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6 milyon kisiyi etkiliyor

Nadir hastaliklar diinyada 4.8 yil bekliyor. Nadir hastahigin yalnzca duyurabilmek, yasadiklari
350-400 milyon insani yiizde 5'inin onayh bir tedavisibulunuyor.  skintilara dikicat cekebilmek
etkiliyor. 7 - 8 bin nadir Akraba evliliklerinin yiizde 23 gibi yilksek  ve cbziim iiretebilmek icin
hastalik oldugu tahmin bir oranda oldugu Tiirkiye'de 5-6 milyon “Nadir Hastahklar Agr' kurdu.
ediliyor. Yaklasik yiizde Kisinin bu hastaliklardan etkilendigitahmin A sbzcilsil ve Albinizm Dernegi
- 80'i genetik gecish. ediliyor. Hastalarmn yilzde 40't yans tani Yonetim Kurulu iiyesi Alim Yilmaz,
: Yiizde 20'si bakteriyel alryor, yiizde 16sina gereksiz operasyon “Amaamz ¢bziim dnerilerimizi
ya da viral infeksiyon hastaliklan, alerjiler,  yapihiyor, yilzde 60'iise hic tami dahi sunarak saghk otoriteleri le paydas olarak | .,
= cevresel nedenlerle ortaya cikan saglik almiyor. Tiirkiye'de 9 farkl nadir hastalk yasal mevzuatiann temelini olusturmak, |\ =,
I R problemleri, Dogru taniya ulasmak icin dernegi, bu hastaliklarla miicadele eden tedaviimkanlan artirmak ve yeni tamalan - (
A _ hastalar ortalama 7.3 doktor dolasiyor ve hastalarin ve hasta yakinlarinin seslerini bireylere fayda saglamak” dedi.
HASTALIKLAR AG| in?
\ Akromegali NEDIR?
NADIRiZ VE iCiNi I NADIR HASTALIK:
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DEGIL DE NEDIR

, ) “Hic sokakta yiiriirken ki anatomik yapimiz, inanin - Levent KULU sapcopur, “Gocukluk ¢ag agisindan bakti-
dug gorimiisiifarkliol-  hepsi bu. Ne yani 50 binde bir e gimizda kabaca 2 bin qocuktan birinde goriilen
dugu icin tammadigimz biri-  goriilen nadir bir sendroma : hastalia nadir hastalik adim veriyoruz” diyor

‘; NoronaI Noronal ceroid
lipofuscinosis
Duchenne miiskiiler distrofi
T

YE'I'I M
ASTALARI

4 28 Subat ‘Diinya Nadir Hastaliklar Giinil'ydil. Bircok kisinin ismini ilk kez duydugu bu hastaiklara dogru tani konulmas da tedavi

daha az kisiyi etkileyen
hastaliklar bu katego-
ride yer aliyor. 7 - 8 bin
nadir hastalk oldugu
tahmin ediliyor.

M YETIMILAC:
Nadir hastaliklarda
teshis zorlugunun yam
sira bir diger sorun da
tedavi seceneklerinin
sinirh olmasidir. llag
firmalari, bu pazarlarin
sinirh olmasi nedeniyle

yapilan yatinmi karsila-
mayacagi icin yeniilac
gelistirme konusunda
cekimser davraniyor.
Bu nedenle nadir
hastaliklarm ilaclarina
‘yetim ilaclar’ deniyor.

siireci de oldukca zor. ilac gelistirme calismalar yetersiz, tedavi secenekleri az. Bunlarin yaninda bir de egitime ulasamamak,
toplumdan ve i hayatindan dislanmak hayatlarini daha da zorlastiriyor. Bu hafta nadir hastalara ses verip, sikintilarini dinledik.

Fotograflar:

ERRAHPASA Tip Fakiiltesi, Cocuk Romato-
loji Bilim Dah Bagkan Prof. Dr. Ozgiir Ka-

ne goziiniizii dikip uzun uzun  sahibiz diye toplumdan dus- ve nadir hastalann yiizde 50’sini de gocukla-
baktimiz m1? Bize baktilar. lanmamuz mu gerekiyor? in- rn olusturdugunu soyluyor Prof. Dr. Kasapgo-
Hep bakiyorlar. Bazen aciya- sanlaru} yliziimiize dik dik pur, sdyle konusuyor: “Cocuklann yiizde 30'u
rak bazen merakla...” bakip bize rahatsiz edici so- beg yagi goremeden kaybediliyor. Hekimler
Zeynep Galar, ‘Treacher rular mi sormasi gerekiyor? sik karsilasmadig igin hastalar ¢ok daha ciddi
Collins Sendromlu’ bir avu- Toplumda diglayic1 davranig- sorunlarla kargimiza gikabiliyor. Yaklagik yiiz-
kat. Yiiz bolgesinde kemik ve  lara maruz kalmamiz aynm- de 80'i genetik nedenli. Ama genetik nedenli ol-
doku gelisimini etkileyen ve cilik degil de nedir? Goriintii- mayan daha ¢ok bagisikhik sistem bozukluguna
goriiniim farkhihgina yolagan  sii farkly, nadir bir yiiziim var. bagli ortaya gikan nadir hastaliklar da var. Bun-
genetik bir sendrom bu. Has-  Ancak bu durum benim mii- lann icerisinde zellikle ‘cocukluk cag romatiz-
talar solunum, isitme, beslen-  vekkilimi mahkemelerde sa- mal hastaliklan’ 6nemli bir baghk.”
me ve estetik kaygi sorunla- - vunmam, adliyelerde igimi -
e g o S el 7 o
[l engelley a a ernegi Gene
YUZUMLE MUTLUYUM  Jotan insanlar, Nadir birey- Sekreteri (AIFD) Dr, Umit Dereli ise gunlan sby-
Avukat Galkar, kendi gibi ler arasinda da bireyin farkh liiyor: “Ilag sirketlerini, nadir hastaliklara yo-
yiiz anomalileri olan birey goriintiisii yliziinden metro- nelik aragtirma yapmaya ve ilag gelistirmeye
ve ailelere destek olmak, top- ~ biise binememesi, albino olu- tesvik etmek amaciyla bu ilaglara ‘Yetim Ilag
lumda farkindaligin artma- su nedeniyle dizi secmelerini Statiisii’ verilmesine olanak saglayan yasal dii-
sina yonelik caligmalarda alamamas, staja kabul edil- zenlemeler onemli. Yetim ilag mevzuaty, yiiriir-
bulunmak icin kurulan ‘Yii- memesi, enzimleri yeterince lige girdigi iilkelerde nadir hastaliklann teda-
ziimle Mutluyum Dernegi'nin caligmuyor diye voleybol ta- -~ i visinde ku]lapﬂa:z‘ﬂagla:a en,gi_mfi_euﬁnem]i bir
hem iiyesi hem de hukukiig-  kimina alnmamasl, hastalif ! : fark yaraith. Omgg!n,_Aw_{rqpfl Bl_rhgl nde _‘_letlm
lerine bakayor. Tip hukuku gercekcidegil diyeilacmala- 5 . C _' flaglar Yonetmeligi yiiriirliige girmeden once
yilksek lisansi yapan, tezko- ~ mamasi da bir aynmcilik or- et . 2 e N ' nadir hastaliklar i¢in sadece 8 tedavinin ruhsat
nusu olarak da nadir hastall-  negidir. Ayrimcilik esit dav- ' : i Y £X onay1 varken, mevzuatin yiiriirliige girmesin-
ga sahip bireylerin ugradigy ranmamak. Bir kisiye farkli e ) den bu yana 125'ten fazla liriine ruhsat onay1
aynmcilif tez konususecen  bir 6zelliginden dolay fark- » ‘ verildi. Tiirkiye flag Sektorii Strateji Belgesi ve
Cakar, sunlan anlatiyor: 11 davranmak. Maalesef yiiz Eylem Plani kapsaminda da yer alan, nadir has-
“Bize bakan insanlardan anomalisine sahip bireyler, taliklarin tedavisinde kullanulan i daha
tek farkimiz sendromdan otii- iste(r:l;osyal 1,rasan:1d:;J ister ka- hlzkhdbi: sekjgdeagi;ta]laara dl;nlasmﬂmasah 1hedeﬁbu
ril Genemizin biraz geride, géz  muda olsun aynmalhga ug- cok degerli bir . Bundan sonraki siiregte
kapaklanmizin diiggii.k Dl.m§51, ruyor. Sadece biz degil, bagka Williams sendromu b“’“"" Burak'i annesl. Dernek, 4 yilda Tlrki- Williams sendromu var' diye style- adimun desteklenmesi icin hedef, gerekli mev-
elmacik kemiklerimizin olma-  nadir hastaligi bulunanlar da fiziksel gelisim ve bilissel gelisimi ye'de 250 aileye ulasmis. Savsunlan  digimizde hemen ‘Saldirgan mi7' diye zuat calismalanmnin hayata gegirilmesi olmal.”
mas1 yani kisaca yiiziimiizde- ~aynmeciliga maruz kaliyor.” ctkm Bu cocuklarin yilzlerinde her anlahyor “Saglik ve egitimde sikintlar  soruyoriar. Normal siuflara kabul edi- o
zamanbir tebessiimbulunduguicin _ yasiyoruz. Cocuguma rapor cikarwrken,  lebilier ama szel at smflaraatiyorir  AKRABA EVLLILIGI RISK
hastahin bir diger ismi de ‘mutiuluk hastanede ‘Siz anneler de oturdugunuz e bu cocuklan geriletiyor. Devietin Bezmi Alem Vakif Univer-
® =t da, kalp hastaliklan, zeka geriligi, kanda  yorsunuz’ diyenle karsilastim. Egitim yetersiz geliyor.” Williams sendromiu tik Bilim Dali Baskan Dog. Dr.
- kalsiyum yiiksekligi, bazi organlarda cok ciddi bir sorun. Cocuklanmizda 14 yasindaki Elif'In annesi Gilican Kiral Gézde Yesil, “Maalesef Tiir-
hozuklukiar goriilebiliyor. Cigdem Sav,  bgrenme ve algilama gilcligii var, Ozel  da demegin ynetim kurulu liyesl. Kiral, Kiye'de heniiz nadir hastalik-
o Williams sendromiu 17 yasindakiDuha  okullaninda dgretmeniere egitim” diye konusuyor rulmus degil. Dolayistyla net
bi is arama ug degil Y1y
,) ; gt ya say1y1 bilmiyoruz” diyor ve
Albi kan (Dl-iarsnt:.ve Eagladl.m] Oan] cak a:z z H t I k soyle devam ediyor: “Ozellikle
% inizm Anadolu bélgemizde yiiz-
Yonetim Kurulu gormem ve dis go- E k t t aS a I Dogu ve Giineydogu A{mip iy
Eyesi): Nadir hasta- "‘ riiniigiim sebebiy- r e n a n I e m l o r de 40-50'1erle va:and:nkrg.:;aevllihklﬂm nedeniy_le
liklarda en biiyiik &4 le yapms oldugum hlZI' Avrupa toplumun sik olduguna emi-
’ by ; i diyebilirim. Akraba evliligi her nadir has-
sorunlardan biri tiim is bagvurula- ’) Deniz Yilimaz Atakay (PKU Fenil b »s k . TR e P
i el iy i R 50 : tabin sikhgim arttirmiyor ancak SLkhgl akra-
de egitim ve istih- nndan geri gevril- ketonuri Aile Dernegi Baskani): u ro raS| balikla if Filen
dam. Egitim sistemi dim. ‘Cok iyi gor- PKU tanisi alan bebek, amino asit te- artan ‘otozomal resesif ismi verilen bir
e 5 : o : Ve bu hastaliklann olusmasi igin ge-
genele yonelik dii- miiyorsun, seninle davisine baslar ve ilave olarak yasam yavas EXUP YRE. ot
zenlenirken, nadir cahisamayz’ veya boyu dzel diisiik proteinli beslenmek rekli kriter hem ann:;le he b?;ada l;asta].lk
bireylerin ihtiyaglanm karsi-  goriisme esnasinda siiziiliip, zorunda. Bunlardan biri yetersiz olur- ,)Mine Keskin Ergin (NCL Noronal Ceroid Lipo- Ephlglsrtnutﬁzyonugr sunyoorcsk]a;s;a;;wmh:m
layacak dlgiide esnetilmeli. ~ ‘Seninle calisamayiz’ yamti- sa, sinir sistemi ve beyin, kalici hasara fuscinosis Hastahg:ile Miicadele ve Dayanis- iski e ;Yo.r ” :ﬁl?aghk Kk af;zla
Bu esnetme de 6ncelikli ola- n1 defalarca aldim. Bu durum, ugrar ve boyle bir durumdane yazk ki ™3 Dernegi Baskani): Nadir hastaliklarin cok hizh, gsooo’tgﬁlg'm:r “lm ljzda a.kj;o b Gt fit
gili calisma yapan herkesin anda hala caliymaya devam alan tedavi ve 6zel besine erisemiyor- i anlamda sorun yaratiyor, llacirecete edilen ve !
gf’mhglmyh bagulaxmtgl?ﬁtlg . ;taugmgmml gﬁi’;‘éﬂ; ﬁfﬁ sa hem erken tani Gnemini kaybediyor ~ Saglk BI:;W"E::*;M‘" "‘5‘3‘3‘ m““f UMUT VEREN GELISMELER VAR
e : = hem de bu nadir yasamlar toplumun misyonlardan Cikacak sonuclari y ' ; i =110 i
site bittikten sonra her geng yldir aym yerde ¢ahsiyorum. ki bir parcas) :Iasn:a e yign'liyor. konusma, yutma ve diger fonksiyonlarini kaybe- Nadir hastaliklar genetik oldugu i¢in heniiz

EYLEM PLANI TASLAGI OLUSTURULDU

diyor. Cocuklarimizin hayati ve yasam kalitesi cok
degerli olup, ilacin bedeliyle kiyaslanmamal.”

i Kapi kapi

kiirden bahsedemiyoruz. Uygulanan tedaviler-
den ilki belirtilere yonelik. Yani hasta nébet ge-
ciriyorsa nébet igin ilag veriliyor gibi. Yine bazi
enzim eksikliklerinde enzimi yerine koyma te-

davileri yapilabiliyor. Bunlan kemik iligi ve or-
gan nakilleri izliyor. Fenilketoniiri gibi bazi me-

AGLIK Bakan- - tidinaz eksikligive liklar Ulusal Eylem Plami cakismasi  roz (ALS), spinal milskiller at- I tabolik hastaliklarda sadece belirli yiyecekleri
A——— S AG LIK Kistik fibrozishas- _yiiritiidilve 2017 yilmda ik tasla-  rofi (SMA), multpl skleroz (MS) d,o CRN P A ostiamakda miir boyu sikéyeti olmadan ya-
hastahklara iliskin taliklanmintarama- @ olusturuldu. Turkiye lacve Tib-  ve Duchenne muskiiler distro- Mutebe (MPSLH sayan hastalar da var. Son zamanlarda ise has-
aciklamasinda, bu BAK ANL'G' landayineyeni- biCihaz Kurumu (TITCK) tarafindan  fi (DMD) ile kesin tedavisi bilin- )) r Eroglu taliklann nedenleri aydimlatildikca fonksiyonel
konuda eylem plan dogandayapiyor. caksilan Yetim ilac Kilavuzu, Turki-  meyen diger hastahk tiirleri- n‘ Dernegi Yonetim Kuru- tedaviler giindeme geldi. Bunlar gen terapiler-
taslag olusturuldu- Yenidogantara- ye Saghk EnstitilleriBaskanhginin  ne liskin meveut durumun tespit Iu Baskani): Hastanin takibi ve den farkly. Artik hastaliga yénelik degil mutas-
gubelirtilerek sbyle denildi: “Ka-  malannda tilm bebeklerinyiizde  (TUSEB) cesiti birimleritarafindan  edilip, tedavi ve bakim yéntem- tedavisi icin merkezlerin aciimasi zaten zor bir yona yonelik tedaviler gelisti ve aym ilag fark-
Iitsal metabolik hastaliklanerken  95'inden fazlasina ulasabiliyoruz.  takip edilen genomve ARGEca-  lerinin belirlenmesi, hastalarnve & yasam siirdiiren nadir bireylerin hayatint kolay- 11 hastaliklarda kullamlabiliyor. Kistik fibrozis,
dbnemde yakalamayiamaclayan . Aynca her ikisi de tastyiciolan cift-  hsmalan, Saghk Hizmetleri Genel  yakinlannin problemlerine ilis- FETCETRTE LR e MV A SMA, duchenne miiskiiler distrofi (DMD) gibi

Fenilketoniiri (FKU) Tarama Prog-  lerin belirlenmesi icin eviilik oncesi  Mildiirl}g(i'niin saghk hizmet su-  kin cbziim yntemlerinin gelisti- daviye daha hizhi ulasmalanni saglayacaktir. Te- hastaliklarda FDA ve saghk bakanlig1 onayh
rami 1987"de baslatidi. 1993'de kahtsal kan hastaliklan icinbirta-  numu le ilgili diizenleyici cahsma-  rilmesi amaciyla TBMM'de Meclis daviye ulasmanin ve devam etmenin bir diger fonksiyonel tedaviler bulunuyor. Diger bircogu
ulusallast: ve 2006'da dogum- rama program yiiriitilyoruz. SMA lan, nadir hastaliklara ynelik diger  Arastirma Komisyonu kurulmasi- zorlugu da rapor ve n{mteglu biirokratik islem- da onay asamasinda. Saglikh genin yerine kon-
sal hipotiroidi taramasidaeklen-  tanikitinin yerlilestiriimesicais-  cahsmalarmiz.” nailiskin karar 9 Subat'ta Resmi lerin siirekli tekrarlanmak zorunda olmasi. ma tedavisi (gen replasman tedavileri) yaklasik
di. Halen bu iki hastaligaek biyo-  malan devam ediyor. Nadir Hasta- Amyotrofik lateral skle- Gazete'de yayimlandu. g, 2000 genetik hastalik icin giindemde.”
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