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Nadir hastaliklar, nifusun geneline oranla daha az sayida insanda goérilen (1/2000 ve daha az kiside) hastaliklari ifade
etmektedir. Nadir hastaliklar ciddi, kronik, ilerleyici ve yipratici 6zelliklere sahip olmakla birlikte bir cok hastalik igin tibbi ve

bilimsel bilgi eksikligi mevcuttur;- yeterli-uygun tedavi segenekleri bulunmamaktadir. Tim bu 6zellikleri tasiyan bir hastaliga
sahip olmanin hem hasta hem de ailesi Gizerinde psiko-sosyal, fiziksel ve ekonomik etkileri bulunmaktadir.

Nadir hastaliga sahip bir bireyin ailesi olmak, hastalik stirecinin etkilerini dogrudan ve dolayli olarak yasamak anlamina
gelmektedir. Fiziksel olarak aileler hastaligin tani ve tedavi stirecinde kilo kaybi, istahsizlik, yorgunluk, uyku problemleri gibi
bir ¢ok fiziksel etkiyi yasamaktadirlar. Psikolojik olarak aile iginde teshis siireci ¢ok uzun, tedavi olanaklari kisith ya da olmayan
nadir bir hastaligin bulunmasi, aile Gyeleri icin depresyon, kaygi, korku, kizginlk, siphe, belirsizlik gibi bir ¢cok sonuca yol
acmaktadir. Sosyal agidan arkadas sayilarinin azalmasina, sosyal destek mekanizmalarinin zayiflamasina ve sosyal olarak
toplumdan izole hissetmelerine neden olmaktadir. Ailelerin yasadigi en gorinir etkilerden olan ekonomik etkiler konusunda
ise aileler, teshis ve tedavi imkanlarina erisim gigligu, isglict kaybi gibi kendilerini ekonomik olarak baskilayacak bir ok farkli
etkiye maruz kalmaktadirlar. Bu galismanin amaci, nadir bir hastaliga sahip olmanin aile lzerindeki psiko-sosyal, fiziksel ve
ekonomik etkilerini tartismaktir.

Anahtar Kelimeler : Nadir hastaliklar, aile, fiziksel etkiler, psiko-sosyal etkiler, ekonomik etkiler.

PHYSICAL, PSYCHO-SOCIAL AND ECONOMIC EFFECTS OF RARE DISEASES ON FAMILIES

Abstract

Rare diseases refer to diseases (less than 1/2000 people) seen in fewer people than in the general population. Although rare
diseases have serious, chronic, progressive and corrosive properties, there is a lack of medical and scientific knowledge for
many diseases and there are not adequate-appropriate treatment options. Having all these features has psycho-social,
physical and economic impacts on both the patient and the family.

Being a family of an individual with rare disease means living directly or indirectly the effects of the disease process. Physically,
families experience many physical effects such as weight loss, loss of appetite, fatigue, sleep problems during the diagnosis
and treatment of the disease. Psychologically, the diagnosis process in the family is very long, the presence of a rare disease
with or without treatment options leads to many consequences such as depression, anxiety, fear, anger, suspicion and
uncertainty for family members. In social terms, the number of friends is reduced, social support mechanisms are weakened
and socially isolated from society. As for the economic impact of the most visible effects on families, families are exposed to
many different impacts that would economically suppress themselves, such as the difficulty in access to diagnosis and
treatment, and the loss of labor. The aim of this study is to discuss psycho-social, the physical and economic effects of having
a rare disease on the family.

Keywords: Rare diseases, family, phycical effects, psycho-social effects, economic effects,.
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1.Giris

Nadir hastaliklar genel popiilasyona oranla daha az sayida kiside gorilen hastaliklar olarak
tanimlanmaktadir. Hastaliklar tek tek degerlendirildiginde az sayida kiside gorilmesine karsin bu
hastaliklardan etkilenen kisiler toplamda 6nemli bir niifus grubuna karsilik gelmektedir. Nadir hastaliklarin
etkiledigi nufus grubuna bakildiginda, Avrupa Birligi Komisyonuna goére genel nifusun % 6-8'ini
etkilemektedir. Buna gore diinyada 350 milyon kisinin nadir hastaliklardan muzdarip oldugu tahmin
edilmektedir. Glinimizde Birlesik Devletler'de 30 milyon insan nadir hastaliklarla yasamaktadir. Bu sayi
ABD niifusunun % 10'una karsilik gelmektedir. Avrupa’da ise nadir hastalik teshisi almis yaklasik 30 milyon
insan bulunmaktadir. Nadir hastaliga sahip bireylerin hepsinin tek bir (ilkede yasadigi varsayilirsa, bu ulke
diinyanin Uglincli en kalabalik Glkesi olacaktir (Global Genes Allies in Rare Diseases, 2017). Turkiye'deki
durum degerlendirildiginde, nadir hastaliklarin yayginhigl konusunda yeterli veri bulunmadigl ve sayisal
verilerin tahmini degerlere karsilik geldigi gorilmektedir. Bu baglamda Tiirkiye’de yaklasik 5-6 milyon kisinin
bu hastaliklardan etkilendigi tahmin edilmektedir (Dindar ve Karabulut, 2010, s. 198). Ancak akraba
evliliklerinin siklig1 (% 23.2) (Turkiye istatistik Kurumu, 2016) ve nadir hastaliklarin bir béliminin bu

nedenle ortaya ciktigi dikkate alindiginda, bu sayinin daha ylksek olabilecegi diisinilmektedir.

Hali hazirda tanimlanmis olan nadir hastaliklarin yaklasik % 95'inin (Global Genes Allies in Rare Diseases,
2017) kesin bir tedavisi bulunmamaktadir. Bu durum, 6zellikle bu hasta grubunda tibbi tedavinin yaninda
hastaligin hasta ve ailesi Uzerindeki etkilerinin azaltilmasina ve yasam kosullarinin desteklenmesine iliskin
psiko-sosyal boyutun 6n plana g¢ikmasina neden olmaktadir. Diinya Saghk Orgiiti’niin saghgi, fiziksel
boyutunun yaninda ruhsal, duygusal ve sosyal yonden tam bir iyilik hali olarak tanimlamasi ile resmilesen
ve saglikta paradigma degisimi olarak degerlendirilen hastayl bulundugu cevresel kosullar icinde ele alan
biyopsikososyal model, hastaligi sadece tani ve tedavi diizeyinde ele almanin yaninda psikolojik, sosyal ve
ekonomik boyutlarini da stirece dahil ederek saglik politikalarina yon veren bir yaklasim haline gelmistir. Bu
bakis acisiyla nadir hastaliklarin etkilerini sadece hastalarin olusturdugu bir popiilasyondan ziyade ailelerini,
cevrelerini ve daha genis olarak toplum Uzerindeki etkileri Gzerinden butincil bir bakis agisiyla tartismak

bu alandaki ihtiyaclarin karsilanmasinda 6nemli bir adim olarak degerlendirilebilir.

Hastaliklara ve nedenlerine iliskin bilginin kisitli olmasi nedeniyle tanilama sirecinin uzun ve zor olmasi, bu
alanda uzmanlasmis merkezlerin ve yetismis saglk profesyonellerinin az ve yetersiz olmasi, mevcut tani ve
tedavi strecinin ekonomik ytkinin agir olmasi ve nedene yonelik tedavi protokollerinin kisitl olmasi gibi
nadir hastaliga 06zgli kosullar bireyleri oldugu kadar ailelerini ve bakim verenleri de gesitli boyutlarda
etkilemektedir. Genellikle genetik kokenli olan nadir hastaliklara sahip birey ve ailelerinin tani ve tedavi
surecinde yasadiklar fiziksel, psikososyal ve ekonomik etkilerinin neler oldugunun belirlenmesi ihtiyag
duyduklari politikalarin olusturulmasi, sirdirdlebilir hizmet modellerinin gelistirilmesi ve bu hizmete
erisimlerinin saglanmasi agisindan 6nem tasimaktadir. Bu c¢alismada oncelikle nadir hastaliklarin
ozelliklerine iliskin genel bilgi verilerek, ardindan nadir hastaliklarin aileler lzerindeki psiko-sosyal, fiziksel

ve ekonomik etkileri tartigilmistir.
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2. Nadir Hastaliklar

Nadir hastaliklar genel niifusa oranla daha az sayida kiside goriilen, kompleks, ¢cok sistemli, genellikle hayati
tehdit eden ya da kronik olarak zayiflatan hastaliklardir (Van der Zeijden ve Huizer, 2010, s. 8). Nadir gorilen
hastaliklarin % 80'i genetik kdkenlidir. Bu nedenle semptomlar hemen gériilmese bile bir kiginin tim yasami

boyunca varligini sirdiirmektedir (Global Genes Allies in Rare Diseases, 2017).

Nadir hastaliklar konusunda en 6nemli konulardan biri nadir hastaliklarin tanimlanmasi ya da hangi
hastaliklarin nadir hastalik olarak degerlendirilecegine karar verilmesidir. Avrupa’da 1/2000 (Orphanet
Turkiye, 2017, para. 1), Amerika Birlesik Devletleri'nde ise 1/200.000 ve daha az kisiyi etkileyen bir hastalik
nadir hastalik olarak kabul edilmektedir (Global Genes Allies in Rare Diseases, 2017, para. 4). Ancak nadir
hastaliklarin gériilme sikligi bolgeler arasinda farklilik gdsterebilmektedir. Ornegin genetik kékene sahip bir
anemi tlrd olan talesemi Kuzey Avrupa’da nadir gorilen bir hastalik iken Akdeniz bélgesinde yaygin olarak
gorilen bir hastaliktir (Orphanet Turkiye, 2017). Cogu nadir hastalik, yalnizca hastaliktan hastaliga degil
ayni zamanda ayni hastaliga yakalanan hastalar arasinda degisen genis semptom ve bulgularla
karakterizedir (EURORDIS, 2017, ss. 8). Nadir hastaliklarin belirlenmesi, bu konuda bir veri havuzunun
olusturulmasi icin Avrupa Komisyonunca desteklenen organizasyonlar (Avrupa Nadir Hastaliklar
Organizasyonu [EURORDIS] ve Orphanet) tarafindan nadir hastaliklarin yayginliginin degerlendirilmesi
yapilmaktadir (Schieppati vd, 2008, s. 2039).

Nadir hastaliklar klinik ve etiyopatogenetik 6zellikler bakimdan farklilasmakla birlikte, hastalik sonucunda
ortaya ¢ikan saglk sorunlari ve yasanilan sosyal zorluklar bakimindan ortak 6zelliklere sahiptir. Yetiskinlikte
de gorilebilmesine ragmen bircok nadir hastalik dogumda veya bebeklik déneminde ortaya ¢ikmaktadir
(Taruscio vd., 2014, s. 591). Dolayisiyla bu hastaliktan etkilenenlerin blyiik bir bolimini bebekler ya da
cocuklar ve hastaya bakimverenlerin g¢ogunlugunu ise ebeveynler olusturmaktadir. Bu durum,
bakimverenlerin ayni zamanda ebeveyn olmaktan kaynaklanan yasantilari ile birlikte degerlendirildiginde
hastaligin sosyal, psikolojik, duygusal ve ekonomik etkilerinin farklilastigi gérilmektedir. Ebeveynler normal
gelisim basamaklarini takip eden bir cocuga sahip olduklarinda dahi ebeveyn roliini yerine getirmekten
kaynakli olarak sosyal, psikolojik, duygusal ve ekonomik yénden etkilenirken; hasta, Gstelik nadir bir
hastaliga sahip olan bir ¢ocuga karsi hem ebeveyn hem bakimveren olmak bu etkileri daha yogun
yasamalarina neden olmaktadir. Cocugu tehlikelerden koruma silrecinde ve glven duygusunun
gelismesinde en 6nemli figlir olarak ebeveynler, nadir bir hastaliga sahip bir ¢ocuk yetistirme siirecinde
¢ocugun yasadigi fiziksel aci ve agriya taniklik etmek, hastaligin tanilanma siirecinde garesiz kalmak gibi

olumsuz durumlarin etkilerini daha derin yasamaktadirlar.

Cogu nadir hastalik kompleks 6zelliklere sahiptir ve bu nedenle dogru teshis edilememektedir. Bu ylzden
nadir hastallk s6z konusu oldugunda hastaligin teshis edilmesi en ©6nemli asamalardan birini
olusturmaktadir. Bununla birlikte teshis sirecinde yasanilan zorluklar kendini tedavi boyutunda da
gostermektedir. Hastaliklarin birgogunun teshisi konulsa bile ya hig tedavisi yoktur ya da etkili bir tedavisi

bulunmamaktadir (National Institutes of Health, 2017, para. 2). Hastaligin bireylerin hayatindaki dogrudan
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etkileri bakimindan genel 6zellikleri incelendiginde, nadir hastaliga sahip her bes kisiden birinde kronik agri,
vakalarin yarisinda motor, duyu ya da zihinsel yetersizlik, bir baskasina bagimhhk, yliksek diizeyde mortalite
ve morbidite gorilmektedir (French National Plan for Rare Diseases, 2004, s. 5). Dolayisiyla tim bu 6zellikler
g6z 6niinde bulunduruldugunda nadir hastaliga sahip olmak hem hasta hem de ailesi i¢in ¢cok boyutlu ve

kompleks bir siire¢ olarak degerlendirilebilmektedir.

Saglk otoriteleri, saglk hizmeti saglayicilari, hastalar ve hasta organizasyonlari temsilcileri, nadir hastalig
bulunan kisilerin, Diinya Saghk Orgiitii tarafindan “en yiiksek saglk standardindan yararlanma ve ayrim
gormeme” olarak temel bir hak seklinde belirledigi “saghga esit ve yeterli erisim” haklarinin géz ardi edildigi,
mimkin olan en yliksek saglik standartlarini elde etme konusunda ¢esitli sorunlar yasadiklari konusunda
fikirbirligine varmistir (EURORDIS, 2009, s. 20). Nadir hastaliklarla ve bu hastaliktan kaynaklanan etkilerle
basa ¢ikma sirecinde hasta ve ailelerini destekleyici gesitli diizenlemelerin yapildigl, politikalarin ve
programlarin gelistirildigi gorilmektedir. Nadir hastaliklarla ilgili politikalarin gelisimi stirecinde dinyadaki
genel durum degerlendirildiginde, 1980’lerden 6nce belirli bir politika ve yasal dizenleme bulunmadigl
gorilmektedir. 1980’lerden 2000’lere kadar olan dénemde nadir hastaliklarin tedavisiyle ve yetim ilaglarla
ilgili yasal diizenlemelerin yapilmaya baslandigi dikkat cekmektedir. Oncelikle 1983 yilinda Amerika Birlesik
Devletleri’nde Yetim ilag Kanunu (The Orphan Drug Act)' nun kabul edilmesiyle yasal zemine tasinan nadir
hastalarin ihtiyaglari, Avusturalya, Japonya ve Avrupa Birligi'nde de benzer kanunlarin gikmasiyla yayginlik
kazanmustir. 2000’li yillardan itibaren ise nadir hastaliklarla ilgili ulusal planlar ve stratejiler ¢ergevesinde
devletler, nadir hastaliklarin teshisi, tedavisi ve bakimiyla ilgili ihtiyaglarin karsilanmasina odaklanmaya
baslamislardir. Fransa nadir hastaliklar icin ilk ulusal plani uygulamaya koyan tlkedir. Bu nedenle Fransa,
nadir hastaliklara uygulanan politikalar agisindan ulusal fonlar, tedaviye erisim, arastirma olanaklari,
koordinasyon aglari ve uluslararasi ishirlikleri agisindan diger tlkelere kiyasla daha ¢ok yol katetmistir. Ayni
sekilde Almanya da nadir hastaliklar konusunda gelistirdigi politikalarla 6n planda olan dlkelerden biridir.
ingiltere ve Kanada da iyi 6rnekler olarak degerlendirilen ulusal planlara sahiptir (Dharssi vd., 2017, s. 64).
Ulusal planlarin hazirlanmasiyla ilgili yapilan 6nerilerde hastalarin ve ailelerin ihtiyaclarinin ve bu ihtiyaclarin
karsilanmasiyla ilgili mevcut kaynaklarin belirlenmesinin dnemli bir yeri oldugu belirtiimektedir. Dolayisiyla
ihtiyaclarin belirlenmesinde en 6nemli adimin hastaliktan etkilenen 6nemli bir paydas olarak ailelerin bu
surecten nasil etkilendiklerini ortaya koymaktir (Van der Zeijden ve Huizer, 2010, s. 18). Saglk hizmetlerine
erisim sorunlari ile birlikte nadir hastaliklarla yasayan kisi ve aileler siklikla hastaliga bagli saglk sorunlari,
psikososyal ve ekonomik sorunlar yasamaktadir (Zurynskivd., 2017, s. 68). Bu ¢ergevede nadir hastaliklarin

aileler tzerindeki etkileri psiko-sosyal etkiler, fiziksel etkiler ve ekonomik etkiler baglaminda ele alinmistir.

2.1. Psiko-Sosyal Etkiler

Nadir hastaliklarin ¢ogunlugu dogumdan hemen sonra veya bebeklik doneminde ortaya g¢ikmaktadir
(Taruscio vd., 2014, s. 591). Bu gelisim araliklarindaki cocuklarda ortaya c¢ikan beklenmeyen veya
ongorilemeyen ciddi bir hastalik veya engel durumu, bebegin ailesi ve ¢evresinde yasanan olumsuz

duygusal ve psikolojik etkilerin cok daha yogun yasanmasina neden olabilmektedir.
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Genel olarak tiim toplumsal ve kiltlirel yapilarda bebek diisiinen giftlerde herhangi bir saglik sorunu ya da
engel durumu olmayan “mikemmel” bir bebek diinyaya getirmeye iliskin dilek ve beklentiler ortaktir.
Somanadhan ve Larkin (2016, s. 142) tarafindan, 6 aylik ve 22 yas araliginda nadir bir hastalik olan
mukopolisakkaridoz hastaligl bulunan ailelerle yapilan bir arastirmada, bu hastalikla yasamanin ailelerde
glcli duygular uyandirdigi ve yasamlarini “stiphe” ve “belirsizlik”le karakterize olarak tanimladiklari
gorilmustiar. Ayrica calismada hastalikla ilgili duygusal deneyimlerini siklikla Gzgtin, kafalari karismis, sinirli
ve harap olmus olarak ifade ettikleri bulunmustur. Bazi katiimcilar hayatlarini “hiz treni” (roller coaster)
olarak gordiklerini ve hastalikla yasamayi strekli bir savasa benzettiklerini ifade etmislerdir. Lamp ve Peden
(2008, s. 254) tarafindan spinal miskuler distrofi hastalari ile yapilan bir ¢calismada ise bu hastalikla yasamak
hastalar tarafindan “zorlu ve siirekli degisen” bir deneyim olarak nitelendirilmistir. Bununla beraber yeni
dogan ya da kiguk yastaki gocuklarin gelisim sirecinin normal seyretmedigine iliskin farkindalk ve
beklenilmeyen bir zamanda ortaya ¢ikan bir hastalik, kisi ve ailelerin ciddi psikolojik ve duygusal bir stirece
girmesine yol agmaktadir. Eatough vd. (2013, s. 1043) tarafindan Hollanda, italya, Polonya ve isveg
Gzerinden Avrupa Ulkelerinde juvenil Huntington hastalik teshisi almis bir cocugun ebeveyni olmaya iliskin
kisisel deneyimlerini ortaya ¢cikarmak amaciyla gergeklestirilen bir arastirmada, nadir hastaliga sahip olan
ailelerin yardim arama ve teshis konulmasi siirecinden 6nce, cocuklari ile ilgili bir seylerin yolunda
gitmedigine iliskin glcli bir kanaate sahip olduklari bulunmustur. Arastirmaya katilan kisiler bu durumu
“bilme fakat bilmeme” olarak nitelendirmislerdir. Gorliisme yapilan annelerden biri yasadigi stireci “Bunu
(teshisi) duydugumda, bu yalnizca stiphelerimi dogruladi. Bu yiizden haberler sok edici dedildi. Bu sadece bir
dogrulama idi. 2-3 yildir zaten siipheleniyordum. Siire¢ zor gidiyordu ve bu zaman zarfinda hi¢bir yardim
almamistim. Endiseliydim, merakliydim ve belirsizlik yasiyordum. Bu durum, zihinsel olarak asiri

yorucuydu....” olarak ifade etmistir.

Nadir hastaliklar cogunlukla kolay teshis edilemeyen ve teshis stireci uzun siiren hastaliklardir (Pierucci vd.,
2012, s. 38). Teshisteki gecikme ailelerin uzun yillar boyunca hastanin semptomlarina tibbi bir agiklama
getirilmeksizin hastalik siirecine sahit olmalari anlamina gelmektedir. Teshis slrecinin ¢ok uzamasi, hasta
ve ailelerinin gercekten bir hastaliga sahip olup olmama konusunda tereddit etmelerine sebep
olabilmektedir (Nunn, 2017, s. 29). Genetik metabolik bozuklugu bulunan ¢ocuklarin aileleri ile yapilan bir
calismada, hastaligin teshisinin ge¢ konmasindan, emsal durumu bulunan destek gruplarina erisim
yetersizliginden ve psikolojik destek eksikliginden dolayi ailelerin olumsuz etkilendikleri gortlmustir
(Anderson, vd., 2013, s. 22). Ailelerin bu durumla basa ¢ikmak icin genellikle olumlu bir bakis agisi
yakalamaya calistiklari goriilmustir (Somanadhan vd., 2016, s. 138).

Ailelerin hastaliga uyum saglama siirecinde en 6nemli ihtiyaglarindan biri de hastaliga ve gelecekteki slirece
iliskin bilgi ihtiyacidir. Ancak hasta ve ailelerinin birincil agizdan bilgi alabilecekleri en énemli kaynak kisiler
olan saglik profesyonellerinin de hastalik siireci ve sonuglariyla ilgili bilgi yetersizligi bulunmaktadir. Bu
durumun en 6nemli nedenleri arasinda bu hastaliklarin kompleks 6zelliklere sahip olmasi ve hastaliga 6zgi
spesifik durumlar bulunmasidir (EURORDIS, 2017, s. 12). Brewer vd. (2008, s. 9) tarafindan ingiltere’de

yapilan juvenil huntington hastaliginin aileler {izerindeki etkisinin incelendigi bir arastirma, saglik
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profesyonellerinin nadir hastaliklar hakkinda bilgi sahibi olmadigini, bu nedenle ebeveynlerin “uzman”
roliinii de Ustlenmek zorunda kaldiklarini, ebeveynlerin bilgi eksikliginin, icinde bulunduklari durumu
yonetme becerilerini engelledigini ortaya koymustur. Nadir bir hastaligin, tibbi ve sosyal hizmet sunumunda
gorev alan profesyonellerce bilinmiyor olmasi, uzun sireli tani konulamamasi gibi zorluklar hasta ve aileler
Uzerinde stres olusturmakta ve zihinsel saglik Gizerinde sorunlara neden olabilmektedir. Hastaligin kendisi
ya da tedavinin yan etkisiyle kisilerde yorgunluk ve hafiza sorunlari olusabilmektedir. Bu durumlar dogrudan
ya da dolayli olarak bireyin calisma yasamini da olumsuz etkilemekte, is yerine gidis geliste zorluklar,
gorevlerin yerine getiriimesinde ve is doyumunda sorunlar yasamasina yol agmaktadir (EURORDIS, 2017, s.

20).

Nadir hastaligin en 6nemli psiko-sosyal etkilerinden biri de izolasyondur. Nadir hastaligi bulunan kisiler ve
aileleri, hos olmayan ya da utandirici durumlar yasama ihtimali nedeniyle, bazi sosyal durumlardan
kaginmaktadir. Yardima ve destege ihtiyaglarinin olmasi durumunda ise bunlari talep etme konusunda
zorluk yasadiklari, ebeveynlerin kendilerini izole olmus hissettikleri ve tiim bu durumlarin sosyal izolasyonu
daha fazla arttirdigi gérilmektedir (Brewer vd., 2008, ss. 8-9). Nunn (2017, ss. 30-31)’a gore nadir hastaliklar
kisilerin mobilitesini engellemekte ve cesitli aktiviteleri erisilemez hale getirmektedir. Bu kosullar siklikla
sosyal izolasyona neden olmaktadir. Ayrica hastanin kosullarinin ¢evresindeki kisiler tarafindan tam olarak
anlasilamayacagi gercegi ile sosyal izalosyan arasinda baska bir iliski s6z konusu olabilmektedir. Nadir
hastaliga sahip bir cocugun ebeveyenlerinin destekleyici bakim ihtiyaglarinin belirlenmesi amaciyla online
olarak yapilan bir arastirmada, ¢alismaya katilan ebeveynlerin yarisindan fazlasi ¢ocuklarinin dogumundan
bu yana arkadas sayilarinin azaldigini ifade etmistir. Ayrica yine ayni arastirma sonucunda nadir hastaligi
bulunan kisi ve ailelerinin yarisindan fazlasinin anksiyete ve korku, yarisina yakininin ise 6fke, hayal kirikligi
ve belirsizlik duygulari yasamakta oldugu ortaya konulmustur (Pelentsov vd., 2016, s. 24).

Nadir hastaliklarin etkisini belirlemek ve 6lgmek amaciyla, nadir hastaligi bulunan kisiler, bu alandaki
bakimverenler, doktorlar, saglik giderlerinin geri 6demelerini yapan kurum ve kuruluslar fikir dnderleri ile
¢ok boyutlu bir arastirma yapilmistir. Arastirma sonucuna gore, tedavi umudunun az oldugu durumlar basta
olmak Uzere nadir hastaliklarin, hastalar ve bakimverenler Uzerinde olduk¢a yogun duygusal etkilerinin
oldugu bildirilmistir. Nadir hastaliga sahip hastalar ve aileleri bu slirecte depresyon, kaygi, stres, sosyal
izolasyon ve gelecege iliskin endise yasadiklarini belirtmislerdir. Ayni sekilde hekimler de nadir hastaliga
sahip olan bireylerin diger hasta gruplarina oranla depresyon, kaygi ve stres, aile ve arkadaslardan izole
olma, aile ve arkadaslarla daha az etkilesim iginde olma, hastaligin gelecekteki goériinimiine dayali endise
ve mevcut bilgi eksikligine dayanan endise gibi durumlar ile daha ylksek oranda karsilastiklarini

belirtmislerdir (Shire, 2013, s. 8).

2.2. Fiziksel Etkileri

Nadir bir hastaliga sahip olmanin hasta tzerinde bircok fiziksel etkisi bulunmaktadir. Bu etkiler hastaligin
tlrlne, asamasina, seyrine, tanilama sireclerine gore degisebilmektedir. Bunun yaninda nadir hastaliga

sahip bireylerin ailesinin de fiziksel olarak bu durumdan etkilendigi bilinmektedir.
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Nadir hastaliga sahip bireyin cocuk olmasi durumunda, hastanin ailesi olmak, diger tim kronik hastaliklarda
oldugu gibi, cogu zaman bir bakim veren olmayi da beraberinde getirmektedir. Bakimveren olarak aile
icinde kronik hastaliga sahip olan bir cocukla ilgilenmek ebeveynler i¢in hem fiziksel hem de zihinsel olarak
yorucu bir durumdur. Bu nedenle bakimverenler bakim sirecinde gliclerinin tikenmis oldugunu
hissedebilmekte ve bu durum sonucunda fiziksel aktiviteleri dogrudan ya da dolayl olarak olumsuz
etkilenebilmektedir (Van Scheppingen vd., 2008, s. 545). Ozellikle genetik kdkenli bazi nadir hastaliklarda,
ebeveynlerin de ¢ocuklariyla ayni nadir hastaliga sahip olmasi ya da bu hastaligin tasiyici olmasi da mimkin
olabilmektedir. Bu durum ebeveynlerin de hastaligin getirdigi benzer fiziksel etkileri yasamasina, hastalik

nedeniyle bebegini emzirerememesine neden olabilmektedir (Pelentsov vd., 2014, s. 25).

Hastalik s6z konusu oldugunda en ¢ok 6ne gikan durumlardan biri de fiziksel aci ve agridir. Hastaliga bagl
olarak gelisen agrilarin yaninda hastaligin tani ve tedavi siirecinde maruz kalinan girisimsel islemlerin
coklugu ve sikhgi da fiziksel olarak hastayi oldugu kadar ailesini de dolayli olarak olumsuz etkilemektedir. Bu
noktada ebeveyn-cocuk iliskisinin hassas yapisi, ebeveyn olarak ¢ocugu her tirli tehlikeden koruma
sorumlulugu, cocugun hastaligindan kaynakh yasadigi fiziksel aci ve agri s6zkonusu oldugunda ebeveynlerin
bu sorumlulugun geregini yerine getirememe duygusunun ortaya ¢ikmasi gibi nedenler, ebeveynlerin
cogunlukla bu aci ve agriyi fiziksel olarak hissetmelerine neden olmaktadir. Ferrell vd. (1994, s. 375)'ne gére,
saglik personelinin tedavi slirecinde ¢ocugun hissettigi aci ve agriyla ilgili geribildirimlerini ciddiye alma
diizeylerinin ebeveynlerin beklentileriyle 6rtlismemesi de ebeveynlerin hissettigi bu fiziksel agri lGizerinde
etkili olmaktadir. Ebeveynlerin sahip oldugu diger fiziksel etkiler ise, daha ¢ok istahsizlik, kilo kaybi, stireklilik
gosteren bas agrisi, yorgunluk, uyku problemleri ve sik sik hastalanma gibi etkiler olarak siralanabilmektedir

(Martinson vd., 1997, s. 94).

Farkli zamanlarda, ebeveynler, bakim verdikleri kisinin hastaligina iliskin durumlarla ilgili Gnemli kararlar
vermek zorunda kalabilmektedir. Asamalar degistikce bir sonraki asamaya daha fazla duygusal ve glinlik
yasam pratiklerine iliskin uyarlama yapilmasi ve daha fazla karar alinmasi gerekmektedir. Nadir hastaliklarin
karmasik yapisi, hastalarin farkli sosyal bakim saglayicilarindan hizmet almalarini gerektirmekte, dolayisiyla
kisa strede cesitli sosyal hizmet ve saglik-bakim hizmeti saglayicilarini ziyaret etme zorlugu bulunmaktadir
(EURORDIS, 2017, s. 4). Tium bu dogru hizmete ulasma ve bu hizmeti kullanma siirecinde yasanan duygusal,
psikolojik, sosyal ve ekonomik etkiler hasta yakinlarinin fiziksel olarak yorulmalarina ve yipranmalarina da

neden olmaktadir.
2.3.Ekonomik Etkileri

Ailede nadir bir hastaliga sahip olan bir bireyin bulunmasinin en 6nemli etkilerinden biri de ekonomik
alandadir (Anderson vd., 2013, s. 29; Gallo vd., s. 4; Shields vd., 1995, s. 52; Yiu ve Twinn, 2001, s. 485).
Herhangi bir hastaliga sahip olmanin ekonomik olarak maliyeti g6z 6niinde bulunduruldugunda, nadir
hastaliklari tanilamanin zorlugu ve siirecin uzunlugu, hastalikla ilgili bilgi edinme/bilgiye erisim gliclugu,

tedavi prosediirlerinin heniz belirlenmemesi, tedavi imkanlarina ve ilaglara erisim zorlugu ve geri 6deme
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sorunlari gibi dogrudan hastalikla ilgili ekonomik maliyetler s6z konusu oldugu gibi, hasta ve ailesinin

karsilamasi gereken dolayli maliyetler de bulunmaktadir.

Tani konulma sirecinde karsilasilan maddi yikler dogrudan maliyetler arasinda sayilabilmektedir. Bu
sirecte bilgi yetersizligi, stres ve hastalikla ilgili hangi uzmana basvurulmasi gerektiginin bilinmemesi
nedeniyle bir¢ok farkli uzmana basvurma gibi durumlar hastaligin baslangi¢c asamasindan itibaren kisi ve
ailelerin mali yukind arttirmaktadir. Anderson vd. (2013, ss. 5-6) tarafindan Avustralya’da nadir hastaliga
sahip cocuklarin ailelerinin tani, saglik hizmetlerinin kullanimi ve psiko-sosyal destek ihtiyaglarinin
belirlenmesi amaciyla gergeklestirilen bir ¢calismada, katilimcilarin % 38’inin dogru tani almadan 6nce 3-5
doktor, % 14’inln ise 6 ile 10 arasinda degisen sayida doktor gordiigu bilgisine ulasiimistir. Strecin tani
konulmasinin ardindan da devam ettigi ve ailelerin siirekli olarak ilgili uzmanlari ziyaret ettigi de
anlasilmaktadir. Nadir hastaliga sahip bireylerin hem uzman doktor ziyaretleri, hem de saghk
lisansiyerlerinden (dil ve konusma terapisi, fizyoterapi ve sosyal hizmet gibi) aldiklari hizmetler
degerlendirildiginde, cocuk basina yilda 19 ziyaret gerceklestirdikleri gortlmektedir. Ayda bir ziyaretten
fazla saglik hizmeti icin yapilan ziyaretin zaman ve maliyet acisindan aileyi ciddi bir sekilde etkiledigi

gorilmektedir.

Hastaligin getirdigi dolayli maliyetlerin en basinda hastanin ya da ailesinin hastaligin teshis ve tedavi
sireglerinde ya da hastanin tam ya da yari zamanl bir bakimverene ihtiya¢ duydugu dénemde yasanilan
isglicii kaybi gelmektedir. Ozellikle nadir hastaliga sahip bireyin ¢ocuk olmasi durumunda gogunlukla
annelerin is hayatindan gekildikleri gortilmektedir. Bu durum eve giren aylik gelirin azalmasina neden
olmakta ve babanin daha fazla ekonomik sorumluluk yiklenmesi durumunu beraberinde getirmektedir
(Brown ve Barbarin, 1996, s. 66; Enskar vd., 1997, s. 156). Nadir hastaliga sahip ebeveynlerin destek
ihtiyaclarini belirlemek amaciyla Avustralya ve Yeni Zellanda’da yasayan nadir hastaliga sahip 301 ¢ocugun
ebeveynleriyle gerceklestirilen bir calismada, katilimci ebeveynlerin % 38’inin ¢alisma saatlerini dislrdiga,
% 34’UnUn ise Ucretli bir iste calismayi biraktigi ve bu nedenle yaklasik yarisinin (% 45) maddi gliglik yasadigi
anlasilmistir (Pelentsov vd., 2016, s. 25 ). Burke vd. (1999, s. 103) tarafindan kronik hastaliga sahip olan
cocuklarin ailelerinin yasamlarindaki stres faktorlerini belirlemek amaciyla gerceklestirilen calismanin
bulgularina gore, katilimcilarin % 42’sinin sirekli tibbi bakim gerektiren ¢ocuga sahip olmanin dogrudan bir
sonucu olarak calisma hayatina iliskin dizenleme ve degisiklik yapmak zorunda kaldiklarini ortaya

koymustur.

Nadir hastaliklarin ekonomik etkileri icinde en édnemli konulardan biri de hastaligin tedavisi kapsaminda
kullanilacak ilaglar konusudur. Literatlirde, nadir hastaliklar igin kullanilacak ilaglarin kiglk bir
popllasyonuna hitap etmesi nedeniyle bu ilaglarin arastirma, gelistirme ve pazarlama asamalarinda
yapilacak yatirim karli bulunmamaktadir (Rode, 2005, s. 6; Lavandeira, 2002, s. 194). Bu nedenle, ihmal
edilme riskinin yiiksek olmasi sebebiyle literatiirde bu ilaclara yetim ilaglar olarak anilmaktadir. Uretiminin
ve pazarlanmasinin sadece piyasa kosullarina birakilmasinin nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilacak ilag

ihtiyacini karsilama olasiliginin olmamasi nedeniyle bazi tesviklerin olusturulmasi zorunlulugu dogmus ve
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hangi ilaglarin bu grupta degerlendirilecegi ile ilgili kriterler ortaya konulmustur. Birlesik Devletler'de
(1983), Japonya’da (1993), Avustralya’da (1997) ve Avrupa Birligi’'nde (1999) yetim ilag kanunu onaylanarak
bu konudaki arastirma, Uretim, pazarlama sireglerinin desteklenmesine ve denetlenmesine iliskin
mekanizmalar olusturulmustur (Orphanet Tulrkiye, para. 3). Bu ¢abalara ragmen gelistirilen yetim ilaglar,
tim nadir hastalarin ihtiyaglarini karsilamaktan uzaktir. Tim bu 6zelliklerden dolayi hastalarin bu ilaglara
ulasmak icin kisisel kaynaklarini kullanmaya itmektedir. Ornegin Ulkemizde yetim ilaclara ulasmak
konusunda yurtdisina bagimh bir yapinin oldugu gorilmektedir. Tiirk Eczacilar Birligi’'ne yapilan basvuru
sonucunda vyurtdisindan ila¢g getirilmesi sireci (Dogug, 2017, s. 200) ailelerin ekonomik olarak
yipranmalarina, ilaglara daha hizli ulasmak i¢in daha maliyetli olsa bile alternatif yollar aramalarina neden

olmaktadir.

Avustralya’da nadir hastaliga sahip bireylerin ailelerinin tani, saglik hizmetlerinin kullanimi ve psiko-sosyal
destek ihtiyaclarinin belirlenmesi amaciyla gerceklestirilen bir ¢calismanin sonucu, ailelerin ekonomik olarak
baski altinda olduklarini géstermektedir. 30 aileyle gergeklestirilen ¢alisma sonucunda ailelerin % 77’sine
cesitli devlet programlari araciligiyla maddi destekte bulunuldugu anlasiimis, ancak buna karsin bu ailelerin
% 52’si aldiklari maddi yardimin ihtiyaclarini karsilama konusunda yetersiz oldugunu belirtmistir.
Katihmcilarin % 73’0 hastaliktan kaynaklanan masraflari karsilamak icin ek gelire ihtiya¢ duyduklarini ifade

etmislerdir (Anderson vd. 2013, s. 6).

Nadir hastaliga sahip bireylerin ailelerinin dncelikli ihtiyaclarinin ortaya cikarilmasiyla ilgili gerceklestirilen
bir calismada, ailelerin saglik hizmetine erisim ile ilgili olarak karsilastiklari ekonomik giigliiklerden sikga s6z
ettikleri gortlmustir. Saglik hizmeti igin yasadiklari yerden tedavi hizmeti aldiklari merkeze siklikla seyahat
ettiklerini belirten katilimcilar yolda yaklasik iki giin gegirdiklerini, bu nedenle en az iki is glinl kayiplarinin
oldugunu, bu kayba ek olarak muayene Ucreti, ulasim, yol giderleri gibi bircok konuda da masraf yapmak
zorunda kaldiklarini belirtmistir (Santos Luz, 2016, s. 4). Bununla birlikte nadir hastaligi bulunan kisi ve aileler
hastalikla ilgili olarak ihtiya¢ duyulan ekipman ve sarf malzemelerinin temininin ve bakim ihtiyacglarinin
karsilanmasinin maddi olarak kaygi yarattigini (Ratcliffe ve Longworth, 2002, s. 140), hastalikla ilgili ciddi
harcamalarin diger giderler igin kisitlayici bir sonug olusturdugunu siklikla belirtmislerdir (Burke vd., 1997,

s. 480).

Nadir hastaliga sahip bireyler icinde "yasamsal ve 6nemli viicut islevlerini telafi etmek, 6liim veya daha fazla
bozuklugun olusmasini 6nlemek icin strekli bakim ve tibbi malzeme kullanilan" hasta olarak tanimlanan
evde teknolojiye bagimli (technology-dependent at home) halde yasayan hastalarin da bulundugu
bilinmektedir ( Wagner vd.1988’den akt Kirk ve Glendinning, 2004, s. 210). Bu grupta bulunan hastalar
intravendz ilag tedavisi, stirekli ya da aralikli olarak mekanik ventilasyon, periton diyaliz ve hemodiyaliz,
trakeostomi ve oksijen tedavisi ihtiyaci, enteral ve parenteral beslenme gibi farkl tibbi teknolojilerin bir
yada birkagina bagimli hayat stirdiirmek zorunda kalmaktadirlar.Teknolojiye bagimli halde hayatina devam
eden hastalar, tibbi bakim hizmetini bu alanda 6zel olarak egitilmis hemsire ya da egitimli yatil

bakimverenlerden aldiginda bu hizmet givenilirdir (Kirtinct Tanir ve Kuguoglu, 2006, s. 216). Boyle bir

88



teknolojik kurulumun eve vyerlestirilmesi ve bu sirecteki profesyonel hizmetlerin karsilanmasi maddi
anlamda ailenin kaynaklara ihtiya¢ duymasina neden olmaktadir. Evde teknolojiye bagimli olarak hayatini
devam ettirmek zorunda kalan bir hastanin varligi aileyi oncelikle bu teknolojinin temin edilmesi ve
kurulumu konusunda, ardindan ise bu teknolojinin kullanimina bagh olarak elektrik ve 1sitma gibi konularda
ekstra masraflarin olusmasina neden olmaktadir (Kirk ve Glendinning, 2004, s. 213; Young Creighton ve
Sauve, 1988, ss. 189-190). Bu durumun genel olarak aileler i¢in kaygi ve stres kaynagi oldugu gorilmektedir

(Teague vd., 1993, s. 226; Youngblut Brennan ve Swegart, 1994, s. 466).

Hasta aileleri kendileri bakimveren olmadiklarinda ya da daha profesyonel bir bakim ihtiyacini gerektirecek
saglk sorunlariyla karsilastiklarinda bakimverenin egitimli ve konusunda uzman olmasi gerekliligi Gizerinde
durmaktadir (Kirk ve Glendinning, 2004, s. 216). Bakim ihtiyaci icinde olan ailelerin maddi kaynaklarinin
sinirll olmasi, ¢ogu zaman evde saglk bakimini karsilayacak maddi glgleri olsa bile ulasabildikleri
profesyonellerin kalitesini etkilemektedir (Fields vd., 1991, s. 730). Ancak bu noktada aile bir yandan
profesyonel bir bakimverenin verecegi hizmete ulasmay!i planlarken, bir yandan bu hizmetin mali yika ile
karsilasir. Ozellikle evde bakim ihtiyacinin énemli bir mali yiik getirdigi ve bakimverenin yatili kalmasinin
gerekli oldugu hallerde bu yikin katlandigl gz onlinde bulunduruldugunda, ailenin micadele etmesi

gereken dnemli bir sorunun varligi inkar edilememektedir.
3. Sonug

GUnUmuzde nadir hastaliklar nemli bir halk sagligi sorunu olarak degerlendirilmektedir. Cogunlugu genetik
kokenli ve kompleks Ozelliklere sahip nadir hastaliklar, teshisi zor ve uzun siiren, tedavi segenekleri sinirl
olan, kiside kalici zihinsel ve bedensel engellilik olusturabilen yiiksek morbidite ve mortalitenin gorildigi
bir hastalik grubu olarak karakterizedir. Bununla birlikte nadir hastaliklar yeterli bilimsel bilginin ve kesin
verilerin bulunmadigi, tip profesyonelleri de dahil olmak lizere saglik personeli ve diger sosyal destek
profesyonellerince yeterli miidahale becerilerinin olmadigi ve gerekli farkindaligin saglanamadigi spesifik

bir alan olarak dikkat cekmektedir.

Nadir hastaliklar cogu durumda beklenmeyen bir durum olarak ortaya ¢ikmaktadir. Bu nedenle hastaligin
ortaya cikisi ile birlikte, ailelerde sok ve kafa karisikhgi, korku, kaygi, kizginlik, sucluluk, umutsuzluk,
depresyon gibi psikolojik ve duygusal; yorgunluk, hafiza sorunlari gibi zihinsel problemler gorilmektedir.
Ayni zamanda duruma iliskin belirsizlikler, hastalik stireci ve sonuglariyla ilgili gerekli bilgiye ulasamama
durumlari baska stres kaynaklari olarak géze ¢arpmaktadir. Tim bu durumlar dogrudan ve dolayli olarak,
sosyal izolasyona neden olabilmekte, is yerindeki performansa ve is doyumuna olumsuz yansiyabilmektedir.
Bu olumsuz etkiler ¢ogu durumda i¢ ice yasanmaktadir. Tedavi slirecinde hastaya yapilan girisimsel
miidahalelerin fazla olmasi, fiziksel aci ve agrinin sik yasanmasina neden olmaktadir. Aileler ve
bakimverenler de cogunlukla bu acive agriyi dogrudan hissetmekte, istahsizlik, kilo kaybi, stireklilik gésteren

bas agrisi, yorgunluk, uyku problemleri gibi fiziksel etkilerle sikhkla karsilasmaktadir.

Nadir hastaliklar hasta ve aileleri lizerindeki ¢ok boyutlu etkileri ve hastaligin dogasindan kaynaklanan

zorluklar nedeniyle bittncil bir bakis agisiyla konuyu degerlendiren interdisipliner bir ekip ¢alismasini
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gerekli kilmaktadir. Tedavi ekibinde farkl hastaliklarla ilgili uzman hekimin yaninda psikiyatrist, hemsire,
fizyoterapist, sosyal hizmet uzmani, konusma terapisti, 6zel egitim 6gretmeni, psikolog ve cocuk
gelisim uzmani, diyetisyen gibi saglk profesyonelleri de gorev alarak hasta ve ailesinin ihtiyacglarinin
karsilanmasinda ve tani ve tedavi sirecinin yonetilmesinde etkin rol almalidir. Bu bitlincil bakis
acislyla tani ve tedavi sireci, ev ziyaretleri ve sosyal inceleme, ekonomik destek hizmetleri, 6zel
ogrenme ve dil konusma terapisi, fizik tedavi hizmetleri, psikolojik danisma, psikoterapi, tedavi ve

izlem, evde saglik hizmeti ve bakim hizmeti gibi pek ¢ok hizmet modeli ile desteklenebilir.

Tedavi imkanin bulundugu belirli bir hastalikta uzmanlasmis az sayidaki merkeze ulasim, konaklama,
muayene (creti, ekipman ve teknolojik malzeme ve bunlarin ortaya g¢ikardigi elektrik, isitma gibi ekstra
harcamalar, sarf malzeme ve bakim giderleri aile bitgesine ek maliyet getirmektedir. Nadir hastalklarin
aile bitgesine getirdigi ek maliyetler sadece bunlardan ibaret degildir. Dogrudan oldugu kadar dolayl
maliyetler ve maddi yukler de s6z konusudur. Nadir hastaliklarin tedavi prosediirleri tam anlamiyla
belirlenmis degildir. Bu hastaliklarda kullanilabilecek yetim ilaglarin arastirma, Uretim ve pazarlama
sureclerinde tesvik edildigi tlke 6rnekleri bulunmaktadir. Ancak tim bu tesviklere ragmen, yetim ilaglarin
heniiz ¢cok az sayida nadir hastaligl kapsadigi gorilmektedir. Bu duruma ek olarak, bu ilaglara maliyeti

nedeniyle erisim glicligl yasanmakta ve sosyal glivenlik sisteminde de geri 6deme zorluklari bulunmaktadir.

Hastaligin ekonomik etkileri boyutunda ailelerin hastaliktan kaynaklanan masraflarinin sosyal gilivence
kapsaminda karsilanmasi ya da karsilanamayan ek tibbi giderler, seyahat masraflari gibi masraflar icin sosyal
yardim mekanizmalarinin devreye sokulmasi saglanabilir. Ayrica isglici kaybinin 6nline gegilmesi amaciyla
ISKUR ve Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi isbirliginde proje ve programlarin gelistiriimesi

saglanabilir.

Sonug olarak nadir hastaliklar konusunda verilecek hizmetlerde ve gelistirilecek programlarda sadece
hastaliga ve hastaya odaklanan bir bakis agisi yerine aileleri ve bakimverenleri de kapsayacak ¢cok boyutlu

programlarin gelistirilmesinin 6nemli oldugu dislinilmektedir.
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