MiVErE;Tesi

el MAU

Artuklu Health

Research Article / Arastirma Makalesi

Nurses' Knowledge and Awareness About Rare Diseases

Hemsirelerin Nadir Hastaliklar Konusundaki Bilgi ve Farkindaliklar:

Serap OZER?

, Nedime Hazal DONERP”

2 Professor Doctor, Department of Internal Medicine Nursing, Faculty of Nursing, Ege University, Izmir, Turkiye. ROR

aprofesor Doktor, i¢ Hastaliklart Hemsireligi Anabilim Dali, Hemsirelik Fakiiltesi, Ege Universitesi, Izmir, Tiirkiye. ROR

b ecturer, Aged Care Programme, VVocational School of Health Services, 1zmir University of Economics, 1zmir, Tiirkiye. ROR
bOgretim Gorevlisi, Yasl Bakimi Progran, Saglik Hizmetleri Meslek Yiiksekokulu, izmir Ekonomi Universitesi, izmir, Tirkiye. ROR
* Corresponding Author / {letisimden Sorumlu Yazar, E-mail: hazal.doner@ieu.edu.tr

ARTICLE INFO

Article History:
Received: 06.06.2024
Accepted: 09.08.2024
Publication: 30.08.2024

Citation:

Ozer, S., and Doner, N. H. (2024).
Nurses' knowledge and awareness
about rare diseases. Artuklu Health, 9,
38-46.
https://doi.org/10.58252/artukluhealt
h.1495484

MAKALE BIiLGILERI

Makale Gegmisi:

Gelis Tarihi: 06.06.2024
Kabul Tarihi: 09.08.2024
Yayim Tarihi: 30.08.2024

Atif Bilgisi:

Ozer, S. ve Doner, N. H. (2024).
Hemygirelerin nadir hastaliklar
konusundaki bilgi ve farkindaliklari.
Artuklu Health, 9, 38-46.
https://doi.org/10.58252/artukluhealt
h.1495484

ABSTRACT

Introduction: Rare diseases refers to a heterogeneous group of diseases that affect any body system. The most important
point in delays in the diagnosis of rare diseases is that the knowledge and awareness of health professionals is not sufficient.
This study aimed to investigate the level of knowledge and awareness of nurses, who take an active role and responsibility
in patient care and follow-up, regarding rare diseases.

Methods: This research is a descriptive online study and was conducted with nurses. 300 nurses, selected using a virtual
snowball sampling approach and filling out the popularized online Google Form link using electronic communication tools,
participated in the study. “Nurse Introduction Form” and “Rare Diseases Information and Awareness Form” were used as
data collection tools.

Results: The mean age of the participating nurses was 30.56+6.32, with 73.3% being female. It was found that 9.3% of
the nurses had a family member diagnosed with a rare disease, while 84% did not, and 6.7% had no information about the
situation. Only 13% of the participants felt prepared to provide care for a patient with a rare disease, whereas 90.3%
expressed a desire to increase their knowledge about rare diseases.

Conclusion: The unmet psychological, social, personal and care needs of individuals with rare diseases indicate that health
systems need to be improved. As seen in our study results, nurses' knowledge of rare diseases is low and this also affects
awareness. Increasing the level of knowledge and awareness about rare diseases will enable the provision of care that
supports the quality of life of patients fighting this disease, the quality of care will increase, and the diseases will be
diagnosed at an early stage.

Keywords: Nursing, Rare Diseases, Knowledge, Awareness

OZET

Giris: Nadir hastaliklar, herhangi bir viicut sistemini etkileyen heterojen hastalik grubunu ifade etmektedir. Nadir
hastaliklarin tanisindaki gecikmelerde en 6nemli husus; saglik profesyonellerinin bilgi ve farkindaliklarinm yeterli diizeyde
olmamasidir. Bu ¢alisma ile hasta bakimi ve izleminde aktif rol ve sorumluluk alan hemsirelerin; nadir hastaliklara yonelik
bilgi diizeylerinin ve farkindaliklarinin arastirilmas: amaglanmistir.

Yontem: Bu arastirma tanimlayici, ¢evrimigi bir ¢alisma olup, hemsireler ile yiirtitiilmistiir. Caligmaya sanal bir kartopu
ornekleme yaklagimi kullanilarak segilen 300 hemsire, yaygimlastirilmis cevrimigi “Google Form” baglantist ile elektronik
haberlesme araclarini kullanarak katilmislardir. Veri toplama araglari olarak “Hemsire Tanitim Formu”, “Nadir Hastaliklar
Bilgi ve Farkindalik Formu” kullanilmustir.

Bulgular: Katilimer hemsirelerin yas ortalamast 30.56+6.32 olup, %73.3’11 kadindir. Hemsirelerin %9.3’iintin ailesinde
nadir hastalik tanist olan birey bulundugu tespit edilirken, %84’iinde bulunmadigi ve %6.7’sinin ise durumla ilgili
bilgisinin olmadig: tespit edilmistir. Katilimcilarin sadece %131 nadir bir hastalig1 olan hastaya bakim vermek i¢in kendini
hazir hissettigini ifade ederken %90.3’1i nadir hastaliklar hakkindaki bilgisini arttirmak istedigini belirtmistir.

Sonug: Nadir hastaliklara sahip bireylerin karsilanmamis psikolojik, sosyal, kisisel ve bakim gereksinimlerinin olmasi,
saglik sistemlerinin iyilestirilmesi gerektigini gostermektedir. Calisma sonuglarimizda da goriildiigii izere hemsirelerin;
nadir hastaliklara yonelik bilgi diizeylerinin diisiik oldugu ve bu durumunda farkindalik diizeylerini etkiledigi
goriilmektedir. Nadir hastaliklar ile ilgili bilgi diizeyinin ve farkindaligin artmasi; bu hastalikla savasan hastalara
destekleyici bakim sunulmasina, bakimin kalitesinin artmasma ve hastaliklarin erken dénemde tanilanmasina olanak
saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Hemsirelik, Nadir hastaliklar, Bilgi, Farkindalik
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1. Giris

Nadir hastaliklar; herhangi bir viicut sistemini etkileyen heterojen
hastalik grubunu ifade etmektedir (Baumbusch ve ark., 2018; Von
der Lippe ve ark., 2017). Yetim hastaliklar olarak da adlandirilan
bu hastaliklar kronik hastaliklarin aksine ¢ok az sayida kisiyi
etkileyen tibbi durumlardir (Richter ve ark., 2015; Urek ve
Karaman, 2019). Nadir hastalik tanimi, diinyanin ¢esitli bolgelerine
gore farklilk gostermektedir (Von der Lippe ve ark., 2017).
ABD’de 200.000’den, Japonya’da ise 50.000’den az sayida kisiyi
etkileyen hastaliklar nadir olarak kabul edilirken, Avrupa Birligi
(ORPHANET) ve Tirkiye’de 2.000 kiside 1 kisiyi etkileyen
hastaliklar nadir hastalik olarak kabul edilmektedir (Satman ve ark.,
2019; Urek ve Karaman, 2019). Ornegin; Behget hastalig1, Akdeniz
anemisi, ailevi Akdeniz atesi gibi hastaliklar diinyanin birgok
bolgesinde nadir olarak goriiliirken 6zellikle Dogu Akdeniz Bolgesi
ve llkemizde siklikla goriilmektedir (Satman ve ark., 2019).
Tiirkiye’de nadir hastaliklarin prevalansinin ortalama 38/100.000
oldugu tahmin edilmektedir (Bakirci ve Ustii, 2017; Whicher ve
ark., 2018). Bu verilere gore; diinyada 350 milyon, Ulkemizde ise;
yaklasik bes milyon kisinin nadir hastalik tanist oldugu
bilinmektedir (Satman ve ark., 2019). Bagka bir ifade ile diinya
capinda her 15 kisiden birinin nadir hastaliklardan etkilendigi
diigtiniilmektedir (Wirtz, 2015).

Diinya genelinde yaklagik 6.000 ile 8.000 arasinda nadir hastalik
bulunmaktadir ve bu sayilara her yil yeni hastaliklar eklenmektedir.
Cogunlugu genetik kokenli olan nadir hastaliklar fiziksel ve
psikolojik ¢ok sayida degisiklige neden olmaktadir (Luzzato ve
ark., 2015). Hastalarin ve bakim verenlerinin gerek ekonomik,
psikososyal gerekse fiziksel refahini ciddi sekilde etkilemektedir
(Baumbusch ve ark., 2018; Von der Lippe ve ark., 2017). Nadir
hastalik tanis1 olan bireyler ve bakim verenleri hastalik ve semptom
yonetimi ile ilgili sinirli kanita dayali bilgiye sahiptir. Ayrica tanida
gecikmelerin ~ yasanmasi, mevcut ve gelecekteki bakim
gereksinimleri hakkinda bilgi eksikligi, nadir hastaliga sahip
olmanin yarattig1 belirsizlik hastalik yonetimini gii¢lestirmektedir.
Klinik bakima erisimde de ciddi sorunlar yagsanmaktadir (Wirtz,
2015). Tim bu nedenlerle kanita dayali standart bir hemsirelik
bakimi gerekli hale gelmektedir (Baumbusch ve ark., 2018; Lerma
ve ark., 2018).

Nadir hastaliklarin yonetiminde hemsirelerin olduk¢a &nemli
sorumluluklari bulunmaktadir. Dogum 6ncesi donemden itibaren
baslayan bu sorumluluklar yasam boyu devam ederek yerine
getirilmelidir. Hastalarin tanidan  kaynaklanan psikososyal

stkintilarini belirlemede tani, tedavi ve rehabilitasyon siireclerinde

rehberlik ve danigsmanlik hizmeti sunulmalidir. Nadir hastaliklar ile
savasan kisiler ve bakim verenler; mevcut hastaliklar1 hakkinda
bilgi sahibi olmak amaci ile arastirmalar yapip riskleri ongérmeye
caligmaktadir. Hemsireler bu durumlarda endiseleri dinleyerek, geri
bildirim saglayarak ve nadir hastaliklar ile ilgili bilgi birikimlerini
arttirarak yardim saglayabilmektedir. Nadir hastalik tanis1 konan
kisilerin baglangigta hastalik ve semptom yonetimi ile ilgili yeterli
bilgi sahibi olmamas: hastalik siirecini olumsuz yonde
etkilemektedir. Hemsireler bakim koordinatdrii ve saglik egitimcisi
olarak gerek hastalara gerekse bakim verenlere mevcut tan ile ilgili
bilgi vermeli ve bireysellestirilmis bakim  protokolleri

gelistirmelidir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020; Walsh, 2018).

Nadir hastaliklarin tant ve tedavi protokoliinii anlamak, genetik
taramalarla erken donemde hastaligi tespit edebilmek toplum
farkindaligini arttirmak ile miimkiindiir. Bakimin her agamasinda
aktif rol tistlenen hemsireler siiphesiz bu konuda da toplum bilincini
arttirmada en 6nemli ve etkili gorevi iistlenecektir. Hemsirelerin
nadir hastaliklar ile ilgili yeterli bilgi diizeyine sahip olmasi
bakimin kalitesini arttiracak ve hastaliklarin erken donemde
tanilanmasini saglayacaktir. Hemsireler, nadir hastaliklara yonelik
bilgilerini tiim topluma yayabilen saglik egitimcileri olarak ¢ok
onemli konumdadir. Bu nedenle hemsireler nadir hastaliklarin
varligindan haberdar olmali ve nadir hastaliklar konusunda bilgi
sahibi olmalidir (Walsh, 2018). Literatiirde nadir hastalik
semptomlarinin ilk ortaya ¢ikist ile dogru tan1 konulmasi arasinda
en az 2.8 yillik bir gecikme oldugu bildirilmektedir. Nadir
hastaliklarin tanisindaki gecikmelerde en Onemli nokta; saglik
profesyonellerinin bilgi ve farkindaliklarinin yeterli diizeyde
olmamasidir. Zorlu tani siireci gerek hastanin gerekse bakim
verenlerin  bilgi ve egitim alma ihtiyacinin  oldugunu
gostermektedir. Hemsirelerin konu ile ilgili bilgi diizeyinin ve
farkindaliklarinin yiiksek olmasi, riskli kisilerin erken dénemde
tanilanmasini, nadir hastaliklara iligkin bilgi ve bakim desteginin
saglanmasini ve tibbi yenilikler ve tedavi siirecine iliskin gelismeler
konusunda saglik egitimcisi rollerini yerine getirmelerini
saglayacaktir (Ozer ve Ay, 2023). Yapilan calismalar
incelendiginde; tip ogrencileri ve hekimlerin nadir goérilen
hastaliklar hakkinda bilgi ve farkindaligina odaklanilirken (Leal ve
Melo, 2018; Rafferty ve ark., 2019; Vandeborne ve ark., 2019),

hemsirelere yonelik ¢aligmalarin yetersiz oldugu goriilmektedir.

Bu ¢aligma ile hasta bakimi ve izleminde aktif rol ve sorumluluk
alan hemsirelerin; nadir hastaliklara yonelik bilgi diizeyinin ve

farkindaliginin arastirilmast amaglanmustir.

Ozer, S., and Doner, N. H. (2024). Nurses' knowledge and awareness about rare diseases. Artuklu Health, 9, 38-46. 39

https://doi.org/10.58252/artukluhealth.1495484



https://dergipark.org.tr/tr/pub/artukluhealth
https://doi.org/10.58252/artukluhealth.1495484

Artuklu Health

2. YOntem

Bu aragtirma tanimlayici, ¢evrimigi bir ¢alisma olup, hemsireler ile
yiriitiilmistiir. Bu sekilde ¢evrimigi bir yaklasgim kullanilmasiyla
ulusal bir bakig agist saglanmistir. Calisma, Calisma Ege
Universitesi Tibbi Arastirmalar Etik Kurulu tarafindan (Tarih:
09.09.2021, Sayr: 21-9T/3) onaylanmistir. Caligmada insan
olgusunun kullanim kisisel haklarin korunmasini gerektirdiginden,
Insan Haklar1 Helsinki Deklarasyonuna sadik kalinmistir.
Cevrimigi formlar1 doldurmadan once katilimcilarin formlara

devam etmesi i¢in bilgilendirilmis olurlarint vermeleri istenmistir.
2.1. Katihmcilar

Hemsireler, Eyliil-Kasim 2021 tarihleri arasinda sosyal medya
kaynaklar1 aracilifiyla caligmaya dahil olmustur. Farkli sosyal
medya kaynaklariyla (Twitter, WhatsApp, Instagram ve Facebook)
ulagilan, sanal bir kartopu oOrnekleme yaklagimi kullanilarak
secilen, yayginlastirilan ¢evrimici Google Form baglantisini
elektronik haberlesme araglari kullanilarak dolduran 300 hemsire
omeklemi olusturmustur. Arastirmaya katilmak igin iist smir
olmaksizin asgari yas 18 olarak belirlenmistir. Ana aragtirmact her
formu degerlendirmis ve ti¢ kriteri (Katilimecr yasinin >18 yas
olmasi, bilgilendirilmis goniillii olur vermesi ve sorulart eksiksiz

yanitlamast) karsilamayanlar1 kapsam dist birakmustir.
2.2. Veri Toplama

Calismada; “Hemsire Tanitim Formu” ve “Nadir Hastaliklar Bilgi

ve Farkindalik Formu” veri toplama araglari olarak kullanilmusgtir.

Hemsire Tamitim Formu: Bu veri toplama formu; katilimci
hemsirelerin yas, cinsiyet, medeni durumu, ¢alisma yili, ¢alistiklar

birim gibi bilgilerin sorgulandig1 yedi sorudan olugmaktadir.

Nadir Hastaliklar Bilgi ve Farkindalik Formu: Hemsirelerin nadir
hastaliklara iliskin bilgi diizeyleri ve farkindaliklarini incelemek
amaci ile ilgili literatiirler (Domaradzki ve Walkowiak, 2019;
Walkowiak ve Domaradzki, 2020) taranarak arastirmacilar
tarafindan olusturulmustur. Veri toplama formunun katilimeilar
tarafindan doldurulmas: yaklagik on dakika silirmiigtiir. Form,
katilimcilarin = nadir  hastaliklar ~ konusundaki  bilgi  ve
farkindaliklarin1 degerlendirmeye yonelik {i¢ grup ve yirmi bir

sorudan olugmustur.

Birinci grupta; nadir hastaliklarin tanimi, sikligi, etyolojisi, sayist,
tahmini prevalansi, hangi yas grubunda en yaygin goriildiigi, diinya
capinda ve iilkemizde kag kiginin nadir hastalik ile miicadele ettigi
gibi bilgiler sorgulanmistir. Ayrica katilimcilardan, 28 hastaliktan

olusan bir listede nadir hastaliklari tanimlamalari istenmistir. Bu

listede 18 nadir hastaligin yani sira on baska yaygin hastalik da yer

almustir.

Ikinci grupta; nadir hastaliklar ve yetim ilaglar hakkinda bilgi igeren
Avrupa web sitesinin adi, iilkemizde nadir hastaliklart olan
hastalarin ulusal bir kaydi olup olmadigy, tedavi edilebilecek nadir

hastaliklarin yiizdesi vb. sorgulanmustir.

Ugiincii grupta; katilimeilarin nadir hastaliklar konusunda bilgi ve
yeterliliklerini degerlendirmeleri istenmistir. Katilimcilara bu
boliimde ayrica nadir hastaligi olan hastalara bakim vermeye hazir

olup olmadiklari da sorulmustur.
2.3. Veri Analizi

Analizler IBM Statistical Package for Social Science (SPSS)
versiyon 25.0 programinda gergeklestirilmistir. Caligmada,
verilerin tanimlayici istatistikleri (say1, ylizde, ortalama, standart
sapma, medyan, minimum ve maksimum) sunulmustur. Istatistiksel
analizin ilk adimi olarak, normallik varsayimi: Shapiro Wilk testi ile
kontrol  edilmisgtir. Normallik  varsayimmin  saglanmadigi
durumlarda, bagimsiz iki grup ortalamalar1 arasindaki farki
incelemek icin Mann-Whitney U testi, bagimsiz ii¢ veya daha fazla
grubun ortalamalar1 arasindaki farki incelemek i¢in ise Kruskal-
Wallis testi kullanilmigtir. Normal dagilim gostermeyen siirekli
degiskenler arasindaki iligkileri 6l¢mek i¢in Spearman korelasyon
analizi uygulanmigtir. Kategorik degiskenler arasindaki iligkinin
test edilmesinde orneklem boyutu varsayimi (beklenen deger>5)
kargilandigi durumlarda Pearson Ki-Kare testi; saglanmadigi

durumlarda Fisher’s Exact testi yapilmistir.
2.4. Arastirmanin Etik Yonii

Caligma Ege Universitesi Tibbi Arastirmalar Etik Kurulu tarafindan
(Tarih: 09.09.2021, Say1: 21-9T/3) onaylanmstir. Caligmada insan
olgusunun kullanimi kisisel haklarin korunmasini gerektirdiginden,
Insan Haklari Helsinki Deklarasyonuna sadik kalinmistir.
Cevrimigi formlar1 doldurmadan once katilimcilarin formlara

devam etmesi i¢in bilgilendirilmis olurlarini vermeleri istenmistir.
3. Bulgular
3.1. Katihmeilarin Sosyodemografik Ozellikleri

Katilimeilarin sosyodemografik dzelliklerine gére dagilimi Tablo
1’de  sunulmustur. Calismaya, 300 hemsire katilmustir.
Katilimeilarin yas ortalamast 30.56+6.32 olup, %73.3”1 kadindur,
%52.7’s1 bekardir. Katilimeilarin galigma yili sorgulandiginda;

%4.3’tintin 0-1 yil, %37.3’tiniin 1-5 yil, %33’tniin 5-10 yil,

Ozer, S. ve Déner, N. H. (2024). Hemsirelerin nadir hastaliklar konusundaki bilgi ve farkindaliklar1. Artuklu Health, 9, 38-46. 40

https://doi.org/10.58252/artukluhealth.1495484



https://dergipark.org.tr/tr/pub/artukluhealth
https://doi.org/10.58252/artukluhealth.1495484

Artuklu Health

%25.3’tntin ise 10 yil ve iizeri g¢alisma deneyimi oldugu
saptanmistir. Katilimcilarin %34.3’iiniin acil serviste g¢alistiklari
goriilmiistiir. Katilimeilarin %36.7’sinin nadir hastalik tanili bir
hastasi bulunurken, %45.3%linde bulunmadigi ve %18’ inin
bilmedigi belirlenmistir. Kigilerin %9.3’iinlin ailesinde nadir
hastalik tanist olan birey bulunurken %84’iinde bulunmadigi ve

%6.7’sinin de bilmedigi tespit edilmistir.

Tablo 1. Katihimeilarin Tamimlayic1 Ozelliklerine Gore Dagilim

Ozellikler n %
Cinsiyet
Kadin 220 73.3
Erkek 80 26.7
Medeni Durum
Bekar 158 52.7
Evli 142 47.3
Calhisma Yih
0-1 Y1l 13 4.3
1-5Y1 112 373
5-10 Y1l 99 33.0
10 Y1l ve Uzeri 76 25.3
Calgilan Birim
Acil Servis 103 34.3
Anestezi / Genel Yogun Bakim 54 18.0
Dahili Birimler 38 12.7
Pediatri Servisi 32 10.7
Cerrahi Birimler 25 8.3
Yonetim ve Idari Birim 21 7.0
Covid-19 Servisi 19 6.3
Aile Saglig1 Merkezi 8 2.7
Nadir Hastalik Tanih Hastaya Bakim Verme Durumu
Evet 110 36.7
Hayir 136 45.3
Bilmiyorum 54 18.0
Nadir Hastalik Tamh Aile Uyesinin Olma Durumu
Evet 28 9.3
Hayir 252 84.0
Bilmiyorum 20 6.7

3.2. Katihmeilarin Nadir Hastaliklar Bilgi ve Farkindahg

Katilimeilarin Nadir Hastaliklar Bilgi ve Farkindalik Formu’ndaki
sorulara verdikleri cevaplara gore dagilimi Tablo 2’de
gosterilmistir. Katilimcilarin %76.7’si daha 6nce “nadir hastaliklar”
kavramini duyarken, %23.3’{iniin duymadig1 saptanmustir.

Sorulara dogru cevaplar veren katilimcilarin dagilimi su sekildedir:
Hemgirelerin %15’inin nadir hastalik tanimin1 “2000°de 1 kisi veya
daha azmi etkileyen hastaliktir” seklinde ifade ettikleri,
%11.7’sinin tahmini nadir hastalik sayisini “6000-8000” seklinde
agikladiklari, %23’iiniin nadir hastaliklarin en sik goriildiigii yas
grubunu  “cocuklar” seklinde beyan ettikleri goriilmiistiir.
Katilimeilarin - %10’unun  diinya ¢apinda nadir hastaliklardan
muzdarip  kisi  sayisimt  “300-350

milyon”  seklinde

cevaplandirdiklar1 ve %8.7’sinin Tiirkiye’de nadir hastaliklardan

muzdarip kisi saymi “5-6 milyon” seklinde ifade ettikleri
belirlenmistir.

Katihimeilarin %57.3{iniin nadir hastaliklarin en yaygin nedenini
“genetik nedenler” olarak agikladiklari, %?22’sinin nadir
hastaliklarin %80’inin genetik kokenli oldugunu beyan ettikleri
tespit edilmistir. Katilimcilara Tiirkiye’de nadir oldugu diistiniilen
hastaliklar soruldugunda; %9.7’sinin kistik fibrozis, %19.3’{iniin
akromegali, %10.7’sinin hemofili, %13.3linlin down sendromu,
%44’tintin ~ Niemann-Pick  hastaligi, %?20’sinin  progeria,
%12.3’1iniin ndrofibromatozis, %19’unun kleidokraniyal displazi,
%28.7’sinin  huntington hastaligi, %27.3’iniin duchenne kas
distrofisi, %15’inin mukopolisakakridoz, %14.3’liniin
akondroplazi, %25.7’sinin pompe hastalig1, %26.3’iinlin gaucher
hastaligi, %38’inin kirilgan X sendromu, %21.3’{inlin marfan
sendromu, %]14’iiniin  osteogenez  imperfecta, %13’liniin
fenilketoniiri  seklinde cevapladiklart ve %21.3’liniin nadir
hastaliklarin %5’inin ilaglarla tedavi edilebilecegini ifade ettikleri
saptanmugtir.

Katilimcilarin %10.7’sinin Nadir Hastaliklar Giinii’niin 28 Subat
giinii oldugunu, %14.7’sinin Avrupa sivil toplum kurulusunun
nadir  hastaliklar  alanindaki  organizasyonunun  admnin
“EURORDIS” oldugunu, %6.3’liniin nadir hastaliklar ve yetim
ilaglar hakkinda bilgi saglayan Avrupa web sitesinin adinin
“Orphanet” oldugunu beyan ettikleri goériilmiistiir. Katilimcilarm
%19.7si Tiirkiye’nin Avrupa Nadir Hastaliklar Orgiitii’nin yesi
oldugu ve %37’si Tiirkiye’de nadir hastalik tanist konan hastalarin
merkezi bir kaydmm bulundugu seklinde cevap verdikleri
belirlenmistir.

Hemgirelere “Nadir hastaliklar ciddi bir halk saghgt sorunu
olusturuyor mu?” seklinde soruldugunda %29’unun “kesinlikle
evet”, %34.7’sinin “evet”, %11.7’sinin “hayir”, %1 inin “kesinlikle
hayir” ve %23.7’sinin “bilmiyorum” seklinde yorumladiklar: tespit
edilmistir. Katilimecilarin  %87.3’ti nadir hastaliklar ile ilgili
herhangi bir egitim almamisken, %4.7’sinin egitim aldig1, %8’inin
ise konu hakkinda bilgisinin olmadig1 saptanmistir. Hemsirelerin
%43.7’sinin nadir hastaliklar hakkindaki bilgisini “gok yetersiz”,
%353’lnlin ~ “yetersiz” ve  %3.3’lniin  “yeterli”  seklinde
degerlendirdikleri goriilmiistir.

Katihmeilarin - %90.3’ii nadir hastaliklar hakkindaki bilgisini
arttirmak isterken, %2.3’iinilin istemedigi ve %7.3’iiniin bilgisinin
dahi olmadig: belirlenmistir. Katilimcilara “Hemsirelik egitiminde
nadir hastaliklar konusunda zorunlu bir ders olmasi gerektigini

diistinliyor musunuz?” seklinde soruldugunda %43.7’sinin

“kesinlikle evet” yanitini verdikleri tespit edilmistir.
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Tablo 2. Katilimcilarin Nadir Hastaliklar Bilgi ve Farkindalik Akondroplazi* 43 143
Formundaki Sorulara Verdikleri Yanitlara Gore Dagilimi Crohn hastaligi 60 200
Pompe hastaligi* 77 257
Sorular n % Gaucher hastaligi* 79 263
Daha énce 'nadir hastahiklar'  Evet 230 767 Kirilgan X sendromu* 114 380
kavramim duydunuz mu? Hay1r 70 233 Marfan sendromu* 64 213
Nadir hastalik, 1000'de 1 kisi 32 107 Sizofreni 4 1.3
asagidakilerden daha azim 2000'de 1 kisi* 45 150 Alzheimer hastaligi 3 1.0
etkileyen hastahiktir: 3000'de 1 kisi 4 13 Osteogenez imperfecta* 42 140
5000'de 1 kisi 8 2.7 Fenilketonuri* 39 130
10000'de 1 kisi 118 393 Nadir hastahklarn yiizde %0 7 2.3
Bilmiyorum 93 310 kac ilaglarla tedavi %5* 64 213
Tahmini nadir hastahk sayisi 100-500 47 157 edilebilir? %10 27 9.0
kacgtir? 1000-2000 43 143 %15 13 4.3
3000-5000 22 7.3 %20 20 6.7
6000-8000* 3% 117 %50 4 13
9000-10000 11 3.7 Bilmiyorum 165 55.0
10000'nin uzerinde 30 100 Nadir Hastahklar Giinii ne 28 Ocak 2 0.7
Bilmiyorum 112 373 zaman kutlamir? 28 Subat* 32 107
Nadir hastaliklar en sik Yenidogan 41 137 28 Mart 2 0.7
hangi yas grubunda goriiliir?  Cocuklar* 69 23.0 28 Nisan 1 0.3
Ergenler 3 1.0 28 May1s 4 13
Yetiskinler 23 7.7 Bilmiyorum 259  86.3
Her yas grubunda esit olarak 60  20.0 Avrupa sivil toplum EURORDIS* 44 147
gordlur kurulusunun nadir EURORAD 8 27
Bilmiyorum 104 34.6 hastaliklar alanindaki EURADS 5 1.7
Diinya ¢apinda nadir 10-15 milyon 53 177 organizasyonu hangisidir? EURAREDIS 16 53
hastahiklardan kag Kisi 50-75 milyon 21 7.0 Bilmiyorum 227 75.7
muzdariptir? 100-150 milyon 26 8.7 Nadir hastaliklar ve yetim Nadir Hastaliklar Vakfi 7 2.3
200-250 milyon 10 33 ilaclar hakkinda bilgi EURORDIS 53 17.7
300-350 milyon* 30 100 saglayan Avrupa web R.AR.E 9 30
500 milyonun tzerinde 6 20 sitesinin ad1 nedir? Orphanet* 19 6.3
Bilmiyorum 154 513 Kiresel Genler 5 17
Tiirkiye’de kag Kisi nadir 500-1000 47 157 Bilmiyorum 207  69.0
hastahiklardan muzdariptir? 10-15 bin 33 110 Tirkiye, Avrupa Nadir Evet* 50 19.7
50-75 bin 13 43 Hastahklar Orgiitii iiyesi Hayir 48  16.0
100-150 bin 16 53 midir? Bilmiyorum 193  64.3
300-500 bin 12 4.0 Tiirkiye’de nadir hastahk Evet* 111 370
1 milyon 5 17 tanisi konan hastalarm Hayir 20 6.7
5-6 milyon* 26 8.7 merkezi bir kaydi var midir?  Bilmiyorum 169 56.3
Bilmiyorum 148 493 Nadir hastaliklar ciddi bir Kesinlikle evet* 87 290
Nadir hastaliklarmn en yaygin ~ Bulasici ve bakteriyel nedenler 4 13 halk saghg sorunu Evet 104 347
nedeni/leri nedir? Genetik nedenler® 172 573 olusturuyor mu? Hayir 35 117
Otoimmiin nedenler 56 18.7 Kesinlikle hayr 3 1.0
Mitokondriyal nedenler 8 2.7 Bilmiyorum 71 237
Gevresel nedenler 5 17 Nadir hastaliklar ile ilgili Evet* 14 47
Bilmiyorum 55 183 herhangi bir egitim aldmiz Hayir 262 873
Nadir hastaliklarin yiizde %5-10 51 17.0 m? Bilmiyorum 24 8.0
kagi genetik kokenlidir? %20 30 100 Nadir hastaliklar hakkindaki  Yeterli* 10 33
%50 % 117 bilginizi nasil Yetersiz 159  53.0
%80* 66 220 degerlendirirsiniz? Cok yetersiz 131 437
%100 ro23 Nadir hastaliklar hakkindaki  Evet* 2711 903
Bilmiyorum 111 370 bilginizi arttirmak ister Hayir 7 2.3
Tiirkiye’de asagidaki Orak hiicre anemisi 60 20.0 misiniz? Bilmiyorum 22 73
hastaliklardan hangilerinin Kistik fibrozis* 29 9.7 Hemsirelik egitiminde nadir Kesinlikle evet* 131 437
nadir oldugu Akromegali* 58 193 hastahiklar konusunda Evet 120 40.0
diisiiniilmektedir? Hemofili* 32 107 zorunlu bir ders olmasi Hayir 25 8.3
Down sendromu 40 133 gerektigini diisiiniiyor Kesinlikle hayir 4 1.3
Niemann-Pick hastaligi* 132 440 musunuz? Bilmiyorum 20 6.7
Halitozis 52173 Nadir bir hastahig: olan Kesinlikle evet* 39 130
Glokom 10 33 hastaya bakim vermek icin Kesinlikle hayir 167  55.7
Progeria* 60 200 kendinizi hazir hissediyor Bilmiyorum 94 313
Norofibromatozis* 37 123 musunuz?
KIeidOkraniyal displazi* 57 19.0 *Dogru Yanit, EURORDIS: European Organisation for Rare Diseases.
Serebral palsi 31 103
Fibromiyalji 21 7.0
Huntington hastaligi* 86 28.7
Duchenne kas distrofisi* 82 273
Edinilmis immiin yetmezlik 37 123
sendromu
Munchausen sendromu 90 30.0
Mukopolisakakridoz* 45 150
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3.3. Katihmcilarin Nadir Hastahklara iliskin Sorulara

Verdikleri Yamtlar ile Bazi Degiskenler Arasindaki iliski

Nadir hastaliklara iliskin sorulara verilen yanitlar ile cinsiyet
arasinda istatistiksel olarak anlamli iligkiler elde edilmemistir
(p>0.05). Katilimcilarin ¢alisma yili ile verdikleri yanitlar
arasindaki iligki karsilastirildiginda “Hemsirelik egitiminde nadir
hastaliklar konusunda zorunlu bir ders olmast gerektigini
diisliniiyor musunuz” sorusuna verilen cevap arasinda istatistiksel
olarak anlaml bir iliski bulundugu (p<0.05), iliskinin sebebi i¢in
gozlemler incelendiginde kesinlikle evet ve olduk¢a evet cevabini
veren kisilerin ¢cogunlukla 1-5 yil ve 5-10 yil ¢alisma deneyimine

sahip oldugu tespit edilmistir.
4, Tartisma

Nadir hastaliklar alaninda hemsgirelerin aldig1 egitim ve bu alana
yonelik farkindaligi olduk¢a 6nemlidir. Bakimin bireye 6zgii ve
kapsamlt olabilmesi etkili bir hemsirelik bakiminin planlanmasi ile
miimkiindiir. Her hastaligin kendine has 6zellikleri olmakla birlikte
patolojik seyri, evrimi ve hemsirelik gereksinimleri de farklilik
gostermektedir. Bu nedenle nadir hastaliklara yonelik genis ve
kapsaml1 bilgi birikimine sahip olmak hemsirelik gereksinimlerinin
dogru ve zamaninda tanimlanmasma olanak saglayacaktir

(Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Bu c¢alismada; hemsirelerin nadir hastaliklara yonelik bilgi
diizeyinin ve farkindaligmin  arastirilmasi  amaglanmustir.
Calismamizda nadir hastaliklarin tanimi  sorgulanmis olup,
katilimcilarin %15°i bu soruyu dogru yanitlamistir. Ramalle-
Gomara ve ark. (2015) hemsirelik 6grencileri ile yapmis olduklar:
calismada, katilmcilarin  %17’sinin nadir hastalik tanimini
bildikleri saptanmistir (Ramalle-Gémara ve ark., 2015).
Walkowiak ve Domaradzki’nin (2020) hemsireler ile yapmis
olduklart bir bagka ¢aligmada ise; katilimcilarin sadece %11,6’sinin
nadir hastalik tanimimni dogru yaptig1 goriilmiistiir (Walkowiak ve
Domaradzki, 2020). Jonas ve ark. (2017) yaptiklar1 galismada,
katilimcilarin = %20.7’sinin  nadir hastalik terimini  bildikleri
belirtilmistir (Jonas ve ark., 2017). Yapilan diger bir ¢aligmada da
katilimcilarin sadece %25’inin nadir hastalik tanimimi bildikleri
saptanmistir  (Ramalle-Gomara ve ark.,, 2015). Calisma
sonuglarinin, literatiir ile benzer oldugunu séylemek miimkiindiir.
Yapilan ¢aligmalar; saglik calisanlarinin nadir hastaliklara yonelik
bilgi ve farkindaliklarnin diisiik oldugunu belirtmektedir
(Bokayeva ve ark., 2021; Ramalle-Gomara ve ark., 2020;
Vandeborne ve ark., 2019; Walkowiak ve Domaradzki, 2020). Bu

calismada ise; katilimcilarin %23.3’i daha 6nce nadir hastalik

terimini  duymadiklarmi  belirtmiglerdir.  Ulkemizde nadir
hastaliklardan muzdarip kisi sayismnin sorgulandifi soruya ise;
katilimeilarin - yaklagik  yarist  (%49.3) “bilmiyorum” olarak
yanitlamistir. Bu sonuglar dogrultusunda arastirmaya katilan
hemsirelerin, nadir hastaliklara yonelik farkindaliklarmin diistik

oldugu sdylenebilir.

Jonas ve ark. (2017) yaptig1 ¢alismada; nadir hastalik sayisini
sorgulamis olup, katilimcilarin %21.4’tiniin 5-8 bin farkli nadir
hastalik tlirii oldugunu belirttigini goéstermistir (Jonas ve ark.,
2017). Bu galismada ise; katilimcilarm %11.7’si nadir hastalik
sayisint 6-8 bin olarak belirtmistir. Nadir hastalik sayisinin
azimsanmast ve dogru saymim bilinmemesi nadir hastaliklar

konusunda bilgi-farkindaligin diisiik olduguna isaret etmektedir.

Nadir hastaliklarin nedeninin sorgulandigi soruya katilimecilarin
%57.3’t genetik nedenler yanitim1 vermistir. Walkowiak ve
Domaradzki’nin (2021) yaptig1 ¢aligmada da nadir hastaliklarin en
yaygin nedeni genetik nedenler olarak belirtilmistir (Walkowiak ve
Domaradzki, 2021). Caligmamizin sonuglarinin literatiir ile uyumlu

oldugunu séylemek miimkiindiir.

Vandeborne ve arkadaglarinin (2019) yapmis olduklari ¢aligsmada;
Orphanet nadir hastaliklara yonelik en yaygin kullanilan bilgi
kaynagi olarak belirtilirken, bu ¢alismada nadir hastaliklar ve yetim
ilaglar hakkinda bilgi saglayan Avrupa web sitesinin adi
sorgulanmis, katilimcilarin %69°u bu soruyu “bilmiyorum” olarak

yanitlamistir (Vandeborne ve ark., 2019).

Yapilan c¢aligmalar nadir hastaligi olan hastalarin  yaklagik
yarisinda; ilk belirtilerden taniya kadar gegen siirenin bir yildan
fazla, %20’sinde 5 yildan fazla ve %12‘sinde 10 yildan fazla
oldugunu belirtmektedirler (Benito-Lozano ve ark., 2023; Fehr ve
Pritz, 2023). Ayrica hastalarin yaklagik ticte biri veya daha
fazlasinin yanlis tan1 aldig1 saptanmistir. Schieppati ve ark. (2008)
yapmis olduklart ¢aligmada, vakalarin %25’inde tan1 gecikmesinin
5 ile 30 y1l arasinda oldugunu bildirilmislerdir (Schieppati ve ark.,
2008). Calisma sonuglart g6z Oniinde bulundurularak nadir
hastaliklar ile ilgili bilgi diizeyinin diisik oldugunu soylemek
mimkiindiir. Nitekim bu ¢alismada katilimcilarin %87.3’i nadir
hastaliklar ile ilgili bir egitim almadiklarini belirtmislerdir.
Katilimcilarin yarisindan fazlasi nadir hastaliklar ile ilgili bilgisini
yetersiz olarak tanimlarken neredeyse tamami bu konu ile ilgili
bilgi diizeyini arttirmak istedigini belirtmistir. Engel ve ark. (2013)
tarafindan yapilan caligmada; hekimlerin nadir hastaliklar ile ilgili
bilgi diizeyi arastirilmig olup, katilimeilarin biilyiik bir gogunlugu

nadir hastaliklar hakkindaki bilgi diizeylerinin standartlarin altinda
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ve yetersiz oldugunu belirtmislerdir (Engel ve ark., 2013). Saglik
profesyonelleri ile yapilan caligmalarin ¢ogunda katilimcilarin
biiyiik bir kismi nadir hastaliklar konusunda verilen akademik
egitimleri yetersiz bulduklarin1 ifade etmiglerdir. Pratisyen
hekimlerin dahil edildigi bir calismada katilimcilar, nadir
hastaliklara yonelik verilen akademik egitimi yetersiz buldugunu
belirtmislerdir (Miteva ve ark., 2011). Hemsirelik 6grencileri ve
hemsireler ile yapilan bir baska c¢alismada ise; katilimcilar nadir
hastalik tanisina sahip hastalarda bakim vermekte zorlandiklarini ve
aldiklar1 egitimin bu hastalara bakim verirken yeterli olmadigin
sOylemislerdir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020). Tip fakiiltesi
ogrencileri ve eczacilik Ogrencilerinin dahil edildigi diger bir
calismada; katilimcilarin neredeyse tamami (%97.06) egitim
miifredatina nadir hastaliklarla ilgili zorunlu bir ders eklenmesi
gerektigini belirtmislerdir (Ahmed ve ark., 2021). Ulkelerin nadir
hastaliklara yonelik egitim miifredati incelendiginde; Fransa’da
tiim saglik profesyonellerine yonelik farkindalig: arttiran ve nadir
hastaliklar konusunda bilgi kaynaklarin1 tanimlayan egitim
oturumlar diizenlendigi, Ispanya’da ise nadir hastahiklarm tip ve
hemsirelik lisans miifredatinda yer aldig1 gorilmektedir (Elliott ve
ark., 2011; Palau, 2010). Hemsireler ve hemsirelik 6grencileri
arasinda nadir hastaliklarla ilgili bilgi ve goriisleri analiz etmeyi
amaglayan bir ¢alismada da katilimeilarin biiyiik cogunlugu nadir
hastaliklar ile ilgili zorunlu bir dersin miifredata eklenmesi
gerektigini ifade etmislerdir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020).
Bu calisma sonuglari incelendiginde; katilimcilarin neredeyse
tamami (%90.3) nadir hastaliklar le ilgili mevcut bilgi diizeyini
arttirmak istedigini belirtmislerdir. Ayrica katilimeilarin biiytik bir
¢ogunlugu (%83.7) hemsirelik egitiminde, nadir hastaliklar
konusunda zorunlu bir ders olmasi gerektigini bildirmislerdir.
Walkowiak ve Domaradzki’nin ¢alismasinda (2020); hemsirelerin
nadir hastaliklar konusunda farkindaliginin yiiksek oldugu ve bu
konuda mevcut bilgi birikimini genisletmek istedikleri
saptanmistir. Yine ayni ¢aligmada, 6zellikle hemsireler lisans ve
lisansiistii egitimde bu konuya yonelik derslerin verilmesinin;
disiplinler arasi iletisimi ve is birligini arttiracagini, karar verme
stirecini  destekleyecegini, hasta ve ailelere yonelik sunulan

hemsirelik bakiminin kalitesini arttiracagini 6ne stirmiistiir.
4.1. Simirhliklar

Calismanin tanimlayict tipte olmasi, verilerin belirlenen siirede
toplanmast ve veri toplama aracinin gegerlik gilivenirlik

calismalarinin yapilmamis olmasi sinirliliklar arasinda sayilabilir.

5. Sonug

Nadir hastaliklara sahip bireylerin karsilanmamis psikolojik,
sosyal, kisisel ve bakim gereksinimlerinin olmasi saglik
sistemlerinin iyilestirilmesi gerektigini gostermektedir. Bu nedenle
nadir hastalik tanisi olan bireylerin uygun basa ¢ikma stratejileri
edinmelerine yardimci olabilecek kilavuzlara ve kaynaklara ihtiyag
duyulmaktadir. Hemsireler; hastalarin ve ailelerinin deneyim ve
algilar1 izerinde 6nemli bir etkiye sahip olmakla birlikte bu bireyler
icin destek olarak siireci kolaylastirabilirler (Allred ve ark., 2017,
Depping ve ark., 2021; Morel ve Cano, 2017).

Yapilan galismalar ve bizim ¢aligma sonuglarimizda da goriildiigii
tizere; hemsirelerin nadir hastaliklara yonelik bilgisinin yeterli
olmadigt ve bu durumun farkindaligt da etkiledigini
gostermektedir. Bu c¢alismada; katilimcilarin biiyiik ¢ogunlugu
nadir hastaliklar konusunda bilgi diizeyini yetersiz olarak belirtmis
ve nadir hastalik tanisi olan bir bireye bakim vermeye hazir
olmadiklarini ifade etmistir. Katilimeilarm bu konu ile ilgili
mevcut bilgilerini artirmak istemeleri, nadir hastaliklarin ciddi bir
halk sagligi sorunu olusturduguna dair farkindaligin artmasina bir
isaret olabilir. Bu sonugtan yola ¢ikarak mezuniyet sonrasi kurslar
diizenlenerek karar verme siirecini destekleyecek ve bakim
kalitesini arttiracak multidisipliner bir yaklasim benimsenmelidir.
Hemsirelik egitim programlarina nadir hastaliklara iligkin modiil ve
derslerin eklenmesi, bu konuda planlanacak arastirmalarin
desteklenmesi ve kanita dayali rehberlerin olusturulmasi;
hemsirelerin konu ile ilgili farkindaliginin artmasina ve bu alanda
etkili bakim sunmasma fayda saglayacaktir. Ayrica nadir
hastaliklara yonelik verilecek lisans ve lisansiistii egitimler hasta
bakiminda fark yaratacak ve tami gecikmelerinde yaganan
sorunlarin 6niine gegecektir. Nadir hastaliklar her ne kadar bireysel
olarak nadir gorilse de toplumun baylk bir b&limind
etkilemektedir. Bu nedenle nadir hastaliklar ile ilgili bilgi diizeyinin
yiikselmesi ve farkindaligin artmasi; bu hastalikla savasan
hastalarin yasam Kkalitesini destekleyici bakim sunulmasina,
bakimin kalitesinin artmasina ve hastaliklarin erken donemde

tanilanmasina olanak saglayacaktir.
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