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GIRIS

OZET

Nadir hastaliklar bilytik cogunlugu genetik kaynakli olmak tzere, gorilme sikhigi disiik (yasami tehdit eden veya
kronik olarak zayiflatan bunun sonucunda erken élimlere sebep olabilen ve bireyin yasam kalitesinde veya sosyo-
ekonomik potansiyelinde gozle goriliir diistisler yaratan hastalik ya da bozukluklar olarak tanimlamaktadir. Yetim
ilac ise; nadir gorilen bozukluklarin tedavisinde kullanilan bu ilaglara verilen terimdir; ctinki etkilenen hasta sayisi
0 kadar azdir ki arastirma gelistirme ve pazarlamaya yatinm yapmak ya da onlar pazarlamak karli degildir. Yetim
ilaclar diinyanin en pahali ilaglari olarak nitelendiriimektedir. Nadir hastaliklar saglik giindemine 1983 yilinda
ABD'de Yetim ilag Yénetmeligi yaymnladiginda girmistir. Yapilan arastirmalar sonucunda, Tiirkiye'de yetim ilaglarla
ilgili herhangi bir yonetmelik bulunmadigi ve gelistirilmesi gerektigi, yetim ilaglarin yurtdisindan Tirk Eczacilar
Birligi (TEB) araciligi ile getirildigi ve Sosyal Givenlik kapsamina alinmadigi dolayisiyla gelir diizeyi diisik hastalarin
ulasiminin zor olabilecedi sonuglarina ulagilmistir.

ABSTRACT

Rare diseases are defined as diseases or disorders that cause genetic origin, low incidence (life-threatening or
chronic depressive, resulting in premature deaths and visible decline in the quality of life or socio-economic potential
of the individual. Orphan drug; Is the term used for the treatment of rare disorders; Because the number of patients
affected is so low that it is not profitable to invest or market research and development and marketing. Orphan
medicines are considered the most expensive medicines in the world. Rare diseases entered the health agenda
when the Orphan Drug Regulation was issued in the US in 1983. As a result of the investigations, it has been found
that there are no regulations on orphan medicines in Turkey and that it is necessary to develop orphan medicines are
brought from abroad by Turkish Pharmacists Association (TPA) and it is not taken into the scope of Sacial Security.

Aragtirma temelli ila¢ endiistrisi, hastaliklar1 6nlemek

Dinyada higbir ilkenin, yurttaglarina siirsiz saglik
hizmeti sunabilecek sonsuz ekonomik olanaklar1 ve
finansal kaynag1 bulunmamaktadir. Tiim diinyada saglik
harcamalarinin artmasi ile ila¢ harcamalar1 kontrol altina
alinmaya ¢alisilmaktadir. Ozellikle kronik hastaliklarin
artmast ile ila¢ kullanim siireleri uzamakta, buna bagh
olarak geri 6deme yapan kurumlarin biitge hassasiyeti
artmaktadir (Sencan vd., 2014: 5-11).

[laglar hastaliklardan korunma, teshis, tedavi veya
viicudun herhangi bir faaliyetini degistirmek i¢in
kullanilan kimyasal, bitkisel ve biyolojik kaynakli
tirtinlerdir (Ozgelikay, 2001: 10). Hastaliklarin
iyilestirilmesinde en ¢ok kullanilan yontem ilagla
tedavidir ve hastaliklarin tedavisinde hayati 6nem
tasimaktadir (Malhan vd, 2014: 1296).
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ve tedavi etmek i¢in yeni ilaglar ve asilar gelistirmede
benzersiz bir rol oynamaktadir ve diinya ¢apindaki
hastalarin hayatlarini iyilestirmektedir. Endiistrinin
basarisi, yaygin, karmasik ve ihmal edilen hastaliklarin
Oonlenmesi ve tedavisi i¢cin ve mevcut tedavilerin
gelistirilmesi i¢in stirekli yenilik {izerine kuruludur.
Milyarlarca dolar ve binlerce bilim insani saati yatirim
yaparak, bilim sinirlarini zorlar, medikal ilerlemeyi
tesvik eder ve toplumun refahina katkida bulunur
(IFPMA, 2017: 7).

Diinya Ilag Pazari 2015 yilinda 1,08 trilyon dolara
ulasmustir. Kiiresel ilag endiistrisinin buytikligiiniin
2020 y1linda neredeyse 1,43 trilyon dolar olacagi tahmin
edilmektedir (IFPMA, 2017: 1). Tiirkiye 2015 yilinda
ila¢ pazar1 nezdinde Diinyada 16. Siradadir. Tiirkiye
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ilag pazar1 2015’te %15,6 biiytime ile 15,87 milyar TLye
ulagmustir (IEIS, 2017).

Bir hastalik veya bozukluk, Avrupada 2000 vatandasta
I'den az1 etkilediginde nadir olarak tanimlanir. Nadir
hastaliklar, hastaliktan hastaliga degil ayni hastaliga
yakalanan hastadan hastaya degisen cesitli hastalik ve
semptomlarin ¢esitliligi ile karakterizedir. Nispeten
yaygin belirtiler, nadir bulunan hastaliklar: gizleyebilir,
yanlis taniya neden olabilir (EURORDIS, 2017).
Seyrek goriilen hastaliklar ve bozukluklar, kiigiik hasta
popiilasyonlarini etkileyen hastaliklardir (Berman,
2014: 3). Diinyada 3000- 7000 arasinda nadir hastalik
bulundugu tahmin edilmektedir. Ancak bunlarin sadece
%5 kadart etkili tedavilere sahiptir ve nadir hastaliklarin
buiyiiklig dikkate alindiginda karsilanmamig tibbi
gereksinimin yiiksek kaldigi goriilmektedir (Pryde
ve Groft, 2014: 4). Diinyada yaklasik 300 milyon kisi
nadir hastaliklardan mustariptir. Yiizde 75’1 ¢ocuklar1
etkileyen nadir hastaliklar, erken teshis edilmediklerinde
¢ogunlukla yasam siiresini kisaltabildiginden toplumsal
farkindalik yaratmak olduk¢a 6nemlidir (Simoens vd.
2012: 1437).

Avrupa Birligi, yetim ilacy; hayati tehdit eden ya da kronik
olarak zayiflatici nadir bir hastalik i¢in tasarlanmis
satiglar1 yeterli olmadi8i i¢in yatirim getirisi elde etme
olana@ diisiik tibbi bir {irtin olarak tanimlamaktadir
(Simoens, 2011: 1). Yetim betimlemesi, nadir hastaliklar
i¢in belirlenen esik degerin altinda prevelans (goriilme
siklig1) olan hastaliklar: tedavi edecek ilaglar i¢in
kullanilmaktadir ve secenek tedavilerin bulunmamasi
gibi ek nedenler de olabilmektedir (Berman, 2014: 4).

NADIR HASTALIKLAR

“Nadir” veya “yetim” hastaliklarinin birka¢ tanimi vardir
ve bu tanimlar {ilkeler arasinda farklilik gosterebilir.
ABDde nadir bulunan bir hastalik, 10.000 sakinin basina
yaklagik 6,5 hastayla esdeger, 200.000den daha azini
etkileyen bir hastalik olarak tanimlanirken ABde 10.000
kiside besten daha az bir prevalansa sahip olmasi gerekir.
Tiim tanimlarda ortak olan ise, hastaligin yayginliginin
diisiik oldugu ve belirli bir hastalikla ilgili tedavilerin
ve aragtirmalarin yetersiz oldugu algisidir (Griggs vd.,
2009: 20).

Avrupa Birligi nadir hastaliklary; bityiik cogunlugu
genetik kaynakli olmak iizere, goriilme sikligr diisiik
(10000 kiside 5 kisiden az), yasami tehdit eden veya
kronik olarak zayiflatan bunun sonucunda 6nemli
morbidite veya yeni dogan ve erken oliimlere sebep
olan ve bireyin yasam kalitesinde veya sosyo-ekonomik
potansiyelinde gozle goriiliir diisiigler yaratan hastalik ya
da bozukluklar olarak tanimlamaktadir (Baldovino vd.,
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2016: 359). Nadir gériilen hastaliklarin tedavisi yoktur,
ancak uygun tedavi ve tibbi bakim, etkilenenlerin yasam
kalitesini artirabilir ve 6mirlerini uzatabilir (Berman,
2014: 3).

Nadir hastaliklar tiim hastalik siniflarinda mevcuttur
ve diinya ¢apinda yalnizca birkag kiside ortaya ¢ikan
olagandis1 seyrek goriilen hastaliklardan (kistik fibroz
gibi) seyrek goriilen nadir hastaliklara kadar uzanir.
(Heemstra vd., 2009: 1166). Nadir hastaliklar gittikce
az rastlanan hale gelmektedir, nedeni ise genis hastalik
kategorilerinin artan bilgimiz ile daha kii¢iik ve daha
iyi tanimlanmig hastalik varliklarina ayrilmasidir. 5000-
8000 arasinda nadir hastalik vardir ve her yil yaklasik
250 yeni nadir hastalik tanimlanmaktadir (Wastfelt vd.,
2006: 2).

Nadir hastaliga sahip olanlarin kargsilastiklar1 yaygin
problemler ise sunlardir: (EURORDIS, 2017): Tanida
gecikme ve dogru taniya ulasmada sikintilar, hastaliklar
konusunda bilgi eksikligi, hastalar i¢in agir sosyal
sonuglar, uygun saglik bakiminin olmamasi, tedaviye
ve bakima erisimdeki esitsizlikler ve zorluklardir.
Hastalarin ve ailelerinin, nadir hastaliklar olarak iyi
tanimlanmasini ve belirli arastirmalara ve yetim ilaglarin
gelistirilmesine yonelik cesitli hitkiimet tesviklerinden
yararlanmalarini saglamak ¢ok 6nemlidir (Baulac,
2006: 238). Nadir hastaliklar, zamanimizin en bilimsel
agidan karmagik saglik zorluklarindan biridir. Nadir
hastaliklar hem hasta hem de hasta yakinlar1 igin
yiiksek bir psikolojik yiik getirir (Henrarda ve Arickxb:
2016: 780). Nadir hastaliklar ila¢ endiistrisi tarafindan
kabul edilmeyen hastaliklardir ¢iinkii kiigiik pazar; 6zel
sektoriin tedavisi veya 6nlenmesi i¢in yeni ilaglar tiretip
pazarlamasi i¢in ¢ok az maddi tesvik saglamaktadir
(Dear vd., 2006: 265).

Amerika Birlesik Devletleri basta olmak tizere ulusal
farkindalik arttik¢a yurtdiginda da bu durumla alakalt
destek kuruluslar1 kurulmustur. 1983 yilinda kurulan
National Organisation of Rare Disorders (NORD), 1986
yilinda kurulan “The” Amerika Birlesik Devletlerinden
iki ornektir (Diindar ve Karabulut, 2008: 196). NORD, 30
yili agkin bir stiredir, nadir bulunan hastalik camiasinin
ihtiyaclarini dile getirme, destekleyici politikalar
gelistirme, tibbi arastirmalari ilerletme ve onlara en
¢ok gereksinim duyanlar i¢cin hasta ve aile hizmetleri
saglamada hasta ve yakinlarina yardimci olmaktadir
(NORD, 2017).

NORD esas alinarak Avrupada 601 askin tilkeden 700’ tin
tizerinde nadir hastaliklar hasta organizasyonlarinda
olusan Avrupada yasayan 30 milyon nadir hastalig1 olan
insanin yasamini iyilestirmek i¢in birlikte caligan ve kar
amaci giitmeyen EURODIS kurulmustur (EURODIS,
2017).
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Uluslararas: Nadir Hastalik Arastirma Konsorsiyumu
(IRDIRC), ender hastaliklar i¢in 200 yeni terapiyi
sunmak ve nadir bulunan hastaliklar: teghis etmek i¢in
kullanilan araglar olmak tizere, 2020 yilina kadar iki
ana hedefi bagarmak icin nadir hastalik aragtirmalarina
yatirim yapan arastirmacilari ve organizasyonlar: bir
araya getirmektedir. Diinyada bircok iilke (ABD, Isveg,
Ispanya, Japonya, Cin, Kanada, Ingiltere vb.) IRDIRC ile
2020’ye kadar ortak eylemler vasitasiyla bir takim biiyiik
zorluklarin giderilmesi amaglanmaktadir.

Orphanet, nadir hastaliklara sahip hastalarin teshis,
bakim ve tedavisini iyilestirmek i¢in nadir hastaliklar
hakkinda bilgi toplamak amaciyla 1997'de Fransada
internetin gelisiyle kurulmustur. Son 20 yilda Orphanet
ozellikle, nadir bulunan hastalik hastalarini tanimlama
ve kitlesel, hesaplanabilir, tekrar kullanilabilir bilimsel
veriler iireterek bilgi tiretmeye katkida bulunmaktadir
(Orphanet, 2017).

Orphanet “Yetim Ilaglar” veri tabanindaki resmi
kaynaklardan saglanmaktadir ve bu veri, Avrupada
nadir olarak kabul edilen bir hastalik(lar) i¢in yetim
ismi verilen pazarlama izni ile ila¢ haline getirilmek
tizere gelistirilmis olsun veya olmasin tiim maddelerin
bir listesini icermektedir ve Orphanet, ii¢ ayda bir
yayimlayan bir rapor (Orphanet Report Series)
yayimlamaktadir (Hivert, vd.2010: 25).

DUNYA’DA VE TURKIYE’'DE NADIR
HASTALIKLAR

Nadir hastaliklarin hastalar ve aileler tizerindeki etkileri
Avrupa, Birlesik Krallik ve ABDde incelenmistir.
Bu tiir ¢aligmalar ¢ogunlukla nadir bulunan bir
hastalikla ugrasan hastalar: temsil eden ulusal
organizasyonlar tarafindan yonetilmektedir. Bu anketler,
tan1 gecikmelerini, birgok hasta saglik uzmanlarinin
reddetmesi ve aileler tizerinde 6nemli finansal ve sosyal
etkilere neden oldugunu vurgulamistir (Anderson vd.,
2013: 2).

Nadir hastaliklarin, sinirli sayida hastanin 6zellikleri ve
ilgili bilgi ve uzmanhgin kitlig1 bu hastaliklari, Avrupa
diizeyinde genis ¢apli isbirligi gerektiren egsiz bir kosul
haline getirir. Muhtemelen 27 farkli ulusal yaklagim
arasindaki igbirliginin etkin ve etkili oldugu baska hi¢bir
saglik bakimi alan1 bulunmamaktadir. AB diizeyindeki
bu koordinasyon asagidaki adimlar: igerir (Baldovino
vd., 2016: 359):

o Nadir hastaliklarin uygun tanimlama ve kodlama
gelistirerek goriiniir hale getirilmesi, ¢clinki pek ¢ok
nadir hastalik su anda taninmamakta.

o AB diyesi iilkeleri, korunma, teshis, tedavi ve
rehabilitasyona esit erisim saglamak i¢in saglik
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politikalarinda ulusal nadir hastalik planlar:
gelistirmeye tegvik etmek.

o Ortak politika kilavuzlarinin arastirma, uzmanlik
merkezleri, bilgiye erisim, yetim ilaglar ve tarama
gibi belirli alanlarda Avrupada gelistirilmesi ve
paylasilmas: gibi Avrupa destegini ve isbirligini
saglamak.

Italya merkezli olarak 17 Avrupa iilkesinde 2500
kisi ile yiiriitillen bir arastirma sonuglarina gore;
nadir hastaliklar; etkilenen ailelerde 6nemli bir yiik
olusturmaktadir. Nadir rahatsizliklar1 olan hastalarin,
sosyal ve ekonomik firsatlarin kayb1 ve tibbi bakimda
en kotii deneyime sahip olanlardir. Ayrica; tanisal
gecikmenin ana nedenlerini belirlemeye ¢alisilmis ve
sonug olarak; hastalarin % 25’inde ilk semptomlarin
ortaya ¢iktig1 andan itibaren dogru taniya kadar 5-30
yil gectigi belirlenmistir. Son tanidan once, hastalarin
% 40’1nda yanlis tan1 kondugu ve digerlerinde ise
tani bile konamadig gortilmistiir. Yanls teshis, tibbi
miidahalelere neden olmaktadir, hastalarin % 16’1
gereksiz cerrahi operasyonlar gegirirken , % 33’ uygun
tibbi tedavi alamamis ve % 10’una ise psikolojik bakim
verilmistir. Katilimcilarin %25’i dogrulayic1 bir tani
almak igin bagka bir bolgeye ve % 2’si ise yurtdisina
gittigini belirtmistir. Yontemler tizerindeki sinirlamalara
ragmen, bu ¢alisma, nadir hastaliklar hakkinda bir bilgi
ve tibbi tecriibenin yetersiz oldugunu ve bakima erisimin
zor oldugunu ortaya koymustur (Schieppati vd., 2008:
2039-2040).

Akraba evliliklerinin, genetik kokenli olan nadir
hastaliklarin ortaya ¢ikma olasiligini artirdigi konusunda
hemen herkes ayni fikirdedir. Giinimtizde Misur,
Hindistan, Tiirkiye gibi iilkelerde akraba evliligi % 23-
54 oranlari arasinda saptanmistir. Dolayisiyla Tiirkiyede
yaklagik 5-7 milyon kisinin nadir hastaliklardan
etkilenmis olmasi beklenmektedir (Akin, 2000: 69-70).
Ancak Tiirkiyede nadir hastaliga sahip hastalarin sayisi,
hangi hastaliklarin var olduguna dair kesin istatistikler
yoktur.

Diinyada nadir hastaliklara ilgi ¢ekmek i¢in her yil 28
Subatta EURODIS tarafindan Nadir Hastalik Giinii
(Rare Disease Day) etkinlikleri diizenlenmektedir.
Tiirkiye'nin Nadir Hastalik Giinii'ne katilimi ise 2013’te
baglamustir ve 2016 da halkin bilingliligini halka giivenilir
bilgi yayginlastirma araci olarak vurgulamay1 amaglayan
etkinlikler baglamistir.

YETIM iLAC

Ilag, dogru kullanildiginda insan saghgini ve yagamini
tehdit eden olumsuzluklara son verirken, yanlis
kullanildiginda yasama son verebilen bir madde olmasi
nedeniyle, insan ve toplum sagliginda 6nemli bir yere
sahiptir (Phillips ve Bredder, 2002: 136).
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Yeni bir ilacin gelistirilmesi uzun siiren, masrafli ve riskli
bir siiregtir. Bir girketin belirli bir terap6tik alan igin Ar-
Ge’ye yatirma karari o zamanlarin nakit mevcudiyetine
degil, daha ziyade beklenen gelirler ile gelecekteki bir
doénemdeki maliyetler arasindaki farka baglidir (genelde
piyasa lansmanindan 5-7 yil sonra) (Villa vd.,2009: 29).

Yetim ilag; nadir goriilen bozukluklarin tedavisinde
kullanilan bu ilaglara verilen terimdir; ¢linkii etkilenen
hasta sayis1 o kadar az ki arastirma gelistirme ve
pazarlamaya yatirim yapmak ya da onlar1 pazarlamak
karlr degildir (Lavandeira, 2002: 194) .

[lag sirketleri tarafindan genellikle ihmal edilen iki
kategori ilag vardir: nadir hastaliklar icin ilaglar ve
tropik hastaliklar i¢in ilaglar. Cesitli yazar ve kuruluglar
(DSO gibi), farmasétiklerin yagamsal éneminden
dolayi, Ar-Ge yatirimlarini ve bu ilaglarin daha sonraki
tiretimini artirmak icin tutarli kamu miidahaleleri ve
etkin ekonomik tesvikler getirilmesine ihtiya¢ oldugunu
savunmaktadir (Villa v.d., 2009: 30).

Receteli ilag treticileri nadiren bu tiir kii¢itk hasta
gruplariicin ila¢ pazarlamaktan kar saglayabileceginden,
uzun yillar boyunca 6.000’in tizerinde seyrek hastalik ve
rahatsizliktan mustarip 25.000.000 Amerikalinin etkili
ilaglara erisimi reddedilmistir. Regeteli ilag endistrisi,
bu tiir tedavilere yonelik aragtirmalara yeterli fon
saglamamigtir (Rare Diases Act, 2002: Section 2 (2)).

Gelismekte olan iilkelerin ilag ihtiyaci, endustrilesmis
tilkelerin artan talebi karsisinda az sayidadir. Gelismekte
olan tilkelerde ¢ogu ilag¢ fonu kanser, kalp-damar
rahatsizliklar veya sinir sistemi rahatsizliklar: gibi
“karli hastaliklar” sektoriine yoneliktir (Trouiller
vd., 1999:412). Tiim bu nedenlerden yetim ilaglarin
gelistirilmesi ve pazarlanmasini i¢in birtakim tesviklerin
olusturulmasi gerekmistir. Bu ilaglar, belirleme
kriterlerini yerine getirdikten sonra yetim ilaglar
olarak bilinir ve bu nedenle gelistirme ve pazarlama
i¢in tesviklerden yararlanabilirler (Bloechl-Daum, vd.,
2016: 338).

Avrupada bir ilacin yetim ila¢ olarak belirlenmesi icin
yetim hastaliginin teshisi, onlenmesi veya tedavisinde
bagka bir tatminkar bir yontem bulunmamalidir.
Alternatif olarak, bu tibbi tiriin, yetim hastalig1 i¢in var
olan mevcut teshis, koruyucu veya terapotik iirtinlerle
karsilagtirildiginda belirgin bir fayda saglamalidir (Dear
vd. 2006: 265).

Avrupa Ilag Ajansi tarafindan 9 Eyliil 2014 tarihli
EMA/317270/2014 sayili Belirlenmis Yetim Tibbi
Uriinler Icin Ucret Indirimleri Icra Direktorii Kararina
gore Yetim Tegvik Paketinde sponsorlar asagidaki
tegvikleri almaya hak kazanirlar (EMA, 2014):
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o Pazar miinhasirlig1: Bir pazarlama izninin
verilmesinden sonraki 10 y1l boyunca yetim
tibbi iiriinler, tim AB Uyesi Devletlerde piyasa
miinhasirligindan yararlanmaktadir.

o Protokol yardimi: Ajans, Avrupa diizenleyici
gereklilikleri karsilayacak bir dosya hazirlama
konusundaki gelisim ve rehberligi optimize etmek
i¢in bilimsel danigmanlik saglayabilir. Protokol
yardimi yetim tibbin gelistirilmesinde en gok
kullanilan ve 6nemli tesviklerden biridir.

«  Ucretindirimleri: Ucretlerin azaltilmasi, pazarlama
yetkisi, inceleme, ¢esitlendirme ve protokol yardimi
uygulamalar: da dahil olmak iizere, merkezi
faaliyetlerin her tiirii icin dikkate alinir.

Yetim ilag¢ gelistirilmesi diizenleyici kurumlarin
destegi olmaksizin mali agidan uygun degildir. 1983’te
Amerika Birlesik Devletlerinde, Japonyada (1993),
Avustralyada (1998) ve Avrupa Birligi (2000) tarafindan
yetim ila¢ kanununu onaylanmistir. Genel olarak, AB,
Amerika Birlesik Devletleri ve diger iilkelerde saglanan
diizenleyici tegvikler, yetim ilaglarin varlig: konusunda
onemli ilerleme saglamistir (Oo ve Rusch, 2016: 257).
Ulkemizde ise yetim ilaglarla ilgili herhangi bir sézlesme
bulunmamaktadir.

Cok sinirlt bir hasta havuzunda kullanilabilen gtivenli
ve etkili bir yetim preparat olusturulmasi maliyetli
bir girisim olmaya devam etmektedir. Cografi olarak
hastalarin biiyiik cografi dagilimi, tam tibbi ge¢misi
olan yetersizlik ve sinirli tanisal kabiliyet gibi faktorler,
yetim ila¢ gelistirmeyi engelleyebilmektedir (Oo ve
Rusch, 2016: 257).

Yapilan bir arastirmada; Yetim ilaglara yapilan
harcamanin, toplam ilag harcamasimin % 4-5’i oldugu
tahmininde bulunulmustur. Mevcut biitge kisitlamalari
g6z 6niine alindiginda, yetim ilaglar gibi pahali ilaglarin
tiyat ve fiyat ayarlarinin dikkat odag: haline gelecegi
muhtemeldir. Yetim ila¢larin fiyatlandirilmasi hakkinda
fazla bilgi yoktur, fiyatlandirma mekanizmasi “kara
kutu” olarak bile adlandirilmaktadir. Yetim ilaglarin
fiyatlandirmalar1 benzersizdir (Picavet, vd., 2014: 1).

Nadiren goriilen hastaliklarla iligkili kii¢iik pazar, yatirim
getirileri i¢in ytiksek getiri fiyatlar1 gerektirir ve yetim
ilaglar genellikle yetim dis1 ilaglardan daha pahalidir.
Diinyanin en pahali 10 proteininin her biri yetimdir ve
alipogen tiparvovec (kalitsal lipoprotein lipaz eksikligi
i¢in gen tedavisi), yilda yaklasik 1.4 milyon ABD dolar:
ile en yiiksek sirada yer alir. Yetim ilag¢ pazarinin 2020
yilina kadar 176 milyar dolara ulasmas: beklenmektedir
ve toplam regeteli ilag satislarinin %19’unu olusturacagi
diisiiniilmektedir (Hughes ve Poletti-Hughes, 2016: 2).
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Dogug : Yetim ilaglar

Son yillarda yetim ilag Ar-Ge’sinde yer alan sirketler cok
daha farkli hale gelmiglerdir ve bir kag tane biiytik ilag
firmasinin istirak ettigi dikkati cekmektedir. Bu katilim,
bazi durumlarda dahili (Sanofi tarafindan 2011de
Genzyme’in satin alinmasi gibi), bazi durumlarda
aragtirma ve isletme birimlerini veya teknoloji tabanli
isbirlikleri ile gerceklesmektedir. Ayrica nadir bulunan
hastalik aragtirmalarinda uzmanlasmis birkag kiiciik
sirketin ticari agidan basarili oldugu géze carpmaktadir.
Alexion Pharmaceuticals, ABDde tedavi yil1 bagina
400.000 $ ‘lik diinyada en pahali ilaglardan bir tanesi
olarak tanimlanan paroksismal noktiirnal hemoglobiniiri
(PNH) tedavisi i¢in Soliris’in pazarladig: kiigiik bir
biyoteknoloji sirketidir ve satiglar1 2012 yilinda 1 milyar
dolara ulagmigtir (Berman, 2014: 22-24).

SONUC

Nadir hastaliklar; kii¢iik hasta gruplarin etkiledigi,
kronik oldugu ve hayati hastalar i¢in hayat: olumsuz
yonde etkiledigi hatta 6lime yol a¢tig1 ayrica
klinisyenlerin bu konuda deneyim eksiklikleri oldugu
i¢in saglik organizasyonlari i¢in biiytik bir zorluk tegkil
etmektedir (Baldovino vd., 2016: 359).

Nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilan ilaglarin Ar-
Ge siiregleri oldukga gii¢, zaman alic1 ve yiliksek maliyetli
iken piyasa arzlar: siklikla diigiik kaldig: i¢in, bu tiir
ilaglarin Ar-Ge ve iiretimine y6nelik talep azdir ve bu
nedenle bu ilaglar “Yetim Ila¢” olarak adlandirilmaktadur.
Ancak baz ilag sirketleri hastalarin yasam kalitesini
yiikseltmek ve yasam siirelerini uzatmak amaciyla,
sosyal sorumluluk bilinciyle nadir hastaliklar konusunda
calismalar yiriiterek yenilikei tedaviler iretmektedirler.
Ancak bu aba gok yeterli degildir (Istanbul Universitesi,
2015).

Diinya Saglik Orgiitii ve Avrupa Birligine gore bir
durumun nadir gereklilik olarak goériilmesi igin:
prevelansinin diistik olmasi, bagka medikal bir tedavinin
bulunmamasi, etkili ve giivenli olmasi, tiriiniin stirekli
tedarik edilmesinin ve hastaligin teshisinin teknik olarak
uygun olmasi gerekmektedir (Stolk vd. 2014: 748).

Diinya genelinde devletlerin yetim ila¢ sponsorlarina
tanidig1 bir¢ok tesvike (Pazar miinhasirlig, ticretsiz
arastirma, vergi muafiyeti gibi) ragmen ilag tiretimi
istenilin agsamada degildir. 1983 yilinda kabul edilen
ilk yasadan sonra geriye yonelik bakildiginda sadece
senelik 10 ilacin gelistirildigi gériilmistiir. Avrupa
Parlamentosu, ilag sirketlerini tedaviyi bekleyen yaklasik
7.000 nadir hastalik i¢in ilag gelistirmeye tesvik etmek
i¢in bir kanun onaylamasindan bu yana 10 yili agkin
sire gegmistir. Bu arada yayinlanan birgok makale
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kanunun sonuglarini degerlendirmistir ve sonug olarak.
toplamda 73 endikasyon ic¢in 63 ila¢ piyasaya arz
edildigi goriilmiistiir. En biiyiik kategori (n = 26) ender
kanserlerle ilgilidir (Stolk vd. 2014: 746).

Bu sorunu dogru bir sekilde ¢6zmek i¢in saglik hizmeti
sunuculari, hasta dernekleri ve bilimsel toplumlarin
isbirligi gerekmektedir. Hastaligin dogal seyri hakkinda
derin bir bilgi edinilebilir. Halihazirda, kayitlar nadir
bulunan hastaliklarla ilgili temel bilgi kaynagini
temsil etmektedir. Nadir hastalarindan sorumlu olma
cabasi ulusal ve uluslar istii koordinasyon gerektirir
(Baldovino, vd, 2016: 359).

Ulkemizde Tirkiye Ilag Sektorii Strateji Belgesi
Eylem Plan1 (2015-2018) ‘nda nadir hastaliklarla ilgili
hedefleri: “Ulkemizde nadir hastaliklar konusunda
detayli mevcut durum ve ihtiya¢ analizi yapilacaktir.
Tespit edilen sonuglar dogrultusunda yetim ilag
politikamiz olusturulacaktir” olarak belirlenmistir. Bu
hedef dogrultusunda; “Ulkemizde nadir hastaliklar
konusunda oncelikli bir envanter kayit sistemi ve bu
nadir hastaliklarin teshislerinin konabilecegi merkezler
olusturulacaktir. Nadir hastaliklar konusunda mevcut
network sistemleri ile kurulan ulusal referans sistemin
iletisimi saglanacaktir. Nadir hastaliklarda kullanilacak
ilaglarin tilkemizde gelistirilmesi ve iretilmesi i¢in
ozel politikalar gelistirilecektir” denmektedir (Sanayi
Bakanligi, 2015). Ancak bu politikalarla ilgili somut
adimlarin atilmadig goriilmektedir.

Nadir hastalarin kullanmak zorunda olduklar1 yetim
ilaglar yurtdisindan Tiirkiye Eczacilar Birligi tarafindan
hastalarin bagvurulari ile yurtdigindan getirilmektedir.
Ulkemizde daha ¢ok yerli ilag firmalar: tarafindan
jenerik ila¢ tiretimi yapilmaktadir. Tirkiyede nadir
hastalarin ve buna bagli olarak yetim ilaglara ulasim icin
yurtdisina bagimli oldugu goriilmiistiir.

Sonug olarak; Nadir Hastaliklar diinyanin her yerinde
oldugu gibi Tiirkiyede de 6nemli bir saglik sorunudur.
Gerek taninin ge¢ konulmas: ve hastalarin dogru
merkezlere ulagmasindaki gecikme, gerekse bu
hastalarin tedavisinde kullanilan ilag sayisinin azlig,
bu ilaglar1 temin etmekte karsilagilan sorunlar ve
ilag maliyetlerinin yiiksekligi, hem hastalar1 hem de
bu hastaliklar1 arastiran bilim insanlarini oldukca
zor durumda birakmaktadir. Bu konu ile ilgili bilgi
birikimi, bu konularda uzman hekim azlig1 ve hastalarin
tedavilerinin ¢ok pahali olmas: iilkemizde, bu konu ile
ilgili gerekli incelemeleri, denetlemeleri, gerekirse ilgili
mevzuat olusturulmasini saglayacak Saglik Bakanligina
bagli Nadir Hastaliklar ve Yetim Ilaglar ile ilgili etkin
bir birimin aktif olarak ¢aligmasini zorunlu kilmaktadir
(Diindar ve Karabulut, 2010: 199).
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