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0z

Nadir hastaliklar 10.000'de besten az kisiyi etkileyen hastaliklar olarak tanimlanmaktadir. Bu
hastaliklar goriiniirde az sayida kisiyi etkilese de yiiksek morbidite ve mortalite oranlarina
sahiptir ve tedavi kaynaklar kisitlidir. Bu durum karmasik bir bakim siirecine yol agmaktadir.
Multidisipliner yaklasim diger hastalik gruplarinda oldugu gibi nadir hastaliklarda da oldukg¢a
onemlidir. Hemsireler bu noktada egitim, savunuculuk, arastirmaci, yonetici, danigman rolleri ile
on plana ¢ikmaktadir. Ayni zamanda hastalarin hastalik algisinda pozitif yonde iyilesmeler
saglayabilmektedir. Bakim siirecinin tamaminda hemsirelerin kilit rolleri goz dniine alindiginda;
giincel kaynaklarin olusturulmas1 6nemli noktalardandir. Bu derleme makalenin nadir
hastaliklarda etkili bakim yonetiminin saglanmasi siirecinde hemsirelere kaynak olusturacagi
distiniilmektedir.

ABSTRACT

Rare diseases are defined as diseases that affect less than five people in 10,000. Although these
diseases affect only a small number of people, they have high morbidity and mortality rates, and
treatment resources are limited. This leads to a complex maintenance process. Multidisciplinary
approach is very important in rare diseases as in other disease groups. At this point, nurses come
to the fore with their education, advocacy, researcher, manager, and consultant roles. At the same
time, it can provide positive improvements in patients' perception of illness. Considering the key
roles of nurses in the whole care process; The creation of up-to-date resources is an important
point. This compilation article; It is thought that this review article will be a resource for nurses
in the process of providing effective care management in rare diseases.
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GIRIS

Cogunlukla genetik faktorlerin neden oldugu nadir hastaliklar, yasamin ilk yillarinda ortaya ¢ikmakta ve tim
yasami etkilemektedir (Yang, Dong, Duan, Shu ve Li, 2021). Nadir hastaliklar bireysel olarak ¢ok az insani etkilese
de, diinya niifusunun %6-8'ini ilgilendirmektedir (Auvin, Irwin, Abi-Aad ve Battersby, 2018). Bu hastaliklar

tilkemizde her 16 kisiden birinde goriilirken; toplamda bes milyon kisiyi etkiledigi belirtilmektedir (Nadir
Hastaliklar Ag1, 2021).

Yiiksek morbidite, mortalite oranlarina sahip ve tedavi kaynaklar1 sinirli olan nadir hastaliklara, geleneksel
saglik otoriteleri ve arastirmacilar tarafindan daha az ilgi gosterilmektedir (Anderson, Elliott, ve Zurynski, 2013;
Walkowiak ve Domaradzki, 2020). Ayn1 zamanda yliksek diizeyde damgalama ile birlikte bilgi, tedavi ve destege
zay1f erigsim gibi faktorler hastalar ve bakim vericileri lizerinde sosyal, duygusal, ekonomik yiikler olusmaktadir
(Bogart ve Irvin, 2017; Molster ve digerleri, 2016; von der Lippe, Diesen ve Feragen, 2017). Bu durum saglikla
ilgili yasam kalitesini negatif yonde etkilemektedir (Bogart ve Irvin, 2017). Saglik profesyonellerinin bu
hastaliklarla karsilagma olasiliginin diisiik oldugu diisiiniilse de, her birinin farkli tedavi ve bakim siireci soldugu
unutulmamalidir (von der Lippe ve digerleri, 2017; Walkowiak ve Domaradzki 2020).

Nadir hastalik tanist almig bireylerin desteklenmesini ve yagam kalitesini iyilestirmede hem toplum genelinde
hem de saglik sistemi i¢inde konu ile ilgili farkindaligin arttirtlmas: 6nemlidir. (von der Lippe ve digerleri, 2017).
Biitiinciil bir tedavi yaklagiminin ve saglik profesyonelleri arasinda koordineli eylemlerin 6nemi yadsinamaz bir
gercektir (Jaeger, Rojvik, ve Berglund, 2015). Saglik bakimi siirecinde anahtar rol oynayan hemsirelere bu siiregte
¢ok onemli sorumluluklar diismektedir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020). Hemsireler egitici, savunucu,
arastirmaci, yonetici ve danigman rolleri ile nadir hastalik ile miicadele eden bireyleri desteklemektedir. Bu
hastalarin; tedaviye uyum, semptom ydnetimi, hastaligin prognozuna yonelik bilgi, ayni hastaligi paylasan bireylerle
goriis aligverisini saglama, sosyal destek gruplarina katilimina yonelik ihtiyaglar1 degerlendirilmelidir (McLean ve
digerleri, 2021).

Nadir Hastaliklar

Saglik profesyonellerinin egitimleri sahada kargilagabilecekleri en yaygin durumlari hedef aldigi i¢in nadir
goriilen bir hastaligin tedavisi ve bakimi ¢ogunlukla zor olmaktadir. Bu gibi durumlarla miicadele edebilmek igin
uygun kaynaklara gereksinim duyulmaktadir (Anderson ve digerleri, 2013). Hemsireler nadir hastaliklarda
yasanabilecek olasi sorunlari géz oniinde bulundurarak etkili bakim planlamas: yapabilmelidir. Bu derleme
makalede; nadir hastaliklarda bakim ydnetimi siirecinin etkin bir sekilde yiiriitiilebilmesi i¢in gerekli olan bilgilere
yer verilmis ve hemsirelere kaynak olusturulmaya ¢aligilmistir.

Nadir hastaliklar genellikle 10.000'de besten az kisiyi etkilemektedir (Powell ve O’donnell 2019). Bu oran
tizerinden gidilerek tanimlanan nadir hastaliklar, Diinya ¢apinda 300 milyon kiside, Avrupa'da da tahmini 30 milyon
kiside goriilmektedir (EURORDIS, 2020). Ulkemizde akraba evliliklerinin yiiksek olmas1 nedeniyle ve farkli etnik
popiilasyonlara bagl olarak bu hastaliklarin prevalansinin daha yiiksek oldugu belirtilmektedir (Aksu, 2019). Bu
kapsamdaki hastaliklar bireysel olarak nadiren goriilmesine karsin, toplu olarak genel niifusun 6énemli bir boliimiini
etkilemektedir (Ramalle-Gémara ve digerleri, 2020).

Nadir hastaliklarin yaklasik %80'inin kokeninin genetik oldugu bilinmektedir (Molster ve digerleri, 2016).
Bunun yaninda kanser, enfeksiyon, dejeneratif ve otoimmiin kaynakli nadir hastaliklar da bulunmaktadir (Bogart ve
Irvin 2017). Saglik profesyonellerinin bilgi eksikligi, spesifik semptomlarin olmayis ve gesitli komorbid durumlarla
ortaya ¢ikmasi tani siirecinin uzamasina yol agmaktadir. Baglangigtan taniya kadar gecen siire 5-30 yil
olabilmektedir. Son yillarda genetik tarama teknolojilerinin gelismesi ile hastalik tan1 siirecinde iyilesmeler oldugu
belirtilmektedir (Yang ve digerleri, 2021).

Biiyiik ¢ogunlugu dogum ve bebeklik doneminde ortaya ¢ikan, 7000'den fazla bilinen nadir hastalik
tanimlanmistir (Yang ve digerleri, 2021). Ailevi hiperkolestrolemi, ailevi Akdeniz atesi, kistik fibroz, fenilketoniiri,
amyotrofik lateral skleroz, Behget hastalig1 gibi klinik durumlar nadir hastaliklara drnek verilebilir. Bu hastaliklarin
smiflamasi fizyolojik sistemler baz alinarak yapilmaktadir (Satman, Glidiik, Yemenici, ve Ertiirk, 2019). Nadir
hastaliklar, diger birgok kronik hastalik gibi ciddi ve ilerleyicidir. Genellikle birden fazla ciddi semptomlarla
karakterizedir (Australian Government Department of Health 2020). Ornegin; Ailevi akdeniz atesi hastaligi
tilkemizde siklikla goriilen, tekrarlayan atese eslik eden karin agrisi, plevrit, artrit gibi semptomlarla karakterize
genetik kokenli bir hastaliktir (Satman ve digerleri, 2019). Ailevi hiperkolestrolemi; kanda kolesterol diizeylerinin
anormal yiiksekligi ile karakterize genetik bir hastaliktir (Satman ve digerleri, 2019). Kistik fibroz; dogumda ortaya
¢ikan akciger, pankreas ve sindirim sistemini etkileyen, yogun terleme ve mukus viskozitesinde artisla karakterize
genetik bir hastaliktir (Satman ve digerleri, 2019; Yang ve digerleri, 2021). Behget hastaligi; tilkemizde yiiksek
prevalansa sahip, tekrarlayan uveit, oral ve genital {ilserler ile karakterize kronik inflamatuar bir hastaliktir (Satman
ve digerleri, 2019).

Nadir hastaliklarin %94'iniin onaylanmis bir tedavisi yoktur (Austin ve digerleri, 2018). Ek olarak, bu
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hastaliklara yonelik ilag tedavilerinin iiretimi zorludur ve maliyeti yiiksektir (Satman ve digerleri, 2019). Bu nedenle
nadir hastalikla ayni gen bozukluguna sahip hastaliklarin ilag tedavileri kullanilmaktadir. Tedavisi kesinlesen ve
onaylanan nadir hastalik sayisinin diisiik oldugu belirtilmektedir. Bunun yaninda hastalarin etkili tedaviler mevcut
oldugunda bile erigim konusunda ciddi esitsizliklere maruz kaldig1 bilinmektedir (Austin ve digerleri, 2018).Yetim
ilag tanimi; ilag endiistrisinin yeterli satig1 saglayamayacagi i¢in dnem ve ozen gostermedigi nadir hastaliklarin
tedavisinde kullanilan ilaglar olarak tanimlanmaktadir. Yetim ilaglara erisimin saglanmasi ile hastalarin yasam
kalitesinde iyilesmelerin olabilecegi belirtilmektedir (Aksu, 2019). Ayrica nadir hastaliklara yonelik saglik
profesyonellerinin bilgi eksikligi nedeniyle uygun tedavi ve bakimin saglanamamas: vurgulanan diger 6nemli
noktalar arasindadir (Ramalle-G6émara ve digerleri, 2020).

Nadir hastaliklardan birisi olan distrofik epidermolizis biillozanin yillik saglik maliyetine iligkin yapilan bir
arastirmada; hastaligm Fransa’da 18.783€, Almanya’da 79.405€, Italya’da 56.483€, Ispanya’da 66.823€ ve
Ingiltere’de ise 44.546€ maliyet olusturdugu belirtilmektedir (Angelis, Mellerio, Kanavos, 2022). Diger bir
arastirmada; Kore’de amiyotrofik lateral sklerozun ortalama saglik maliyetinin hasta basma 7902 dolar oldugu ve
hastaligin evresine gore maliyetin arttig1 gosterilmistir (Oh ve digerleri, 2015).

Hastalik etiyolojisi ve semptomlarindaki farkliliklara ragmen, birgok nadir hastalik kronik olup ¢oklu sistem
bozukluguna neden olmaktadir (Bogart ve Irvin, 2017). Cogunun etkili bir tedavisinin olmayisi beraberinde
karmagik bir bakim siirecini getirmektedir (Bogart ve Irvin, 2017). Multidisipliner yaklasim diger hastalik
gruplarinda oldugu gibi nadir hastaliklarin yénetiminde de ¢ok dnemlidir (McLean ve digerleri, 2021). Bu hastalara
ve bakim vericilerine biitiinciil olarak yaklasilmali; fiziksel, psikolojik ve finansal agidan mutlaka
degerlendirilmelidir (Aksu, 2019; Satman ve digerleri, 2019). Dolayisiyla tan1 konma siirecinden itibaren hastalar
hemygireler tarafindan siirekli desteklenmelidir (Bogart ve Irvin, 2017; Aksu, 2019; Satman ve digerleri, 2019).

Hemsirelik Yonetimi

Bakim yonetimi siireci tim kronik hastaliklarda oldugu gibi nadir hastaliklarda da olduk¢a &nemli bir
stirectir. Hemgireler, hastanin ve bakim vericisinin hastaliga ve tedaviye uyumunu saglamada etkin rol oynayan
saglik profesyonellerinden biridir. Ancak saglik profesyonelleri nadir hastaliklarin patofizyolojisi ve beklenen
sonuglar1 hakkinda yeterli bilgiye sahip degildir (Groft ve Posada de la Paz, 2017; Walkowiak ve Domaradzki,
2020). Bu duruma yonelik nadir hastaliklar ile ilgili farkindaligin ve bilgi diizeyinin arttirilmasina ihtiyag vardir.
Boylece nadir hastalik tanisi alan hastalarin yasam kalitesini destekleyici hemsirelik bakimi sunulabilir (Ferreira,
2019).

Nadir hastaliklarla bas etmede bilingli aile planlamasi ilk atilacak adimlardan olmalidir (Ferreira, 2019).
Hemgireler tarafindan etkili bir egitim planlamasi ile akraba evliliklerinin tehlikesi, kalitsal hastaliklar konusunda
egitimler verilmeli ve gerekli taramalar yapilmaldir (Ferreira, 2019; Walkowiak ve Domaradzki, 2020). Bunun
yaninda riskli aileler genetik danigmanlik konusunda desteklenmelidir. Dogumdan sonra yenidogan tarama programi
ile gerekli taramalarin takibiyle erken tanilama ve olasi komplikasyonlar engellenebilir (Tiirkiye Halk Saghigi ve
Kronik Hastaliklar Enstitiisii, 2021).

Nadir hastaliklarla bas etmek durumunda kalan bireyler en sik bilgi eksikligi, tant zorlugu, uzman saglk
profesyoneli eksikligi, yiiksek tedavi maliyeti, sosyal destek eksikligi ve damgalanma gibi sorunlarla karsi karsiya
kalmaktadir (Anderson ve digerleri, 2013; Molster ve digerleri, 2016; von der Lippe ve digerleri, 2017;). Hastaligin
finansal boyutunun hafifletilmesinde saglik politikalar1 takip edilmeli, giincel yardim fonu destek Onerileri
konusunda hasta ve bakim vericileri bilgilendirilmelidir (Molster ve digerleri, 2016). Nadir hastaliklarin zorlu tani
stireci, hastalik ve siireg ile ilgili hastanin ve bakim vericisinin bilgi/egitim alma ihtiyacin1 giindeme getirmektedir.
Bu ihtiyact karsilamada hemsireler kilit bir role sahiptir. Bu amagla lisans veya lisansiistii hemsirelik egitimi dahil
olmak iizere hemsirelere nadir hastaliklara yonelik farkindalik kazandirmak ¢ok onemlidir (Pelentsov, Fielder, ve
Esterman, 2016; Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Hemygireler nadir hastaliklarla yasayan hasta ve bakim vericisine bakim desteginin saglanmasi, hastalik ile
ilgili bilgilerin verilmesi, tibbi yenilikler ile tedaviyi siirekli olarak gelistirmek i¢in bakim koordinatérii ve saglik
egitimcisi rollerini tistlenmelidir. Ayn1 zamanda hasta ve ailesinin sosyal ve egitim destegine erisimine yardimci
olmalidir. Siire¢ ile ilgili fazla ve gereksiz bilgilerden arindirilmis bir egitim programiyla uyumlandirma
yapilmalidir. Cok fazla bilginin bunaltici olabilecegi, gereksiz stres, endise ve kaygiya neden olabilecegi
unutulmamalidir (Pelentsov ve digerleri, 2016; Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Nadir hastaliklarin sik goriilmemesi, hasta ve bakim vericisinin uygun destek sistemleri konusunda bilgi
eksikligi yasamasina neden olmaktadir. Bu durum hem hastanin hem bakim vericisinin yasam kalitesini olumsuz
etkilemektedir (Molster ve digerleri, 2016). Hasta savunuculuk gruplarina katilim, devam eden/planlanan arastirma
caligmalart ve arastirma protokollerindeki {irlinlere iliskin bilgilere erisimin saglanmasi gibi destekleyici
uygulamalar ile hastalarin ve bakim vericilerin yasam kalitesi iyilestirilebilir (Anderson ve digerleri, 2013; Groft ve
Posada de la Paz, 2017).
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Nadir bir hastalikla bas eden hasta ve bakim vericilerin karsilanmamis psikososyal destek gereksinimlerini
akran destegi arama girisiminde bulunarak gosterdigi belirtilmektedir (Anderson ve digerleri, 2013). Bu durumda
hemsireler, benzer hastaliga sahip hastalarin birbiri ile iletisime geg¢mesi igin yardimei olabilir. Ayni1 zamanda
tilkemizde de var olan hasta dernekleri arasinda koordinasyona veya yeni bir dernek kurulmasina 6nciiliik edilmesi
hasta ve bakim vericilerin rahatlamasini saglayacaktir. {lk tan1 anindan itibaren bu psikososyal destegin baslatilmasi
ve yasam boyu devam ettirilmesi onemlidir (Pelentsov ve digerleri, 2016). Tan1 ve tedavi siirecinde birgok
girisimsel miidahale de hastalar1 ve bakim vericilerini fiziksel, psikolojik olarak yormaktadir (Aksu, 2019). Bu
duruma hastaligin zorlu siirecinin de eklenmesi ile etkisiz bas etme, sosyal izolasyon gibi olumsuz durumlar ortaya
¢ikmaktadir. Hastaligin rehabilitasyon siireci de dahil olmak {izere, tiim agamalarinda hasta ve bakim vericileri
desteklenmeli, fonksiyonel performansi ist diizeyde tutmak igin gaba sarf edilmelidir. (Aksu, 2019; Tiirkiye Halk
Saglig1 ve Kronik Hastaliklar Enstitiisii, 2021). Nadir hastaliklar konusunda uzmanlasmis hemsirelerin hastalarin
hastalik algisinda pozitif yonde iyilestirmeler saglayabildigi unutulmamalidir (McLean ve digerleri, 2021).

SONUC

Nadir hastaliklarin kronik yapisi, yasami tehdit edici 6zelligi, tan1 ve tedavisinin gii¢ olmasi, bu hastaliklara
sahip bireylerin multidisipliner saglik ekibi tarafindan daha fazla desteklenmesi ve bakim/tedavi siirecinin uygun
sekilde yonetilmesi ihtiyacini dogurmaktadir.

Saglik ekibinin iiyelerinden biri olan hemsireler, nadir hastalik tanili bireylerin yonetiminde nemli bir yere
sahiptir. Hemsirelerin nadir hastaliklar ile igili yeterli bilgi ve farkindalik diizeyine sahip olmasi bakimn kalitesini
arttiracak ve hastaliklarin erken donemde tanilanmasini saglayacaktir.
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