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Nadir Hastahklarda Tedaviye Erisim: Mevcut Durum, Engeller ve Coziim
Onerileri*
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(0)/

Nadir hastaliklarin ¢ogunda bilimsel ve tibbi literatiirdeki bilgi eksikligi nedeniyle mevcut tedavi secenekleri yetersiz
kalmaktadir. Bu derleme makalesi, nadir hastaliklarda tedaviye erisim konusundaki mevcut durumu, karsilasilan engelleri
ve ¢Oziim Onerilerini inceleyerek, saglik politikas1 yapicilari, saglik profesyonelleri ve ilgili paydaslar i¢in kaynak
sunmay1 amaglamaktadir. Mevcut durum incelendiginde, nadir hastaliklarla ilgili tan1 ve tedavi siire¢lerinin uzun ve
karmagik oldugu goriilmektedir. Bu siiregler, hastalarin dogru taniya ulagmasi ve etkili tedavi almasi agisindan 6nemli
zorluklar dogurabilir. Ayrica, nadir hastaliklarda bilimsel ve tibbi literatiirdeki bilgi eksikligi, mevcut tedavi
seceneklerinin sinirli olmasina yol agarak tedaviye erisimi daha da zorlastirmaktadir. Engeller arasinda, yiiksek maliyetli
ilaglar, klinik denemelerin azl1g1 ve saglik sistemlerindeki yapisal zorluklar bulunmaktadir. Coziim 6nerileri kapsaminda
ise, nadir hastaliklarin tam ve tedavi siireglerinin iyilestirilmesi, arastirma ve gelistirme faaliyetlerinin desteklenmesi,
saglik politikalarinin gii¢lendirilmesi ve uluslararasi ig birliginin artirilmasi gibi stratejiler 6n plana ¢ikmaktadir. Sonug
olarak, nadir hastaliklarda tedaviye erisimdeki mevcut durumun anlagilmast ve ¢6ziim odakli yaklagimlarin
benimsenmesi, saglik politikasi yapicilari, saglik profesyonelleri ve ilgili paydaslar icin 6nemli bir gerekliliktir.
Anahtar Kelimeler: Nadir hastalik; tedaviye erisim; esitsizlik.

Access to Treatment for Rare Diseases: Current Situation, Barriers and Solutions

ABSTRACT

For most rare diseases, current treatment options are inadequate due to the lack of information in the scientific and medical
literature. This review article aims to provide a resource for health policymakers, healthcare professionals and relevant
stakeholders by analysing the current situation, barriers, and solutions for access to rare disease treatment. This study is
a review of the existing literature on the current situation in access to treatment for rare diseases, barriers, and solutions,
and presents a comprehensive assessment of the current situation in access to treatment for rare diseases. These processes
can pose significant challenges for patients to reach the correct diagnosis, and receive effective treatment. Furthermore,
the lack of information in the scientific and medical literature on rare diseases leads to limited treatment options available,
making access to treatment even more difficult. Barriers include high-cost medicines, lack of clinical trials, and structural
challenges in health systems. As for solutions, strategies such as improving the diagnosis, and treatment of rare diseases,
supporting research, and development activities, strengthening health policies, and increasing international cooperation
come to the fore: In conclusion, understanding the current situation in access to treatment for rare diseases and adopting
solution-oriented approaches is an important requirement for health policymakers, health professionals, and relevant
stakeholders.
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GIiRiS

Nadir hastaliklar, genel niifus icinde diisiik prevalansa
sahip olan hastaliklar olarak tanimlanmaktadir. Nadir
hastaliklar 1/2000 ve daha az kiside goriilir ve bu
hastaliklar genellikle kronik, ciddi, yipratic1 ve ilerleyici
ozelliklere sahiptir. Genetik gegisin %80 oraninda oldugu
bilinen yaklasik 8000 nadir hastalik tanimlanmustir.
Ulkemizde bes milyon diinyada ise yaklasik 350 milyon
kisinin nadir hastaligr oldugu bilinmektedir (1). Diinya
capinda nadir hastaliklart olan hastalara tani konmasi,
siklikla deneyimli uzman hekimlerin azlig1 ve teshis ile
tedavi merkezlerinin kisitlt sayida olmasi gibi nedenlerle
zorlagsmaktadir.

Bu durum, tedavi seceneklerinin ve saglik hizmetlerine
erisimin sinirlilig: gibi etkenlerle birlikte yiiksek mortalite
ve morbidite oranlariyla iliskilendirilmistir (2). Nadir
hastaliklarin =~ %95'inde  etkili bir tedavi segenegi
bulunmamasi nedeniyle nadir hastaligi olan gocuklarin
yaklasik %30'n bes yasina ulagamamaktadir. Nadir
hastaliklarin kendine 06zgii 6zelliklere sahip olmasi
nedeniyle 6zel tedavi ve bakim gereksinimleri ortaya
¢ikmaktadir. Bu gereksinimler, tibbi sarf malzemeler,
ilaclar, 6zel beslenme destegi ve tibbi cihazlar gibi farkli
alanlarda yogunlagmaktadir (1). Nadir hastaliklara sahip
hastalara yeterli bakim saglanmasinda ii¢ temel eksiklik
gozlenmektedir. Birincisi, bu hastaliklarda olduk¢a yaygin
olan teshis konulamama, ge¢ teshis veya yanlis teshistir.
Ikincisi, mevcut tedavilere tatmin edici yamt alinamamasi
ve bir¢ok hastanin bu tedavilere etkili bir sekilde cevap
vermemesidir. Uciinciisii ise, uygun takip ve izleme
araclarmi  yetersizligidir. Nadir hastaliklart  olan
hastalarin %20 ile %40'1nda bu eksikliklerin bulundugu
tahmin edilmektedir. Bu {i¢ eksiklik de olumsuz sonuglar
dogurmakta ve saglik sistemlerini Onemli Olciide
ekonomik ag¢idan zorlamaktadir (3). Nadir hastaliklara
sahip birgok hasta, hastaliklarinin  etiyolojisinin
belirlenmesi umuduyla uzun siiren, kapsamli test
stireclerine ve klinik ziyaretlere maruz kalarak tanisal
zorluklarla kargilagmaktadir (4). Nadir goriilen hastaliklara
yonelik tedavilerin gelistirilmesiyle ilgili i¢c temel sorun
bulunmaktadir. ilk olarak, 7000'den fazla nadir hastaligin
¢ogunun genetik kusurlar veya nérodejeneratif siireglerle
iligkili olmasi, bu hastaliklarin tedavisini zorlastiran bir
faktordiir. Ikinci olarak, nadir hastaliklar igin kullanilan
"yetim ilaglar" olarak adlandirilan tedaviler genellikle
yiiksek maliyetlidir ¢iinkii bu ilaglar1 satin alma giiciine
sahip smirli sayida hasta bulunmaktadir. Ugiincii olarak,
bu hastalarin 6nemli bir kismi, mevcut tedavilere kismi
yanit verdiginden veya tam yanit veremediginden etkili bir
sekilde tedavi edilememektedir. Bu durum, nadir
hastaliklarin ekonomik zorluklarinin artmasma ve yeni
ilaglarin gelistirilmesinin, yiiksek biyomedikal, farmasotik
ve teknolojik potansiyele ragmen, ekonomik zorluklar ve
ilaglarin  yeterince etkili olmamasit gibi nedenlerle
engellenmesine yol agmaktadir (5). Nadir hastaliklarin
yonetiminde politika agisindan artan bir odaklanma
oldugunu goriilmektedir. Bu sorunlar, nadir hastaliklarin
tedavisi ve ekonomik yiikii {lizerinde Onemli etkilere
sahiptir ve saglik sistemlerini ciddi sekilde zorlamaktadir
(6). Giincel veriler, nadir hastaliklari olan bireylerin tedavi
siireclerinde hasta odakli yaklasimin saglanmasi igin
onemli diizenlemelere ihtiyac duyuldugunu
gostermektedir (7). Nadir hastaliklarin  tedavisi ve

ekonomik yiikii {izerinde 6nemli etkilere sahip olan bu
yaklasim, saglik sistemlerini ciddi sekilde zorlamaktadir
ve hastalarin tedavi siireclerindeki deneyimlerini
iyilestirmeyi amaglamaktadir. Bu baglamda, hasta odakli
yaklagimin nadir hastaliklarin  yonetimindeki &nemi
vurgulanmaktadir (8). Bu derleme, nadir hastaliklara sahip
bireylerin tan1 koyma ve tedaviye erisiminde mevcut
zorluklarini, engellerini ve ¢6ziim Onerilerini belirlemek
tizere yapilmistir.

Nadir Hastahklarda Tedaviye Erisim: Mevcut Durum
Nadir hastaliklarin yaklasik %80'inin genetik kokenli
olmasit nedeniyle, diinya genelindeki stratejik eylem
planlar1 genellikle genetik orijinli nadir hastaliklara
odaklanarak olusturulmustur. Ulkemizde 2020 yilinda her
bin canli dogumda 10.6 perinatal 6liim orani bildirilmesine
ragmen, bu oranin bir kisminin genetik hastaliklardan ve
konjenital malformasyonlardan kaynaklandigi tahmin
edilmektedir (3). Nadir goriilen hastaliklara tant konmasi
ortalama bes yili asan bir siireyi kapsamaktadir. Ayrica
taniy1 kesin olarak belirlemek icin bilgili ve kapsaml
klinik bakim ekibinin isbirligi gereklidir (9,10). ilag
endiistrisi tarafindan ekonomik nedenlerle gelistirilmeyen,
ancak halk sagligi gereksinimlerine yanit veren ilaglar,
"yetim ilaglar" olarak adlandirilmaktadir. Nadir goriilen
hastaliklardan etkilenen bireylerin, bilimsel ve terapotik
ilerlemeler konusunda bilgilendirilmeleri 6nem arz
etmektedir (4,5). Yetim ilaglarin arastirma ve geligtirme
calismalarini tesvik etmek amaciyla, yetkililer tarafindan
saglik ve biyoteknoloji sektorlerinde tesvik mekanizmalari
uygulanmaktadir. Bu tesviklerin baslangici, Amerika
Birlesik Devletleri'nde 1983'te Yetim Ila¢ Yasasi'nin kabul
edilmesiyle gerceklesmistir. Daha sonra, Japonya ve
Avustralya'da 1993 ve 1997'de baslayan bu siire¢, Avrupa
Birligi'nin 1999'da ortak bir yetim ilag politikasi
uygulamaya koymasiyla devam etmistir (11). Fermaglich
ve arkadaglari tarafindan 2023 yilinda gerceklestirilen
calismada, 1983’te yiiriirliige giren 'Yetim Ilag Yasast'
sonrasinda 40 yil boyunca 1079 nadir hastalik i¢in ilag
gelistirilmesini temsil eden 6340 yetim ilag ruhsatinin
verildigi belirlenmistir. Bu ruhsatlardan 882 tanesi en az
bir FDA onayi ile 392 farkli nadir hastalikta kullanilmak
iizere sonuglanmustir (12). Bu bulgular, Yetim Ilag
Yasasi'nin nadir hastaliklar igin tedavilerin
gelistirilmesinde oynadig1 6nemli rolii vurgulamakta olup,
nadir hastaliklarin tedavi segeneklerinin ilerletilmesinde
diizenleyici gergevelerin dnemini ortaya koymaktadir (13).
Nadir goriilen hastaliklarin %90'1ndan fazlasi halen etkili
bir tedavi segenegine sahip degildir. Dogru tani konulan
hastalarin ¢ogunlugu, uygun ilaglara erisimde sikintilar
yasamaktadir. Bu hastalarin 6nemli bir boliimii, tedaviye
yeterli yanit alamamakta veya zaman ic¢inde kismi veya
tam tedavi yamti kaybi yasamaktadir. Bu durum,
tekrarlayan yatiglar ve uzun vadeli komplikasyonlarin
ortaya ¢ikmasina yol agmaktadir. Nadir hastaliklara sahip
bireyler, yalmizca Amerika Birlesik Devletleri'nde yilda
418 milyar dolar1 agan dogrudan tibbi maliyetlere neden
olmaktadir (14). Kockaya ve arkadaslar1 (15) tarafindan
Tiirkiye’de nadir hastalia sahip kisilerin ikamet ettigi
hanelerin cepten saglik harcamalarini belirlemek amaciyla
gerceklestirdikleri caligmada, gelir durumu ile cepten
yapilan saglik harcamalar1 arasinda anlaml bir iliski tespit
edilmistir. Arastirmada en yiiksek harcama grubunun 6zel
beslenme, en diisiik harcama grubunun ise acil servis
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oldugu belirlenmistir. Tim katilimcilar
degerlendirildiginde, nadir  hastaliklarin  ortalama
maliyetinin 22.743 £ (2.877 €) oldugu saptanmistir (15).
Bu bulgular, nadir hastaliklara sahip bireylerin saglik
harcamalar1 ile gelir durumlari arasindaki iliskinin
onemini vurgulamakta olup, nadir hastaliklarin ekonomik
yiikii ve tedavi maliyetleri konusundaki bilgi birikimimize
katki saglamaktadir.

Engeller ve Zorluklar

Giinimiizde, nadir hastaliklara tam1 konma siirecini
etkileyen iki temel zorluk bulunmaktadir. ilk olarak, saglik
profesyonellerinin ~ bireysel olarak nadir  goriilen
hastaliklara yeterince hakim olmamasidir. Bu durum,
mevcut semptom ve bulgularin yani sira, tanisal arag
olarak kullanilan genom dizilimi ve nadir hastaliklarin
tedavileri ve sonuglar1 konularinda yeterli bilgiye sahip
olmamalarindan kaynaklanmaktadir. Sonug¢ olarak, nadir
hastaliklardan etkilenen ¢ocuklarin ailelerinin  tani
konulmadan Once ortalama olarak 4.8 yil boyunca
ortalama olarak 7.3 uzman hekime muayene olmalarina
neden olmaktadir (16). ikinci zorluk ekonomik engellerdir.
Cografi konum ve sosyoekonomik durum gibi bir dizi
degisken, uzman bakimi ve tedaviye erisimi saglama
¢abalarini etkilemektedir. Arastirmacilar, nadir
hastaliklara sahip bireylerin ilaclarina erisiminde kiiresel
olarak derin esitsizliklerin varligint belirtmiglerdir. Bu
esitsizliklerin, saglik sonuglart ve yasam kalitesi {izerinde
onemli etkileri oldugu vurgulanmistir (18). Bogart ve
arkadaglari1  (19) tarafindan  yapilan caligmada,
katilimcilarin yaklasik {igte birinin teshis i¢in dort yildan
fazla bekledigi ve bazilarin testler, tedaviler, uzmanlar
veya hizmetler igin sigorta kaynakli gecikmeler veya
reddedilmeler yasadigi belirtilmistir. ~ Katilimcilarin
yaklasik yarisinin tibbi ve sosyal desteklerinin yeterli
oldugunu diisiindiigii, ancak {igte birinden azinin yeterli dig
tedavisi ve psikolojik destege sahip oldugu saptanmustir.
Hastalar genel olarak saglik hizmeti saglayicilarindan ne
memnun ne de memnuniyetsiz olduklarini ifade
etmiglerdir. Memnuniyetin baslica belirleyicileri ise daha
az damgalanma, diisiik anksiyete, daha kisa tani alma
stireci, daha fazla fiziksel iglev ve daha az agrili girigsim
olarak tespit edilmistir (19). Klinik uzmanlarin bilgi
eksikligi, nadir hastaliklarin spesifik belirtilerinin
olmamasi ve eslik eden ¢esitli hastaliklarin mevcudiyeti,
tant slirecinin uzamasina neden olmaktadir. Hastaligin
baslangicindan teshis konulana kadar gegen siire, bes ila
30 yil arasinda degisebilmektedir (20). Nadir hastaliklarin
teshis zorlugu nedeniyle, bir¢ok hasta yaygin hastaliklar
olarak tedavi edilmekte veya tan1 konulamamaktadir, bu
da gercek hasta sayisinin istatistiksel tahminlerden daha
yiiksek olabilecegine isaret etmektedir. Ayrica, teshis
teknolojilerindeki ilerlemeler ve saglik okuryazarliginin
artmasiyla Dbirlikte, nadir hastaliklarla iliskilendirilen
bireylerin sayisinda artis gozlemlenmektedir (21).
Hastalarin Deneyimleri ve Beklentileri

Bir aragtirmada, orneklemde yer alan tiim katilimcilar,
nadir hastaliklarla yasamanin zorluklarini, hastalik
semptomlari, aktivite kisitlamalari, tedavi siiregleri,
belirsizlik ve refakatci destegi/katilimi gibi faktorler
olarak vurgulamislardir (22). Depping ve arkadaslarinin
(23) yiutittiiglh ¢aliymada, nadir hastaliklara sahip
bireylerin psikolojik destek, saglik profesyonelleri
tarafindan bilgilendirilme, fiziksel ve gilinlik yasam

aktiviteleri, cinsellik ihtiyaglar1 ve hasta bakim destegi gibi
cesitli alanlarda yeterli destek almadiklarini diigtindiikleri
sonucuna ulagilmigtir. Ayrica, nadir hastaliklara sahip
bireylerin ~ %60'nin  sosyal  agidan  yeterince
desteklenmediklerini hissettikleri belirlenmistir (23). Pak
Giire ve Pak’in (24) nadir hastalia sahip ¢ocuklarin
ailelerindeki bakim yiikiinii incelemek amaciyla yaptiklar
calismada nadir hastalift olan ¢ocuga bakim veren
ebeveynlerde bakim yiikiiniin yiiksek derecede oldugu
tespit edilmistir (24). Nadir hastaliklara sahip bireyler ve
ailelerinin siirekli endiseleri, hastaliklarin yiiksek klinik
karmasikligi ve bu alandaki bilgi eksiklikleri nedeniyle
kargilagilan sinirlamalarla iligkilidir. Bu durum, genellikle
ge¢ tan1 ve yanlis tani ile sonuglanabilir (25). Nadir
hastaliklar i¢in heniliz ulusal bir plan bulunmayan
Polonya’daki hemsirelik, fizyoterapi ve tip Ogrencileri
arasinda  nadir  hastaliklara  iliskin  farkindaligi
degerlendirmek amaciyla Domaradzki ve Walkowiak (26)
tarafindan yapilan caligmada, katilimcilarin %98 inin
“‘nadir hastalik’’ terimini duymus olmasina ragmen nadir
hastaliklarin en yaygimn nedenlerini ve prevelansini
tanimlamakta zorluk yasadiklar1 belirlenmistir. Gelecegin
hemsireleri, fizyoterapistleri ve doktorlarinin %95'inden
fazlasi nadir hastaliklar hakkindaki bilgilerini yetersiz
veya ¢ok zayif olarak degerlendirirken, tip d6grencilerinin
neredeyse %92'si, fizyoterapi ve hemsirelik 6grencilerinin
ise %84'i kendilerini nadir hastaliklar1 olan hastalara
bakmaya hazir hissetmediklerini bildirmislerdir. Cogu
Ogrenci nadir hastaliklara yonelik bilgi kaynag: internet
olarak belirtilmistir. Katilimeilarin biiyiik cogunlugu nadir
hastaliklar hakkindaki bilgilerini genisletmek istediklerini
beyan etmelerine ragmen, tip 6grencilerinin sadece %45',
hemsirelik  Ogrencilerinin = %76'st  ve  fizyoterapi
ogrencilerinin %88'l nadir hastaliklarin tip miifredatina
dahil edilmesi gerektigine inandigt belirlenmistir (26).
Kiithne ve arkadaglar1 (27) tarafindan gergeklestirilen
calismada, nadir hastalifi olan bireylerin semptomlarin
baslangicindan tan1 ve tedavi silireglerine kadar daha kisa
bir yol kat etmelerine yardimci olmak amaciyla dis
hekimliginde daha fazla bilgiye ihtiya¢ duyuldugu
vurgulanmigtir.  Calisma kapsaminda  katilimcilarin
gerceklestirdigi 6z degerlendirmeler, tiim katilimcilarin
bilgi diizeylerini ne ¢ok iyi ne de yetersiz olarak
degerlendirdiklerini géstermektedir. Ancak degerlendirme
sonucu yetersiz bilgiye dogru bir egilim gdstermistir. Bu
baglamda, dis hekimligi mesleginin nadir hastaliklarla
ilgili mevcut bilgisinin yeterli oldugu fakat erken teshis ve
tedavi i¢in yeterli olmadig1 sonucuna vartlmstir (27).
Coziim Onerileri ve Tyilestirme Yollar:

Nadir goriilen hastaliklarin  ¢ogu i¢in, faaliyetlerini
yonlendirebilecek hasta savunucu gruplari
bulunmamaktadir. Hasta savunuculugu amacgli bir grup
olusturmay1 hedefleyen bireyler veya aileler, Ulusal Nadir
Hastaliklar Orgiitii (NORD), Avrupa Nadir Hastaliklar
Orgiitii (EURORDIS), Genetic Alliance ve Global Genes
gibi cesitli hastaliga 6zgii derneklerden destek ve rehberlik
alabilirler. Bu  kuruluslar, hasta  savunuculugu
faaliyetlerinin baglatilmasma yardimci olmak i¢in destek
ve yonlendirme saglamaktadir (28). Ulkemizde ise
2018’de dokuz dernegin kurucu {iyeligini yaparak
olusturulmus ’Nadir Hastaliklar1 Agi1”’> mevcuttur. Nadir
hastaliklarla miicadele eden bireylerin yaninda olup onlar1
"Siyah Inci" olarak benimseyen Nadir Hastaliklar Agi'nin
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amaglar1 arasinda, toplumun nadir hastaliklara yonelik
farkindaligini, hastalikla yagayanlarin yagam kalitesini ve
stiresini artirmak, saglik politikalarinda 1iyilestirmeler
yaparak saglik sistemine katkida bulunmak ve nadir
hastaliklarla yasayan bireylerin yasam boyu haklarina
erisimini savunmak yer almaktadir (1). Son 10 yilda nadir
goriilen hastaliklar i¢in ilaglarin yeniden kullanilmasina
ilginin arttig1 goriilmiistiir (29). Arastirmacilar, ilaglarin
yeniden kullanimina yonelik gabalari sistemli bir sekilde
desteklemek ve genisletmek igin farkli yaklagimlar
gelistirmekte olup, bunlardan bazilar1 makine O6grenimi
teknolojilerini entegre etmektedir (30-32). ilacin yeniden
kullanilmasi, mevcut bir ilacin ilk belirlenmis kullanim
alaninin disinda yeni bir terapdtik etki alanina sahip olmasi
ve bdylece hastalarin daha genis bir erisim imkani elde
etmelerini, daha iyi regete bilgilerini ve tedavi rehberligini
saglayarak yeni bir onaylanmis endikasyon kazanilmasini
amaglamaktadir. laclarin  yeniden kullanimi, nadir
goriilen hastaliklarin  tedavisinin ~ gelistirilmesi  igin
yenilik¢i ve cazip bir alternatif olarak 6ne ¢ikmaktadir, zira
mevcut segeneklerin ¢ogu 6000-8000 civarinda nadir
hastalik igin kisitlidir ve nadir hastaliklarin yalnizca %5'i
icin onaylanmig bir tedavi segenegi mevcuttur (33). Van
Den Berg ve arkadaslar1 (34) tarafindan ¢alismada, Ocak
2016 ile Aralik 2020 arasinda pazarlama izni verilen yetim
tibbi iriinlerden olan ilaglarin kaynagimin akademik mi
yoksa endiistriyel mi oldugu analiz edilmistir. Basarinin
oniindeki engelleri belirlemek amaciyla farkli terapotik
alanlardan ve gelisim agamalarindan ii¢ adet ilag yeniden
kullanim vakasi segilerek yapilan aragtirma sonucunda 68
yetim  tibbi  {rlinden  13'inin ilacin  yeniden
kullanilmasinin sonucu olarak ortaya ¢iktig1 ve ii¢ yetim
tibbi {irlinde ise hem yeni bir endikasyon hem de ilacin
yeniden kullanilmasi sonucu ortaya ¢iktig1 tespit
edilmisgtir. ~ Aragtirma, toplamda 12  gelismenin
akademiden, dordiiniin ise endiistriden kaynaklandigi
sonucuna varmistir. Ayrica ilaglarin yeniden kullanilmasi
genellikle akademi, ilag¢ endiistrisi ve hasta savunuculuk
gruplar arasindaki isbirligini icermektedir. Bu isbirlik¢i
yaklagim, kaynaklari, uzmanligin ve verilerin bir araya
getirilmesi suretiyle daha etkili ve verimli ilag¢ gelistirme
¢abalarmin yolunu agma potansiyeline sahiptir (34). Nadir
goriilen hastaliklara yonelik yeni tedavilerin gelistirilmesi;
simirlt hasta popiilasyonu, hastaliklarin  karmasikligi,
hastalik patobiyolojisinin yeterince anlagilmamasi ve ilag
gelistirme maliyetlerinin yiiksek olmasi gibi faktorler
nedeniyle oldukca zorlu bir siirectir. Dolayisiyla, ilacin
yeniden kullanilmasi, yeni ilag gelistirmeye kiyasla zaman
ve maliyet agisindan daha etkin olabilecek bir potansiyele
sahiptir (35).

Gelecek Yonelimleri ve Umut Verici Gelismeler

Artan arastirma ve gelistirme faaliyetleri ile elde edilen
temel, klinik ve uluslararasi aragtirmalardan kaynaklanan
bulgular ile birlikte, genomik kesiflerin bir¢ok nadir
hastaligin temelini olusturdugu ve bu kesiflerin tedaviler
icin umut vaat ettigi gozlemlenmektedir (36). Genetik
tarama teknolojilerinin ilerlemesiyle birlikte teshis
konulma siirecinde iyilesmeler oldugu belirtilmektedir
(20). Nadir hastaliklar  alaninda, yapay zeka
uygulamalarinin biiyiik bir kismi, hastalik taramasi, teshis
ve prognoz siireglerinde kullanilmakta olup, bu
uygulamalar genellikle ilgili literatiirle 5nemli bir baglant1
olusturmaktadir (37,38). Ornegin, "Xrare" adl1 bir makine

O0grenme yontemi, nadir hastaliklara neden olan gen
varyantlarini tanimlama ve bu tanilart O6nceliklendirme
amactyla genetik ve fenotipik kanitlar1 kullanmaktadir
(39). Mitchell ve arkadaslar1 tarafindan 2020 yilinda
gerceklestirilen ¢alisma, Uluslararast Teshis Edilmemis
Hastaliklar Agi'nin Gelismekte Olan Ulkeler Calisma
Grubu tarafindan yiiriitiilmis olup, nadir hastaliga sahip
hastalarin  karsilanmayan ihtiyaclarmi ve firsatlarim
haritalandirmayr amaglamigtir. Caligsma, tiim kitalardaki
20 iilkeye ait iiyeler arasinda gerceklestirilmis olup, bilim
ve tip merkezlerinin hastalarin karsilanmayan ihtiyaclarina
yanit vermek icin 6nemli ¢abalar sarf ettigini gdstermistir.
Arastirma, bir¢ok iilkede arastirma ve gelistirme
konularina yonelik yiiksek bir farkindalik oldugunu, ancak
kaynaklarin yetersizliginin énemli bir sorun olarak 6ne
ciktigini ve bu durumun tanisal alandaki uzmanlik ve
arastirmalarin azalmasina neden oldugunu vurgulamustir.
Hizmetlere erisim alaninda hem katilimcr iilkeler i¢inde
hem de iilkeler arasinda ciddi bir esitsizlik oldugu
vurgulanmistir. Katilimeilarin ¢ogunlugu, disiik ve orta
gelirli iilkelerdeki nadir hastalig1 olan hastalar igin veri
paylasimi, klinik aragtirma ve tani uzmanligi agisindan
uluslararasi isbirliginin giiclendirilmesi gerektigini ifade
etmistir (40). Nadir goriilen hastaliklarin yiiksek mortalite
ve morbiditesi, Diinya Saghk Orgiitii, Avrupa Birligi ve
diger uluslararasi saglik kuruluslarint ve milli saglik
otoritelerini detayli ve kapsamli stratejiler gelistirmeye
zorlamigtir. Bu baglamda, 6zellikle Avrupa ve Amerika
Birlesik Devletleri gibi iilkelerde uzman saglik
personelinin yetistirilmesine yonelik ¢abalar artmis, teshis,
tedavi ve arastirma merkezlerinin kurulmasi tesvik
edilmistir.  Epidemiyolojik  arastirmalar igin  veri
tabanlarmin  olusturulmasi  ve  yeni tedavilerin
gelistirilmesine yonelik aragtirmalar i¢in finansman
destegi saglanmasi gibi adimlar da atilmustir (2). Nadir
hastaliklarin riskli gruplarinda tarama yapilmasi, genis
kapsamli yenidogan taramalarinin yayginlastirilmast ve
yetim ila¢ Ttretiminin tesvik edilmesi gibi Onlemler
iizerinde durulmustur. Bu hedeflere ulasmak i¢in, 6zellikle
Avrupa Birligi tlkeleri olmak iizere ekonomik agidan
gelismis  ilkelerde  hizli  kanuni  diizenlemeler
gerceklestirilmigtir.  Saghik  Bakanligi, bu kiiresel
gelismelere paralel olarak iilkemizde nadir hastaliklara
yonelik birinci basamak saglik hizmetleri, teshis, tedavi,
rehabilitasyon ve arastirma alanlarinda ¢aligmalar
baglatmustir (2).

Mevcut durumda, tilkemizde nadir goriilen hastaliklarla
ilgili milli saglik strateji belgesi ve hareket planinin
hazirlanmasi zorunlulugu, mevcut hizmetlerin
gelistirilmesi, daha iyi koordinasyonun saglanmasi ve
giincel hizmetlerin planlanmasi amaciyla ortaya ¢ikmuistir.
Bu kapsamda, nadir hastaliklarla ilgili saglik strateji
belgesi ve eylem plan1 hazirlanarak toplumda goriilme
sikliklarinin belirlenmesi, hastalara erisimin
kolaylastirilmasi, erken tami ve tedavi hizmetlerinin
gelistirilmesi, hastaligin sikliginin azaltilmasina yonelik
miidahalelerin belirlenmesi, yasam kalitesinin artirilmast,
bilimsel arastirmalarin desteklenmesi ve elde edilen
arastirma sonuclarinin nadir hastaliklarin yonetiminde
kullanilmas1 hedeflenmektedir (2).

SONUC

Mevcut durum incelendiginde, nadir hastaliklarin tani ve
tedavi siireglerinin uzun ve zorlu oldugu goriilmektedir.
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Nadir hastaliklarin varligi, bilimsel ve tibbi literatiirdeki
smirlt bilgiye ve mevcut tedavi segeneklerinin kisithiligina
bagli olarak tedaviye erisimi daha da zorlastirmaktadir. Bu
durum, nadir hastaliklarin yonetimi ve tedavisi konusunda
karsilagilan onemli bir engeldir ve hastalarin yagam
kalitesini olumsuz ydnde etkileyebilmektedir. Bu
baglamda, nadir hastaliklarin tedavi ve yonetimine iliskin
bilimsel arastirmalarin  ve kaynaklarin artirilmasi
gerekliligi  vurgulanmaktadir. Bu  sekilde, nadir
hastaliklarin  tedavi ve yonetimindeki eksikliklerin
giderilmesi ve hastalarin yasam kalitesinin artirilmasi
hedeflenmektedir. Engeller arasinda, yiiksek maliyetli
ilaclar, klinik denemelerin azlig1 ve saglik sistemlerindeki
yapisal zorluklar da bulunmaktadir. Coziim Onerileri
baglaminda, nadir hastaliklarin tan1 ve tedavi siireglerinin
iyilestirilmesi, aragtirma ve gelistirme faaliyetlerinin
desteklenmesi, saglik politikalarinin giiclendirilmesi ve
uluslararasi ig birliginin arttirilmasi gibi stratejiler 6n plana
¢ikmaktadir. Sonu¢ olarak nadir hastaliklarda tedaviye
erisimdeki mevcut durumun anlasilmasi ve ¢6ziim odakli
yaklagimlarin benimsenmesi, saglik politikas1 yapicilari,
saglik profesyonelleri ve ilgili paydaslar i¢in 6nemli
gerekliliktir.

Yazarlarin Katkilari: Fikir ve Kavram; H.K.; Analiz
ve/veya Yorum: H.K.; Literatiir tarama; M.Y.; Makale
Yazimi; M.Y.; Elestirel Inceleme; H.K.
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