis hastaligiyla ilgili olarak baslatdlan bir
projedir. Kistik fibrosis hastaligt akcigerleri ve pankreast tutan ve Avrupa’da
nispeten daha fazla gorilen kalitsal bir hastaliktir. Bu proje 2007 yilinda AB
tarafindan Avrupa ¢apinda kistik fibrosis referans merkezleri ag1 kurmak icin bir
model olusturmak tizere baslatilmistir. Hastalar1, hastalarin yakinlarini, doktorlart ve
diger ilgili uzmanlari igeren bu modelde amag, hastalarin uzman tavsiye ve
goruslerine ulagimint saglamaktir (EU Health Programme, 2011, s 20).

Birlik Mevzuati Hazirlik Calismalari

Nadir gorilen hastaliklarla ilgili Birlik diizeyindeki ¢alismalar, Avrupa Komisyonu
tarafindan kendi hiyerarsik dizeni icinde yapilmaktadir. Buna gére yiriitilmekte
olan calismalarin buyik cogunlugu ‘Saglik ve Gida Givenligi Genel Mudurlagi’
(Directorate-General for Health and Food Safety) tarafindan ‘halk sagligy’ baghg:
altinda toplanmaktadir?4,

Nadir hastaliklarla ilgili Birlik diizeyindeki faaliyet ve hedefler Komisyon
tarafindan su sekilde siralanmaktadir: nadir hastaliklarin taninmasim gelistirmek,
biitiin saglik sistemlerinde nadir hastaliklarin  dogru sekilde kodlanip takip
edilebilmesini temin etmek, tye tlkelerin ulusal planlarini desteklemek, Avrupa
diizeyinde isbirligini artirmak, nadir hastaliklar merkezlerini birbirine baglayarak bir
tlkedeki uzmana ulastlamadigi zaman bir diger ilkedeki uzmana ulasabilmeyi
saglamak, daha fazla arastrma icin motivasyon saglamak, giincel tarama
uygulamalarint degerlendirmek ve nadir hastalik takip ve kayit merkezlerini
destekleyerek bir Avrupa Platformu olusturmak.

Nadir hastaliklarla ilgili Birlik diizeyinde c¢tkarilan resmi belgeler
incelendiginde, ilk olarak 1999 yilinda nadir hastalik ilaglart hakkindaki AB tiztgi
dikkat cekmektedir?>. Bu tizikle AB, nadir hastaliklara karst Birlik diizeyinde
ilgisini baglatmakta ve nadir hastaliklarla ilgili politikalar gelistirerck bu alanda
hastalarin tedavilerini gelistirmeyi amaglamaktadir. Bu belgeyi Komisyonun 2008
yilindaki nadir hastaliklarla ilgili tespitleri iceren tebligi ve Konseyin 2009 yilinda
nadir hastaliklarla ilgili eylem Onerisi izlemektedir. Komisyonun 2008 yilindaki
‘nadir hastaliklar: Avrupa’nin zorluklar® baglikli raporunda ise, nadir hastaliklarin
tanmnurhiginin gelistirilmesi ve bu alandaki isbirliginin gerekli oldugu ve konunun
Birlik diizeyinde ele alinmasinin zorunlu oldugu vurgulanmaktadir?0. Bu raporun

23 ECORN-CF - European Centres of Reference Network for Cystic Fibrosis

2 https:/ /ec.europa.cu/health/rare_diseases/policy_en

25 REGULATION (EC) No 141/2000 OF THE EUROPEAN PARLIAMENT AND OF
THE COUNCIL, on orphan medicinal products. Official Journal of the European
Communities, 22. 1. 2000. http://eur-lex.europa.cu/legal-

content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=EN. (etisim 10.07.2017)

20 Communication from the Commission to the European Patliament, the Council, the
European Economic and Social Committee and the Committee of the Regions on Rare
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icerdigi AB icin nadir hastaliklarla ilgili hedefler baglaminda, 2009 yilinda saglik
bakanlarinin katildigt Avrupa Konseyi tarafindan nadir hastaliklar icin eylem
Onerileri yayinlanmustir?”. Bu belge Ozellikle tye utlkelerin 2013 yilina kadar
tamamlamak zorunda olduklart ulusal planlarina ve stratejilerine odaklanmis ve tye
tlkeleri, bilgi ve uzmanlik paylasimi icin Avrupa referans aglarinin kurulmasi ve
arastirmalar yapilmasi konusunda tesvik etmistir. Bir diger ¢ok 6nemli AB resmi
belgesi de, 2011 yilinda ctkarilan ve 13. maddesinde nadir hastaliklara spesifik
olarak deginen, saglikla ilgili pek ¢ok alanda diizenleme igeren ‘sinir Gtesi saglik
bakiminda hasta haklar’® direktifidir?s. Bu direktifin nadir hastaliklar baglamindaki
amaglari; hastalarin bir baska AB tyesi tlkede sagliga erisimlerini kolaylastirmak,
tye tlkeler arasi isbirligini arttirmak ve &zellikle de bitiin uzmanlart ayni havuzda
birlestirerek hastalarin tedavilerini gelistirmek icin ARA’nin kurulmasint tesvik
etmektir. 2013 yilinda tye Ulkelerde kanunlasan bu direktif ARA’nin da yasal
altyapsint olusturmaktadir. Zaten ARA’nin kuruluguyla ilgili en temel sorunlardan
birisi de tlkeler arasinda bilgi paylasiminin yapilabilmesi icin teknik, bilimsel ve
yasal altyapinin kurulabilmesiydi.

Birlik diizeyinde ¢ikarilan ¢alisma programlarinda nadir hastaliklarin uzun bir
sireden beri yer almakta oldugu gériilmektedir. Tlk olarak 1 Ocak 1999- 31 Aralik
2003 donemini kapsayan ‘Nadir Hastaliklar Birlik Eylem Program:’ ile nadir
hastaliklarla ilgili olarak sagligin yiksek diizeyde korunmasi amaclanmis ve bu
hastaliklarla  ilgili bilgiyi gelistirmeye ve bilgiye erisimi kolaylastirmaya
odaklanilmistir?®. Bu siirecin devaminda ise nadir hastaliklar 6ncelikli bir alan haline
getirilerek 2008-2013 dénemi igin Saglik Alamnda Birlik Eylemi Lkinci Programs’
olusturulmustur®, 2014-2020 donemini kapsayan ve Biyiime Igin Saglk’ bashgint

diseases:  Europe's  challenges COM  (2008) 679 final November 2008,
http://ec.europa.cu/health/ph threats/non com/docs/rare com en.pdf (erisim
10.07.2017)

27 Council recommendation on an action in the field of rare diseases (2009/C 151/02) June
2009

http://eur-
lex.curopa.cu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0]:C:2009:151:0007:0010: EN:PDF.  (erisim
10.07.2017)

28 Directive 2011/24/EU of the European Patliament and of the Council on the
application of patients' rights in cross-border healthcare 2011,

http://eur-
lex.curopa.cu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0]:1.:2011:088:0045:0065:EN:PDF.  (erisim
10.07.2017)

2 PROGRAMME OF COMMUNITY ACTION ON RARE DISEASES (1999 — 2003)
Decision No 1295/99/EC of the European Parliament and of the Council of 29 April
1999 (erisim 10.07.2017)
http://ec.cutopa.cu/health/archive/ph_overview/previous_programme/rare_diseases/rat
edis_wpgm99_en.pdf

30 The Second Programme of Community Action in the Field of Health 2008-2013
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tastyan ‘Saglik Alamnda Birlik Eylemi Ulgiincii Program:’ da nadir hastaliklart yine
6ncelik alanlarindan birisi olarak korumaktadir3.

ARA’nin kurulusuna giden ilk ve en 6nemli somut adimlar ise, 2004 yilinda
Komisyon- Saglik ve Gida Guvenligi Genel Midurligi tarafindan ‘Avrupa Nadir
Hastaliklar Gérev Guci’nin kurulmastyla baslamistir32. Bu grubun icinde iye
tilkelerden, Avrupa Komisyonundan ve DSO’den uzmanlar bulunmaktadir. Grubun
temel gorevleri ise ilgili birimler arasindaki bilgi alisverisini hizlandirmak, AB saghk
verilerinin uyumuna katki saglamak ve Komisyona nadir hastaliklar konusunda bilgi
vermek olarak belirlenmistir. Bu grup ‘Avrupa referans merkezleri agt” kurulmasi icin
bazt Oneriler gelistirmis ve pilot projeler icin asagidaki tavsiyelerde bulunmustur33:

1.Ulusal veya bélgesel merkezler arasinda hiyerarsiden kaginilmalidir;

2. Tzole referans merkezleri olusturmak yerine uzmanlasmis merkezler

arasindaki baglanti desteklenmelidir;

3. Prensip olarak hastalar degil uzmanlasma olgusu hareket halinde olmalidur,

ancak hastalar da gerekirse merkezlere ulasabilmelidir;

4. Hastalar1 mimkin oldugu kadar iyi takip ve tedavi edebilmek icin yeterli

kapasite olmalidir;

5. Uzman gorist almak, dogru tani koymak ya da tamyt dogrulamak, iyi

uygulama kilavuzlart hazirlamak ve kalite kontrol i¢in yeterli kapasite olmalidir;

6. Multidisipliner bir yaklagim gosterilmelidir;

7. Yiksek derecedeki uzmanlk ve deneyim; bilimsel yayinlar, egitim ve

Ogretim faaliyetleri ve ddiillerle belgelenmelidir;

8. Aragtirmalara glclii sekilde katki yapilmalidir;

9. Epidemiyolojik izlem dahil edilmelidir;

10. Ulusal ve uluslararasi diizeydeki diger merkezlerle yakin isbirligi

saglanmalidir;

11. Hasta dernekleriyle yakin isbirligi saglanmalidir;

12. Hastalik bazinda bazi farkli kriterler belirlenebilir.

http://ec.eutopa.cu/health/ph_programme/documents/prog_factsheet_en.pdf (erisim
10.07.2017)

SREGULATION (EU) No 282/2014 OF THE EUROPEAN PARLIAMENT AND OF
THE COUNCIL of 11 March 2014 on the establishment of a third Programme for the
Union's action in the field of health (2014-2020) and repealing Decision No
1350/2007/EChttp:/ /eut-lex.europa.cu/legal-
content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32014R0282&from=EN (erisim 10.07.2017)

%2 European Commission’s Rare Diseases Task Force (RDTF)- Commission Decision
2004/192/EC of 25 February 2004 on the programme of Community action in the field of
public health (2003 to 2008). (erisim 10.07.2017)

33 Rare Diseases Task Force. Centtes of reference for rare diseases in Europe: State-of-the-
art  in 2006 and recommendations of the Rare Diseases Task Force.
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1334 (erisim 10.07.2017)
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Avrupa Nadir Hastaliklar Gorev Giicii, yukaridaki sekilde temel standartlar
6nerdikten sonra 2006 yiinda Komisyona, eferans merkezleri Avrupa agrnin test
edilmesi igin bir pilot proje ¢agrisinda bulunmustur. Bunun tizerine 2006 yih Halk
Sagligr Programi, yeni bir 6ncelik olarak bu merkezleri cerceve programa dahil
etmis ve buna iliskin proje basvurularini almistir. Béylelikle nadir hastaliklar icin
Avrupa Referans Aglart kuran10 spesifik pilot proje desteklenmistir.

Avrupa Nadir Hastaliklar Gérev Giicdi, yerini Avrupa Komisyonu tarafindan 30
Kasim 2009 tarihinde nadir gorillen hastaliklar konusundaki her tirli faaliyeti
yiuritmek tzere kurulan ‘Awrupa Birligi Nadir Hastaliklar Uzmanlar Komitesine3*
birakmistir. Temel gorevi nadir hastaliklar alaninda Birlik faaliyetlerini hazirlamak
ve uygulamak olan Komite, iye tlkelerdeki uzmanlk Srgiitleriyle, Avrupa’daki halk
sagligl ve arastirma alaninda calisan ve konuyla ilgili diger paydaslarla baglantiya
gecerek Komisyon’a yardim etmektedir. Bu baglamda Komite, ilgili taraflar arasinda
politika, deneyim ve uygulama degisimini hizlandirmaktadir. Her tye tlkeden bir,
hasta derneklerinden dért, ilag endiistrisinden dért, Saglik Programlarindan finanse
edilen Birlik projelerinden 9, Birlik Cerceve Programlarindan finanse edilen nadir
hastaliklar projelerinden 6 ve Avrupa Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezinden bir
olmak tizere toplam 51 temsilciyi iceren Komite; her yil nadir hastaliklar alaninda AB
ve lye tlkeler tarafindan saglanan tegvik ve inisiyatifleri gézden geciren bir rapor
yayinlar. Bu grup ayrica 2011 yilinda yeni merkez kuracak tye ilkelere yol
gostermesi ve gelecekte kurulacak Avrupa referans aglarina katki saglamast
amactyla, nadir hastaliklar icin olusturulacak uzmanlk merkezlerinin kalite
kriterleriyle ilgili 6neriler yayinlamistir3>.

2014 yilinda Komite de Komisyon’un aldigi bir kararla sonlandirilarak
yerine’Komisyon Nadir Hastaliklar Uzman Grubu’® kurulmustur. Grup, tye tlke
ve paydaslarin temsilcileri ile nadir hastalik uzmanlarindan olugmaktadir.

Bu grubun AB nadir hastaliklar politikasint desteklemek icin yapacagi baslica
gorevler su sekilde sayilabilir: kilavuz ve Oneriler de olmak tizere politika belgeleri
hazitlamak, Birlik aktivitelerinin uygulanmasinda Komisyona tavsiyede bulunmak,
Birlik ve ulusal diizeyde alinan 6nlemlerin sonuglarini izlemek, degerlendirmek ve
yaymak konusunda Komisyona tavsiyede bulunmak, Komisyona uluslararast igbirligi
tizerine tavsiyede bulunmak, Birlik ve tiye tlke ulusal politikalarini gézden ge¢irmek
ve Uye tlkeler arasinda deneyim, politika ve uygulama degisimini hizlandirmak.

3 The European Union Committee of Experts on Rate Diseases- EUCERD Commission
decision of 30 November 2009 establishing a European Union Committee of Experts on
Rare Diseases (2009/872/EC) (erisim 10.07.2017)

% Buropean Union Committee of Experts on Rare Diseases. Recommendations on quality
criteria for centres of expertise for rare diseases in Member States. 2011.
http://www.eucerd.eu/Ppost_type=document&p=1224 (erisim 10.07.2017)

3 Commission Expert Group on Rate Diseases. Commission Decision of 30 July 2013
(2013/C 219/04)). https://ec.europa.cu/health/rare diseases/expert group en (erisim
10.07.2017)
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Son Adim, Avrupa Referans Aglarinin Kurulmasi

Buraya kadar anlatilan biitiin bu bilimsel, sosyal ve politik zeminde, ARA
kuruluguyla ilgili karar 2014 yilinda alinarak ARA ile ilgili tim kutulus ve ¢aligma
ilkeleri belirlenmistir®. ARA kurulusu icin somut ilk cagri ise Temmuz 2016’da
yapilmis, Aralik 2016’da kurulmalart onaylanmis ve Mart 2017°de 24 ARA faaliyete
baslamistir3®. Bu ilk grup ARA 313 hastanedeki 900°den fazla tniteyi bir araya
getirmis ve 26 tye Ulke ve Norve¢’i icermistir. Bu ilk ARA’nin igerdikleri konular
kemik hastaliklari, cocukluk c¢agr kanserleri ve imminyetmezlik sendromlaridir
(Tablo 2).
ARA’nin finansmant ‘Health Programme, Connecting Europe Facility ve Horizon
2020’ gibi gesitli destek programlarindan saglanmaktadir®. ARA’nin kurulus siireci
ve gereken kriterler ile Gyelerinin secimi AB mevzuatina dahil edilmistir®). ARA
temel olarak dye dlkeler tarafindan yuritilir. Komisyon uygulama kararinda
gosterildigi  gibi  ARA’min  kurulmast  ve dyeliklerin = olusturulmast  veya
sonlandirilmasinda yetkili organ ‘Uye Ulkeler Kurnlnw'dur. Kurul 28 iiye ilkenin ve
Avrupa Ekonomik Alani iilkelerinin temsilcilerinden olusur.

Komisyon tarafindan taninan bir ARA kurulabilmesi i¢cin gereken kritetler su
sekilde belirlenmistir:

1. En az sekiz tilkeden on uzman (ARA tyesi) bir araya gelmelidir

2. Her uzman kendi resmi saglik otoritesi tarafindan onaylanmis olmalidir

3. Bir agin bitin uzmanlart ayni nadir hastalik Gzetinde uzmanlagmus

olmalidir

4. Ag olusturmak icin bir teklif verilmelidir

5. Uzmanlar ve Onerilecek nadir hastalikla ilgili ag, Komisyonun kararinda

belirtilen kriterleri karsilamahdir

37 COMMISSION IMPLEMENTING DECISION of 10 March 2014 setting out criteria
for establishing and evaluating European Reference Networks and their Members and for
facilitating the exchange of information and expertise on establishing and evaluating such
Networks.

https://ec.europa.cu/health//sites /health/files/ern/docs/ern implementingdecision 201
40310 en.pdf (erisim 10.07.2017)

3 https://ec.curopa.cu/health /rare diseases/european reference networks en  (erisim
10.07.2017)

% https://ec.europa.cu/health/rare diseases/european reference networks en (erisim
10.07.2017)

40 COMMISSION DELEGATED DECISION of 10 March 2014 setting out criteria and
conditions that European Reference Networks and healthcare providers wishing to join a
European Reference Network must fulfil

https://publications.curopa.cu/en/ publication-detail /- /publication/dba7b357-dd8b-11e3-
8cd4-01aa75ed71al/language-en (etisim 10.07.2017)
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Bu kriterler saglandiktan sonra ‘Uye Ulkeler Kuruln® tarafindan onaylanan
ARA, resmi olarak kurulmus olur. Bir ilkedeki nadir hastaliklarla ilgilenen
merkezin, resmi olarak nadir hastaliklar merkezi olarak onaylanmast ve bu
merkezin ARA icin basvurusunun degerlenditilmesi ve kabuli tye dlke
sorumlulugundadir.

Kurulduktan sonra ARA faaliyetleri gesitli bilimsel aktivitelerle devam eder.
Ancak temel olarak ARA koordinatorleri hastalarin tan1 ve tedavilerini gézden
gecirmek tzere farkli disiplinlerden uzmanlar1 teletip ve bilgi teknolojileri
platformlari araciligtyla bir araya getirerek, aynt agdaki uzmanlarin bilgi ve deneyim
aligverisinde bulunmalarini  saglarlar.  ARA  dogrudan hasta erisimine agik
olmamakla birlikte herhangi bir nadir hastalik olgusu, tlkenin saghk sistemiyle
uyumlu olacak sekilde ve hastanin onay1 alindiktan sonra ilgili doktor tarafindan o
tlkenin ARA iyesine refere edilebilir. Béylece bu hasta icin bilimsel olarak daha
ileri bir degerlendirme ve tedavi stireci baglamis olur.

Tartisma

Dogalar1 geregi tek tek bakildiginda fark edilmeleri zor olan ve toplum saghigi
acisindan 6nemi anlasilamayan nadir hastaliklarin, yiizlercesi bir araya gelince nasil
biyitk bir halk saghgt sorunu*' olusturduklart ¢ok daha acik bir sekilde ortaya
ctkmaktadir (Schieppati vd., 2008, s 2040).

Bugiin nadir gérilen hastaliklarla miicadelede ¢agdas bilimsel yontemin,
merkezi bir anlayisla bilgi, deneyim ve maddi kaynaklart bitlestitip optimal yarari
elde etmek oldugu, bu hastaliklarla miicadele eden bilim insanlari tarafindan genis
kabul gérmektedir ( Richesson ve Vehik, 2010,s98, Butcher |, 2007, s298). Keza bu
durum AB tarafindan da tespit edilmis ve buna yonelik politikalar hizla
gelistirilmistir.

Nadir hastaliklarla miicadelede gelinen bu anlayisin  sonucu olarak
ginimiizde Avrupa’da ve dinyanin gelismis ilkelerinin ¢ogunda, nadir gorilen
hastaliklarin tani, takip ve tedavisi icin wlusal kayt sistemleri (merkezleri)’ olusturulmus
va da referans laboratuvarlari kurulmus durumdadir®2. Nadir hastaliklar kayit ve
takip merkezleri, bu hastaliklarin takibinde anahtar ara¢ konumundadirlar. Bu
merkezlerde, 6zellikle bu hastaliklar tzerinde uzmanlagsmis doktor ve yardimci
saglik personeli ¢alismaktadir. Bunun sonucu olarak da buralarda muazzam bir bilgi

41 Rare Diseases : Understanding this Public Health Priority” 2/14 Eurordis, November
2005 -
www.eurordis.orghttps:/ /www.eurordis.org/sites /default/files /publications /princeps doc
ument-EN.pdf (erisim 10.07.2017)

# Orphanet Report seties- Rare diseases collection. January 2011. Disease Registries in

Europe.  http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf ~ (erisim
10.07.2017)
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birikimi ve deneyim elde edilmekte ve c¢ok O6nemli bilimsel arastirmalar
yapilabilmektedir. Bu merkezlerin hasta acisindan en énemli avantajt ise hastalarin
optimal tedaviyi alabilmeleri ve her tirli psikolojik ve sosyal destegi
gorebilmeleridir.

Ulusal kayit ve takip merkezleri bircok nadir hastaligin 6nlenmesi, tant ve en
iyi sekilde tedavisi icin olaganiisti bir firsat olmakla birlikte, binlerce nadir hastalik
distntldiginde yine de yetersiz kaldiklari pek cok durum séz konusudur ( Ayme
vd.,2011,s 12) . Ornegin bir tilkede bir nadir hastalikla ilgili ok gelismis bir merkez
bulunmaktayken, baska tilkedeki merkez aynt konuda hasta eksikligine veya baska
teknik konulara bagli olarak yetersiz kalabilmektedir. Bazen de bir nadir hastaligin
tanisint koyup tedavi edecek uzman, hastanin kendi ilkesinde hi¢ bulunmayip
baska bir ilkede bulunabilmektedir. Bunun sonucunda hem hastalar magdur
olmakta, hem de bilgi ve deneyim belirli yerlerde sinirli kalmaktadir. Burada iki
konu ¢ok 6nemlidir. Birincisi hastalarin baska bir tlkede olsa da mevcut en iyi
tedaviye ulasabilme hakk: digeri de biitiin merkezleri ayn1 ya da benzer standartlara
ulastirma gerekliligi.

Iste bu noktada AB mevcut durumun étesine gecerek, hem iiye iilkelerde
belirli standartlarda yeni merkezler agilmasini tesvik etmis hem de var olan
merkezleri bitlestirip cok daha biytik bir fayda elde etmeyi amaclamis ve bu
diisincenin sonucunda ARA dogmustur. Hentiz bu girisimin daha yolun baginda
oldugu dustntlirse, uzun vadeli sonuclarini almak icin bir stre daha beklemek
gerekecektir. Ancak bugiine kadar yapilanlar incelendiginde AB’nin son derece
proaktif davranmakta oldugunu ve bu alandaki sorun daha fazla biiyiimeden biitin
tyeleri bitlestirici bir rol istlendigini gérmekteyiz.

Bu baglamda AB’nin nadir hastaliklar konusundaki girisimlerini iki
kategoride inceleyebiliriz: birinci olarak Uye tlkelerdeki cabalari destekleme
faaliyetleri, ikinci olarak ise Birlik diizeyinde bitin tyeleri kapsayan faaliyetler.
Ozetle AB’nin her tlkedeki ‘nadir hastaliklar nlusal kayit ve takip merkezlerini’
desteklemesi, bunlarin kurulusunu tegvik etmesi, bunlarla ilgili standartlar
olusturmaya calismasint birinci kategoride sayabiliriz. ARA’nin kurulmasint ise
ikinci kategoride kabul etmek gerekir. Zira bu konudaki faaliyetlerde AB ulusustii
yetkilerini kullanmakta ancak burada yasal bir zorunluluk yerine bilimsel bir
zorunluluk s6z konusu olmaktadir. Cinki ARA’na katllim ile ilgili ¢ikarilan
kararlar, butiin ilkeler icin yasal baglayictligi olan hukuk metinleri (tiiziikler ve
direktifler) degildir. Ancak yasal bir baglayicilik olmasa da, konunun dogasi geregi
nadir hastaliklarda en iyl yonetimi saglayabilmek icin AB’nin kurdugu sisteme dahil
olmak bilimsel bir zorunluluk olusturmaktadir. Uye iilkeler de bu bilimsel
zorunlulugun farkinda olduklarint géstermisler ve 2009 yilindaki AB Konseyi
Onerileri  dogrultusunda, wulusal plan ve stratejilerini 2013  yiina kadar
olusturmuglardir. AB bu siirecte tye ilkelere yardimct olmak tzere daha 6nce
detayli olarak bahsedilen EUROPLAN projesini 2008-11 dénemi i¢in olusturmus
ve daha sonra bu projeyi 2015 yilina kadar uzatmigtir.
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Birlik dizeyinde yuritilen bir baska faaliyet de bilimsel arastirmalardir (
Rodwell ve Ayme, 2015, s 2332). 1999 yilindan beri saghk alanindaki “AB Arastirma
ve Teknolojik Gelisme Cergeve Programlar:’ nadir hastaliklart da bir 6ncelik alant olarak
belirlemistir. Komisyonun “AB Saglk Stratejisini uygulamak icin temel finansal araci
“Saglik Alaninda Birlik Eylem Programiar’dir. Tlk olarak 1999-2003 déneminde Nadir
hastaliklarda Birlik eylem program:’ adiyla halk saghigr cerceve programlari icinde, 6.5
milyon euro tutarinda bir biitceyle nadir hastaliklara ayri bir kaynak ayrilmis ve bu
program kapsaminda nadir hastaliklarla ilgili 24 farkli proje desteklenmistir#3. 2003-
2008 donemi igin ctkartlan ve 312 milyon euro bitcesi bulunan Saglsk alanmda
Birlik eylems program:’ ¢ temel hedefe odaklanmisti: bilgilyi gelistirmek, saglik
tehditlerine hizli cevap vermek ve koruyucu saglik. Nadir hastaliklar da ikinci hedef
icinde ge¢mekteydi*t. 2008-2013 doénemi icin ise ‘Halk Saglgr alannda Birlik eylemi
ikinci program:’ ¢ikardmis ve 3.215 milyon euroluk bir biitce ayrilarak yine t¢ hedef
belirlenmisti: yurttaglarin saglik giivenligini gelistirmek, sagligi desteklemek ve saglik
bilgisi iretmek ve yaymak. Bu programda nadir hastaliklar icin yaklagik 27 milyon
curo ayrdmusti. 2014 yilindan itibaren, Ufuk 2020 kapsamindaki Cergeve Progran:
nadir hastaliklar konusundaki Onceligi devam ettirmektedir®>. Yeni arastirma
programi ile AB ve ABD tarafindan; Avrupa, Kuzey Amerika, Ortadogu, Asya ve
Avustralya’dan yaklasik 40 tyenin bir araya getirilmesiyle ‘Uluslararas: Nadir
Hastaliklar Arastirma Konsorsiyumn’ kurulmus ve 2020’ye kadar nadir hastaliklarla
ilgili 200 yeni tedavi ve teshis aract Gzerinde ¢alisilmast planlanmugtir®e.

Sonug¢

AB Antlasmasina gbre saglk, ortak bir politika alant olmamakla birlikte siyasi
derinlik artttk¢a AB’nin saglk konusunda giderck daha fazla inisiyatif aldigin
gormekteyiz. Bir AB saglk girisimi olan ARA da bu derinlesmenin son
zamanlardaki en O6nemli sonu¢ ve gostergelerinden birisidir. ARA  bitin
Avrupa’dan ilgili merkezleri kapsayan aglar olup amagclari ileri bilgi birikimi,
deneyim ve maddi kaynak gerektiren nadir hastaliklarla, en giicli ve bilimsel
gereklere uygun sekilde miicadele edebilmektir. AB’nin ARA’na verdigi énem ve

3 PROGRAMME OF COMMUNITY ACTION ON RARE DISEASES (1999 — 2003)
Decision No 1295/99/EC of the European Patliament and of the Council of 29 April
1999 (erisim 10.07.2017)
http://ec.curopa.cu/health/archive/ph_overview/previous_programme/rare_diseases/rat
edis_wpgm99_en.pdf

# The Second Programme of Community Action in the Field of Health 2008-2013
http://ec.europa.eu/health/ph_programme/documents/prog_factsheet_en.pdf (etisim
10.07.2017)

4 https://ec.europa.cu/programmes/horizon2020/ (erisim 10.07.2017)

46 Research and Innovation . International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC).
www.irdirc.org (erisim 10.07.2017)
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vaptiklart dikkate alindiginda Birligin saglik konusunda ulusiisti otoritesini
kullanmakta oldugunu gérmekteyiz. Ancak burada vurgulanmast gereken nokta
sudur ki, miinhasir yetkisinin oldugu diger alanlarda yaptigi diizenlemeletrle bu
girisim arasindaki temel fark, Uye iilkeler acisindan diger politika alanlarinda oldugu
gibi yasal bir baglayicilik olusturulmamasi, bunun yerine bilimsel bir zorunluluk
varliginin ortaya koyulmasidir. Bagka bir deyisle AB nadir hastaliklardaki bilimsel
yonetimi ve bunun gereklerini fark ederek hizli bir sekilde bilimsel, yasal ve teknik
altyapiy1l hazirlamis ve bu durumu tye tlkelerin de fark etmesini saglayarak onlar
bir araya getirmistit.

Uzun yillardir nadir hastaliklarin farkinda olan AB, bu konuda baslangicta
kendisine su hedefleri koymustu: nadir hastaliklarin gérinirliging ve taninmasint
arturmak; dogru sekilde kodlanmasini saglayarak saglik sistemleri icinde takip
edilebilir hale getirmek; tiye tlkelerin nadir hastaliklar konusundaki ulusal planlarin
desteklemek; Avrupa diizeyinde isbirligini giiclendirmek; daha fazla arastirma igin
tesvik etmek; giincel tarama uygulamalarini degerlendirmek; kayit ve takip
merkezlerini destekleyerek bu konuda bir Avrupa Platformu olusturmak ve farklh
tlkelerdeki hastalart uygun olan merkeze yonlendirmek icin uzmanlar ve
profesyonellerden olusan Avrupa referans aglart baglantt merkezi kurmak.

Sonug olarak ARA, en az 20 yildir stiren ve her adimi planlanmis bir siirecin
son agsamasidir. AB’nin butiin paydaslari ve tye tlkeleri dahil ederek adim adim
geldigi bu noktada, nadir hastaliklarla ilgili yaptiklarini inceledigimizde, daha 6nce
ontine koydugu biitiin hedeflerini gerceklestirdigini ve saglik alaninda 6nemli bir
derinlesme sagladigint gérmekteyiz. Bu baglamda AB bir taraftan destekledigi pek
cok projeyle nadir hastaliklarla ilgili bilimsel, sosyal ve yasal altyapiyt hazirlamis ve
hem tuye ilkeleri hem de paydaslari bitlestirmis; diger taraftan da olusturdugu
mevzuatla ARA’nin kurulusunu gerceklestirmistir. Oniimiizdeki dénemde, AB’nin
nadir hastaliklar alaninda sagladigi bu derinlesme politikasinin sonuglarini almaya
baslayacagt yeni bir asamaya gecilecektir.
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Tablo 1: Komisyon tarafindan desteklenen nadir hastaliklarla ilgili 6nemli projeler

Proje ad1 Amaci

EURORDIS Avrupa’daki hasta derneklerini desteklemek ve isbirligine katkida
bulunmak, hasta ve hasta yakinlarini desteklemek ve bilgilendirmek

ORPHANET | Doktorlara ve hastalara giincel bilgiler saglayarak nadir hastaliklarin
taninmasint ve gorinirligini artirmak.

ECORN-CF Kistik fibroz ve Duchenne muscular distrofi ile ilgilenen klinikler

CARE-NMD | arasinda isbirligi olusturmak, hastalara bilgi saglamak ve destek olmak

RARECARE Nadir kansetler hakkinda epidemiyolojik veri saglamak

EUROCAT Dogumsal anomaliler hakkinda epidemiyolojik veri saglamak

EUROPLAN | Nadir hastaliklar ulusal eylem planlart hazirlamasinda tye tlkelere
destek saglamak

Kaynak: EU Health programme. Reaching out to rare disease patients across Europe

http://ec.cutopa.cu/health/rare_diseases/docs/rd_booklet_2011_en.pdf,

10.07.2017)

(erisim

Tablo 2: 2017 yiinda kurulan ve 26 tye ilkenin 900’den fazla saglik tnitesini
iceren ilk 24 ARA ve ilgilendikleri hastalik gruplar

ERN projesinin ad1

ilgilendigi hastalik grubu

ERN BOND Kemik hastaliklart
ERN CRANIO Bas boyun anomalileri
Endo-ERN Endoktin hastaliklar
ERN EpiCARE Epilepsi

ERKNet Bobrek hastaliklart
ERN-RND Nérolojik hastaliklar
ERNICA Dogumsal anomaliler
ERN LUNG Solunum hastaliklar
ERN Skin Cilt hastaliklart

ERN EURACAN Yetiskin kanserleri
ERN EuroBloodNet Kan hastaliklati

ERN ¢eUROGEN Urogenital hastaliklar

ERN EURO-NMD

Noromuskular hastaliklar

ERN EYE

G06z hastaliklart

ERN GENTURIS

Genetik tumor riski sendromlari

ERN GUARD-HEART

Kalp hastaliklart

ERN ITHACA Dogumsal anomaliler ve nadir biligsel hastaliklar
MetabERN Kalitsal metabolik hastaliklar
ERN PaedCan Pediatrik kansetler

ERN RARE-LIVER

Karaciger hastaliklart

ERN ReCONNET

Kas iskelet ve bag dokusu hastaliklar

ERN RITA

Bagisiklik sistemi hastaliklari

ERN TRANSPLANT-CHILD

Cocuklarda trnsplantasyon

VASCERN

Multisistemik damar hastaliklart

Kaynak: Networks https:

ec.curopa.cu/health/ern/networks en (erisim 10.07.2017)
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