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Bu rapor, TUBITAK Tiirkiye Sanayi Sevk ve idare Enstitiisii'niin, Nadir Hastaliklar Agi ve
Saglik Ekonomisi ve Politikalari Dernegi isbirligiyle gerceklestirdigi “Nadir Hastaliklar Hasta ve
Hasta Yakinlari Ihtiyag Analizi Ortak Akil Platformu®” kapsaminda hazirlanmigtir. Tiim haklari bu

li¢ kurumda saklidir.
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Sunus

Nadir hastaliklar, Avrupa ve diger gelismis Ulkelerdeki tanimiyla; 1 milyon kiside 500 ya da
daha az sikhkta gorilen, cogu ilerleyici, metabolik, kronik ve bazilari élimcul olabilen
hastaliklardir’. Nadir hastaliklar Tlrkiye'de her 16 kisiden 1’inde gorilirken; Tirkiye'de 5
milyon, dinyada yaklagsik 350 milyon kigi nadir bir hastaliga sahiptir. Ultra nadir hastaliklar ise,
1 milyonda 20 veya daha az siklikta gorilen hastaliklardir’. Her hastaligin kendine 6zgi
Ozelliginden dolayr 6zel bakim ve tedavi ydntemlerine, ilaglara, sarf malzemelere, dzel
besinlere ve tibbi cihazlara gereksinim duyulmaktadir. Saglik Ekonomisi ve Politikalari
Dernegi, istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi ve Nadir Hastaliklar Agi isbirligi ile bu
gereksinimlere ydnelik ihtiyaglari hasta ve hasta yakinlarindan edinebilmek amaciyla
TUBITAK TUSSIDE vyiriticiliginde “Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari ihtiyag
Analizi Ortak Akil Platformu (OAP)®” galistayi gergeklestiriimistir.

Calismanin amaci; Turkiye'de nadir hastaliklar hasta dernekleri temsilcilerinin ve dernegi
olmayan nadir/ ultra nadir hastaliklara sahip bireylerin dederlendirmeler yaparak hasta ve
hasta yakinlarinin ihtiyaglarina yonelik mevcut durumu tespit etmek, nadir hastaliklara sahip
bireylerin yasam kalitelerini ve surelerini arttirarak toplum icinde aktif rol almalarini saglayacak

gelisme galismalarinin gergeklestiriimesidir.

Ortak Akil Platformu®, nadir hastalarin ve hasta yakinlarindan olusan 23 kisinin katihimi ile
gerceklesmistir. Calistaya; tibbi cihaz, ilag vb. Uretiminde rol alan firmalar da fikir Gretme
asamasina dahil olmadan gozlemci olarak katiimistir. Programda gercgeklestirilen ¢alismalar

soyledir:

* Mevcut Durum Tespit Calismasi

+  Oneri Gelistirme ve Detaylandirma Calismasi

Calisma, “kursuden anlatma ve toplu dinleme konferansi” seklinde degil; yaratici fikir
olusturma yéntem ve teknikleri kullanilarak, tim katilimcilarin basindan sonuna kadar tim

¢alismalara aktif katilmi ile yazil bilgi ve belge Uretmeye ydnelik olarak gerceklestirilmistir.

' Regulation (EC) No 141/2000 of the European Parliament and of The Council of 16 December 1999
on Orphan Medicinal Products, Accessed At: Hittp://Ec.Europa.Eu/Health/Files/Eudralex/Vol-
1/Reg_2000_141/Reg_2000_141_ En.Pdf

2 Regulation (EU) No 536/2014 of The European Parliament and of The Council of 16 April 2014 on
Clinical Trials on Medicinal Products for Human Use, and Repealing Directive 2001/20/ EC, Accessed
At:Http://Eur-Lex.Europa.Eu/Legal-Content/En/Txt/
Pdf/?Uri=Celex:32014r0536&Qid=1421232837997&From=En
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Bu rapor, calisma programinda olusturulan veri ve bilgileri icermektedir. Rapor formati, 6zet
ifadelerden genel ifadelere ulasacak sekilde tasarlanmistir. Raporda sunulan sonuglar;
¢alisma esnasinda katilimcilarin tartisip goéris birligine vardigi ciktilarin son hali olup,

TUSSIDE tarafindan tizerinde herhangi bir degisiklik yapilmamustir.

Katilimci listesi Ek 2.1°de, ¢alisma programi Ek 2.2’de sunulmustur.
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1. Mevcut Durum ihtiya¢ Tespit Calismasi

Mevcut durum ihtiyag tespit analizi tartisilan konunun genis katilimla tim ydnleri ile analizinin
yapilarak, mevcut durumun ortaya g¢ikariimasini ve ihtiyaca yonelik geligtirilecek stratejilere

yon vermeyi hedefler.

Bu kapsamda, Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari ihtiyag Analizi Ortak Akil
Platformu®nda nadir hastaliklara yonelik Tirkiye’'deki ekosistemin belirlenen oncelikli konu
basliklarina gore degerlendirilerek ihtiyaclarin ortaya konulmasi amaclanmistir. Tablo 1'de
arastirma sorularina yoénelik calisma esnasinda uygulanan metodolojinin genel yapisi

verilmigtir.

Tablo 1: Mevcut Durum ihtiyag Analizi Alan Basliklari

Nadir Hastaliklara Tani Siireci Tedavi Sireci
Yonelik

Turkiye’deki
Ekosistemde ,
Oncelikli Konular Sosyal Yasam lletisim/Koordinasyon

Mevcut durum ihtiya¢ tespit analizinde Tablo 1’de belirlenen her bir konu baghgi ile ilgili
arastirma sorulari agsagidaki gibi tanimlanmigtir;
. Tani Sureci: Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi hastalari disindiginizde
nadir hastaliklarin tani konulma slrecinde ne gibi sorunlar vardir?
" Tedavi Sireci: Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi hastalar

disundugianidzde nadir hastaliklarin tedavisine erisimde ve uygulamasinda ne

gibi engeller/kisitlar vardir?
" iletisim Koordinasyon: Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi hastalari

dusundugianidzde nadir hastaliklarla ilgili iletisim/koordinasyon sorunlari nelerdir?

" Sosyal Yasam: Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi hastalan
disundugianidzde nadir hastaliklardan dolayi sosyal hayati kisitlayan etmenler

nelerdir?

Mevcut durum ihtiyag analizi galismasinda katilimcilar 4 grup olarak calismistir. ilk asamada
“Grup 1: Tani Sireci”; “Grup 2: Tedavi Sireci”; “Grup 3: iletisim/Koordinasyon”; “Grup 4:
Sosyal Yasam” konularina yodnelik nadir hastaliklarla micadele eden hasta ve hasta
yakinlarinin ihtiyaglari Gzerinde galismistir. Her grubun bireyleri grubun konusuna iligkin

bireysel fikir Uretmis, Uretilen fikirler gruba okunarak konsolide edilmigstir (birbirinin aynisi
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ifadeler varsa ayiklanmistir). ikinci asamada her grubun olusturdugu fikirler diger gruplar ile
paylasilarak, farkli gruplarin da diger konularda fikirlerinin alinmasi saglanmistir (Sekil 1). Son
asamada her grup kendi olusturdugu fikirleri grup igerisinde oylamigtir. Oylama sonucu hasta
ve hasta yakinlari tarafindan secilen éncelikli fikirler Tablo 2’de, elenen fikirler Ek 1.1'de
verilmistir. Katihmcilarin verdikleri puanlar puan sitununda goésterilmis olup, fikirlerin 6nem

sirasini gostermektedir.

Mevcut sistemde

Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi

kendinizi ve sizin gibi . .has:[?l..a”..
hastalari dus_undugunuzde
disiindiginiizde TEDAVi nadir hastaliklarin
nadir hastaliklarin tani SURECI tedavisine erigimde ve

konulma sirecinde ne
gibi sorunlar vardir?

Mevcut sistemde
kendinizi ve sizin gibi

hastalari
distndugunuzde SOSYAL
nadir hastaliklardan YASAM

dolayi sosyal hayati
kisitlayan etmenler

nelerdir?

uygulamasinda ne gibi
engeller/kisitlar
vardir?

Mevcut sistemde
kendinizi ve sizin gibi
iLETiSIM/ hastalari
KOORDI- disundugindzde nadir

NASYON hastaliklarla ilgili ilgti§im
sorunlari nelerdir?

Sekil 1. Grup Dagilimi

Hasta ve hasta yakinlarinin arastirma sorularina yonellik gelistirdikleri fikirlerden elde edilen
tim veriler nitel arastirma uygulamalarinda kullanilan MAXQDA 2018 yazilim programina

yuklenerek analiz edilmigtir.
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1.1 Nadir Hastaliklarin Tani Siirecine Yonelik ihtiyaglari

Nadir hastalikla micadele eden hasta ve hasta yakinlarinin tani sirecine yonelik ihtiyaclarini
analiz etmek amaciyla katihmcilara “Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi hastalari
disiindiigiiniizde nadir hastaliklarin tani konulma siirecinde ne gibi sorunlar vardir?” sorusu

sorulmustur.

Katiimcilarin tani surecine yonelik belirttikleri intiyacglar sikliklarina goére “Erken Tani (%20,5)”,
“‘Altyapi  (%15,4)’, “Hastanin Bilgilendiriimesi (%12,8)", “Hastalik Bilgisi (%12,8)",
“Yonetim/Sistem (%10,3)”, “Ge¢ Tani (%10,3)", “Erisim (%7,7)”, “Maliyet (%5,1)", “Tedavi
istekliligi (%5,1)" konu baglklarinda siniflandirimistir (Sekil 2). Katiimcilarin galisma

sirasinda siklikla ifade ettikleri kelimlerin kelime bulutu Sekil 3’te verilmistir.

Tedavi Istekliligi
5,1%

Maliyet
5,1% Erken Tani
20,5%

Erisim
7,7%

Geg Tani
10,3%

Altyapi
15,4%

Yénetim/Sistem
10,3%

Hastanin
Hastalik Bilgisi Bilgilendirilmesi
12,8% 12,8%

Sekil 2. Tani Siireci ile Ilgili Katimci Gériislerinin Konu Basliklarina Gére Dagihmi

“Erken tani” konu bashginda katilimcilar siklikla tarama testlerinin uygulama ydntemine
deginmiglerdir. Cok nadir gérilen hastaliklarin hamilelik stirecinde tespit edilememesi, nadir
hastaliklarda yenidogan taramasinin olmamasi erken taninin kisitlari olarak ifade edilmistir.
Nadir hastaliklarin bir ¢cogunun gen kaynakli oldugu belirtilerek evlilik dncesi taramalarin
detayll yapilmamasi tani sirecinde tarama testleriyle ilgili dedinilen kisitlardan olmustur.
Ayrica bir ailede nadir hastalik tanisi1 s6z konusu oldugunda diger birinci derece aile bireylerinin
benzer hastaliga sahip olma olasiiginin géz ardi edilerek bu konuda hasta yakinlarina
yeterince yonlendirme yapilmamasi bu konudaki bir diger sorun alani olarak ifade edilmistir.

Katilimcilar, nadir hastalik tanisi olan ¢ocuk sahibi ailelerin tekrar cocuk sahibi olmak istedikleri
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zaman yeterli genetik testlerin uygulanmamasi ya da mevcut testlerin maliyetlerinin yliksek
olmasindan dolay testlerin gerceklestirilemedigini ve yenidogan gocuklarin benzer taniyi

tasidigini yada tasima olasiliginin arttigini belirtmiglerdir.

“Altyap1” konu basliginda nadir hastlaliklar igin tasarlanmis tani ve tedavi merkezleri ihtiyacina,
eriskinlere yonelik alanlarin olmamasindan dolayi erigkinlerin tani alamamasindan kaynakh
olarak bu boélimlerin gereksinimine, tani laboratuvarlarinin ve Kkitlerin yeterli dizeyde

olmadigina ve Ar-Ge calismalarinin yetersizligine deginilmistir.

“Hastanin Bilgilendiriimesi” konu basligi daha c¢ok taniyr koyan hekimin hasta ve hasta
yakinlarini yeterli dizeyde bilgilendirmemesi ile ilgilidir. Katilimcilar nadir hastaliklarla ilgili
hekimlerin yeterli bilgiye sahip olmamalarindan dolay! kendilerini de bilgilendiremediklerini
dusunmektedirler. “Hastalik Bilgisi” bashigi altinda 6n plana c¢ikan konular bu disunceyle
ortismektedir. Nadir hastaliklarinin genel olarak bilinmemesi kisitinin farkinda olunsa da
hekimin hastalik bilgisinin yetesiz olmasinin kimi zaman yanls tani koyma ile sonuclandigini
ifade etmiglerdir. “Ge¢ Tani’nin ortaya ¢ilkma sebebi de bu konuyla iligkilendiriimigtir.
Hastaligin tanisinin ge¢ konulmasindan dolayi ilgili uzmana yonlendirerek tedaviye baglama
surecinin olumsuz etkilendigi belirtiimistir. Tanilarin sadece Universite hastanelerinde

konulmasi geg taninin bir nedeni olarak degderlendirilmigtir.

“Yonetim/Sistem” konu basligi nadir hastaliklarla ilgili uygulanan politikalara yonelik ihtiyaclar
da kapsamaktadir. Tani koyma surecinde burokrasinin fazla olmasi, cogu nadir hastaligin ICD
tani kodlarinin tanimlanmamis olmasi, hastanelerde birimler igin multidisipliner bir yaklagimin
olmamasi ve iletsimsizlik “Yonetim/Sistem” konu basliginda ifade edilen sorun alanlari olarak

tanimlanmistir.

Saglik hizmetlerinde “Erisim” konusu tedaviden tedavinin sunuldugu alanlara kadar bir ¢ok
konuyu kapsamaktadir. Katilimcilar erisim konusundaki ihtiyaglarini; &zellikle Dodu ve
Guneydogu gibi bdlgelerde yasayan ailelerin nadir hastaliklarla ilgili merkezlere ulasma,
mevcut hastanelerin yogunlugu gibi konularla tanimlamislardir. Erisimin olmamasinin nadir

hastaliklarin tani koyma surecinde sorun yarattigini disunmektedirler.

“Maliyet” konu bashginda en sik ifade edilen iki konu s6z konusudur. Bunlardan birisi tani
koymak igin ihtiya¢c uyulan ilaglarin digeri ise genetik tahlillerin maliyetli olmasidir. Bu

maliyetlerden dolayi tani sureglerinin olumsuz etkilendigi degerlendirilmistir.
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Tdm bu ihtiyaglarla birlikte taninin konulabilmesi i¢in hastalarin tedavi istekliligi de 6nemli bir
konudur. Nitekim katilimcilar “Tedavi istekliligi’ni tani koyma sirecini olumsuz etkileyen bir
faktor olarak degerlendirmisti. Hasta ve yakinlarinin hastalii kabullenmede zorluk
yasamasinin ve belirsizliklerin yogun oldugu bir suregte bulunmak istememesinin tani

sureglerini olumsuz etkiledigi disinilmektedir.

=
zhasta —

= £ tedavi nahah_ =8

2.8 _hisi SRS

& = —] —-— -
RS S == S Voniendirme
gga s 4t veterli

® = &
e socuk fastalik & ¢ S

eriskin genetik —

Sekil 3. Nadir Hastaliklar Tani Sireci ihtiyag Analizi Kelime Bulutu

1.2 Nadir Hastaliklarin Tedavi Siireci ihtiyaglari

Nadir hastalikla micadele eden hasta ve hasta yakinlarinin tedavi surecine yonelik
ihtiyaclarinin analizi calismasinda katilimcilara “Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi

hastalar1  dlsinddginizde nadir hastaliklarin  tedavisine _erisimde _ve _tedavinin

uygulanmasinda ne gibi engeller/kisitlar vardir?” sorusu sorulmustur.

Katiimcilarin ~ tedavi  slrecine yoénelik  belirttikleri  ihtiyaglar  sikliklarina  goére
“Yonetim/Sistem/Politika (%28)“, Erisim (%23)”, “Finans (%19)”, “Altyapi (%16,7)", “Hastanin
Bilgilendirilmesi (%17)", “(Altyap1 (%13)” konu bagliklarinda siniflandiriimistir (Sekil 4).

Katilimcilarin ¢alisma sirasinda siklikla ifade ettikleri kelimlerin kelime bulutu Sekil 5'te

verilmigtir.
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Altyapi
13%

Yénetim/Siste
m/Politika
28%

Hastanin
Bilgilendirilme
si
17%

Finans
19% 23%

Sekil 4. Tedavi Siireci ile ilgili Katimci Gérislerinin Konu Basliklarina Gére Dagilimi

Tedavi sUregleriyle ilgili uygulanan politikalar ve yonetim sistemi nadir hastaliklarla micadele
eden hastalari en ¢ok etkileyen konu olarak 6n plana ¢ikmistir. Ozellikle hastane hizmetlerinde
ayni gunde birden fazla poliklinik hizmetinden yararlanma kisithligi olmasinin ve bu konuda
hastanelerin poliklinik hizmetlerinin multidisipliner bir yaklagsimla yénetilmemesinin hastalarin
tedavi sureclerini etkiledigi vurgulanmistir. Bazi tedavi hizmetlerininn sigorta kapsamina
alinmamasina ya da fizik tedavi hizmeti gibi belli kosullarda saglanmasi hastalarin zorluk
cektigi konular olarak iletilmistir olup evde bakim gdéren hastalarin fizik tedavi hizmetinden
yararlanma kisithliginin uygulanan politikalarda gézetiimemesi elestirilmistir. Sosyal Guvenlik
Kurumu (SGK) Genel Saglik Sigortasi kapsaminda oldugu halde bazi tedavi hizmetlerinden
ya da ilaglardan yararlanabilmek igin gerekli olan raporlarin edinilme sireglerinin zahmetli
olmasi ve uzun ugraslar gerektirmesi tedavi hizmetleri konusunda hastalari zorlayan bir bagka
konu olarak degerlendirilmistir. Bunun yaninda bazi ilaglarin Saghk Bakanligi tarafindan
ruhsatlandiriimasi ve tani iligkili kullanimin onaylanmasina ragmen SGK geri 6deme sistemine

dahil edilmemesinin nadir hastalarin tedavilerini etkiledigi belirtilmistir.

“Erisim,” nadir hastaliklarla micadele eden tim hastalarin ihtiyag halinde tedavi hizmetlerinden
yararlanabilme hakkini ifade etmektedir. Ancak erisim konusunda yasanan zorluklar tedavi
sureglerini de olumsuz etkilemektedir. Bu konudaki ihtiyaglar; aferez gibi ila¢ disindaki diger
tedavi olanaklarina, disuk proteinli Grlinlere, uzman hekime ulasimi icermektedir. Bunun
yaninda ¢ogu nadir hastaliklari pediyatrik hastalara etkilendigi icin 18 yas Ustu erigkin hastalar
icin tedavi merkezlerinin olmamasindan dolayi tedaviye erigimlerinin kisith oldugu belirtiimistir.

Tedavi merkezlerinin buyulksehirlerde dahi yetersiz oldugu ifade edilmistir. Tedavi merkezleri
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ilgili ihtiyaclar “Altyap1” bashdinda tanimlanmistir. Nadir hastaliklara yénelik yeni tedaviler,
gelistiren Ar-Ge merkezlerinin eksikligi, engelli hastalar icin fizik tedavi merkezlerinin
olmamasi, metabolizma merkezlerinin yetersizliginin tani ve tedavi sureglerini olumsuz
etkiledigi belirtiimistir.

“Finans” konusunda daha ¢ok sigorta sisteminin kapsama duzeyi ile ilgili yorum yapilmistir.
Tedavi maliyetlerinin yliksek olmasindan dolayi tedaviye ydnelik hizmetlerin ve ilaglarin
kapsanmasi gerekliligi vurgulanmistir. Mevcut durumda &rnegin; tibbi cihazlarin katki
paylarinin disuk olmasi, dusik proteinli Grinlerin pahali olmasi, mutasyonu dizeltmeye
yonelik ilaglarin ekonomik nedenlerden dolayi degerlendiriimemesi, bazi hastaliklara 6zel
(6rnegin; glikojen depo hastalari) besin gidalarinin kargilanmamasi gibi uygulamalarin maddi

acidan hastalik tedavi sureglerini olumsuz etkiledigi belirtilmigtir.

“Hasta Bilgilendirmesi” hem tani sureclerinde hem de tedavi sureclerinde hastalarin ihtiyag
duydugu konu olarak 6n plana c¢ikmistir. Tedavi sureclerindeki bilgilendirme konulari
hekimlerin yogun olmasindan kaynakli olarak her soruyu gerekli 6zenle cevaplayamamasi ya
da tedavi slrecleri ile ilgili hastanin egitiimemesi konularini kapsarken hastanin sorularinin
cevaplarini bulabilmek icin internete yoneldigi belirtiimistir. Ayrica hastalarin sosyal haklari
konusunda farkinda olmamasinin tedavi sureglerini terk etmelerine neden oldugu ifade

edilmistir
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cocuk = g 3 2 ek(?nomlk Uz ozel
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Sekil 5. Nadir Hastaliklar Tedavi Siireci ihtiyag Analizi Kelime Bulutu
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiyag¢ Analizi

1.3 Nadir Hastaliklarin iletisim/Koordinasyon ihtiyaglari

Nadir hastalikla micadele eden hasta ve hasta yakinlarinin tedavi slrecine ydnelik
ihtiyaclarinin analizi calismasinda katilimcilara “Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi
hastalari disinddginiizde nadir hastaliklarla ilgili iletisim sorunlari nelerdir?” sorusu

sorulmustur.

Katilimcilarin iletisim ve koordinasyon sorunlarina yonelik belittikleri ihtiyaglar sikliklarina gére
“Sivil Toplum Kurulus (STK) (%23,1)", “Doktor Hasta iletisimi (%19,2)”, “Farkindalik (%15,4)”,
“Karar Vericilerle iletisim (%15,4)”, “Hastalar Arasi iletisim (%7,7)”, “Medya (%7,7)”, “Toplumla
iletisim (%7,7)", “Doktorlar Arasi lletisim” konu basliklarinda siniflandirimistir (Sekil 6).
Katilimcilarin ¢alisma sirasinda siklikla ifade ettikleri kelimlerin kelime bulutu Sekil 7'de

verilmigtir.

Doktorlar Arasi
) iletisim
Toplumla lletisim 38%
7,7% i STK

23,1%

Medya
7,7%

Hastalar Arasi
iletisim
7,7%

Doktor Hasta

Karar Vericilerle iletisimi
iletisim 19,2%
15,4%

Farkindalik
15,4%

Sekil 6. Tedavi Siireci ile ilgili Katilimci Gériislerinin Konu Basliklarina Gére Dagilimi

iletisim ve koordinasyon hastalarin tani ve tedavi siirecleri ile sosyal yasamlari olmak Uzere
farkli alanlarda gereksinim duyduklari bir ihtiyactir. Nadir hastalar iletisim ihtiyaclarini; nadir
hastalarla STK iletisimi, doktor hasta iletisimi, karar vericilerle iletisim, hastalar arasi iletigim,
medya ile iletisim, toplumla iletisim ve doktorlar arasi iletisim konularina odaklamistir.

Nadir hastaliklarla micadele eden hastalar igin sivil toplum kuruluslariyla iletisim hastalarin
haklarini arama ya da hastaliklarla ilgili farkindalik olusturma konularinda 6nemli
goriulmektedir. Ancak mevcut durumda sivil toplum kuruluglarinin birlikte hareket etme

Hizmete Ozel 10
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konusunda etkin olmamasi, derneklerin yonetimi ile ilgili sorunlarin olmasi, hekim dernekleri
ile hasta dernekleri arasindaki igbirliginin olmamasi sorun alanlari olarak belirtilmigtir. Doktor
hasta arasindaki iletisimde 6zellikle doktorlarin zaman yetersizliginden dolayi hastalara yeterli
zaman ayiramadigr dusunulmektedir. Nadir hastalarla toplumun iletisimi konusunda ise,
farkindalik calismalarinin yapilmamasi ihtiya¢c konusu olarak belirtilmistir. Karar vericilerle
iletisim konusunda; karar vericilerin hasta derneklerini paydas olarak gdrmedikleri

dusunulmektedir. Ayrica karar vericilerle iletisim kuramadiklarini belirtmislerdir.

o
nuaik = S5
Sﬂsval g =) G =
(—
g E 2I ||
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_~ &
—
(7]
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Sekil 7. Nadir Hastaliklar iletisim/Koordinasyon ihtiya¢ Analizi Kelime Bulutu

1.4 Nadir Hastaliklarin Sosyal Yasam ihtiyaglari

Nadir hastalikla muicadele eden hasta ve hasta yakinlarinin tedavi suUrecine ydnelik
ihtiyaglarinin analizi galismasinda katihmcilara “Mevcut sistemde kendinizi ve sizin gibi
hastalari disiindigiiniizde nadir hastaliklardan dolayi sosyal hayati kisitlayan etmenler

nelerdir?” sorusu sorulmustur.

Nadir hastalikli bireyler sosyal hayata adaptasyonda fiziksel kisitliliklardan dolayi, toplumun
farkindalignin distuk olmasindan kaynakh olarak ya da sosyal c¢evredeki altyapilarin
yetersizliginden zorluk yasamaktadir. Katilimcilar sosyal yasamda egitim, sosyal saglik
glivencesi, ulagim, is edinme gibi konularda zorluklarla karsilastiklarini belirtmiglerdir. Ozellikle
evde yataga bagiml olan hastalarin fiziksel kisitliliklarindan dolayi sosyal yasamda kendilerine
yer edinemediklerini, bununla bag edebilmek i¢in herhangi bir psikolojik desteginde kendilerine
verilmedigini ifade etmisledir. Fiziksel kisithlik egitim olanaklarina erisebilmeyi de olumsuz
etkilemektedir. Toplumda nadir hastaliklar konusunda bilgi dizeyinin ve farkindaliginin dasuk

olmasi ve bu konuda toplumu bilgilendirici ¢alismalarin gergeklestiriimemesi elestirilmistir.

Hizmete Ozel 11
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Toplumdaki bu egdilimin nadir hastalarin sosyal yasama adaptasyonunu zorlastirdidi

dusinUtlmektedir.

e
editim =~ = l‘l’asal““'a =
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Sekil 8. Nadir Hastaliklar iletisim/Koordinasyon ihtiya¢ Analizi Kelime Bulutu
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
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Tablo 2: Oncelikli Faktorler

Tani sadece Universite hastanesinde konulabiliyor. Tani
1 TN1 koymada kullanilan ilaglar pahali oldugu i¢in tani koyma sdreci | 10
uzuyor (hemofili igin).

Tani koyma surecinde taniy1 tahmin eden doktorlarin isteyen
hasta ve yakinlarina psikolojik destek konusunda yénlendirme

2 N2 yapmamasi. Tani alan hastayla ilgili hasta dernegiyle iletisime 10
gecmesi konusunda yoénlendirme yapiimasi.
Hastanelerde yasanan yodunluk sebebiyle slrecin uzamasi
3 TN3 o . 10
taniyi geciktirmektedir.
Hastanelerde multidisipliner bir sistem olmamasi, bolumler
4 TN4 . 10
arasindaki iletisimsizlik tani strecini uzatiyor.
Taninin zamaninda yapilmamasi sonucunda yurtdisinda
5 TN5 . 10
yapilan ila¢ calismalarina katilma zamaninin kagiriimasi.
Ozellikle Dogu ve Guneydogu gibi bdlgelerde yasayan
—_ |6 TN6 . . : 10
8 ailelerin merkezlere ulasmakta zorluk gekmesi.
_n:: TN7 Tani ve tedavi merkezlerinin olmamasi. 10
n TN8 Birgok nadir hastalikta yeni dogan taramasi olmamasi. 10
<Z,; Nadir hastaliklarin ¢cogu genetik hastaliklardan
': 9 TN9 kaynaklanmaktadir. Evlilik oncesi taramalar daha ayrintili 10
- yapilmamaktadir.
% Ulke genelinde genetik calismalarin yeteri diizeyde olmamasi
10 | TN10 . 10
% ya da eksik kalmasi.

Nadir hasta sahibi ebeveynlere ikinci ¢ocuk sahibi olma
11 | TN 11 | asamasinda genetik test PGT? ayristirlmamasi, tip bebek | 10
uygulamasi yapiimamasi (devlet tarafindan).

Genetik tahlillerin ¢ok pahali olmasindan dolayi ailelerin
rahatsiz dogan ilk c¢ocuklarindan sonra genetik tahlil

12 | TN 12 yaptiramamasi, bunun sonucunda 2. ve 3. ¢ocuklarinda ayni 10
rahatsizlikla dogmasi.
ICD kodlari pek ¢ok hastalik icin yok. Bu kodlar olmayinca

13 | TN 13 . 10
hastalik tanisi belgelenemiyor.

14 | TN 14 Nadir hastaliklarda tfanl laboratuvarlari ve gerekli kitlerin 10
olmamasi ya da yeterli olmamasi.

15 | TN 15 Tary konuIQuktan sonra aileye gerekli bilgilerin yeterince 9
verilmemesi.

16 | TN 16 | Tani asamasinda burokrasinin (rapor, regete) yavas olmasi. 9

3 Preimplantasyon Genetik Tani (PGT)
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Tablo 2: Oncelikli Faktorler (Devam)

Evde bakim hizmetleri kapsaminin yetersiz olmasi, evde

1 TD1 yataga bagll hastalara serum, igne, yara bakim hizmeti 10
verilmemesi.

2 TD2 Bazi nadir hastaliklarin ICD kodunun olmamasi. 10

3 D3 Dusuk proteinli Grtnlere ulasmanin sikintili olmasi, pahali 10

olmasi, bunlar icin SGK édeneginin ¢ok az miktarda olmasi.
Hastanelerde 1 glnde birka¢ poliklinije muayene
olunamamasi, multidisipliner bakis agisi eksiliginin olmasi
nedeni ile. Farkli glnlerde yapilan muayeneler, is glcl kaybi
ve tedaviden uzaklasma dirtisU yaratiyor.

Yurtdisindan gelen ilaglara ulasmak istiyoruz, klinik
arastirmalara katilmak istiyoruz, ama ulasamiyoruz. Klinik
arastirmalar ilaca ulasmak icin en iyi yollarda biri ama
hekimler bunlara katilmak istemiyor.

Uzman doktorun oldugu merkeze ulasim/erisim, sayisi fazla
olmadigi i¢in sikintili.

ilaca ulasilsa bile geri 6deme ile her 3 ayda bir uzun uzun
rapor yazdirmak gerekiyor. Bu hasta icin zor ve mesakkatli,
hekim igin de zor, uzun bir iglem. Hastanin uzun slre
beklemesi imza dolastirmasi gerekiyor.

Fiziksel engelli hastalara vyeterli sayida fizik tedavi
TD8 rehabilitasyon merkezi yok. SGK’'nin kargiladidi fizik tedavi 10
sureci ¢ok kisitli ya da ¢cok az sureyi kapsiyor.

Bize 6zgu hekimler ve tedavi merkezleri oimadigindan normal
9 TD9 polikliniklerde tani ve tedavimiz gecikiyor. Doktorlar yodun 10
oldugundan her sorumuza cevap veremiyorlar.

Dogum anomalisinde hayat boyu kullanmak zorunda
D10 oldugumuz sonda, kateter, hasta alt bezi SGK tarafindan en

4 TD4 10

5 TD5 10

6 TD6 10

7 TD7 10

GRUP 2/ TEDAVI SURECI
()

10 konforlu olani degil, en dusuk kalitesi karsilaniyor, son 6 aydir 10
fark 6demeden bunlari almak mimkin degil.
Nadir hastaliklarin gogu genetik gecisli oldugundan ilgili cocuk

11 | TD11 doktorlarinin diginda farkindalik, bilgi uzmanlik sikintisi var. 10
18 yas Ustu hastalar, tedaviye saglikli erisemiyor. Tedavi
saglikli olmuyor.

12 | TD12 Multidisipliner nadir hastaliklarda poliklinikler 10

koordinasyonunu saglayacak hemsire yok.

Tibbi cihazlarin geri édeme sisteminde katki paylarinin
13 | TD13 | dugukligu nedeniyle tedavinin verimli uygulanamamasi ve 10
hastanin tedaviden faydalanamamasi.

14 | TD14 | Tedavi maliyetlerinin cok yuksek olmasi. 10

Hastalarin yasam kalitesini artirmak igin yeterli 0denek yok

15 | DTS | Hasta bezi kiigiik ve bilyiik hasta).

10
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Tablo 2: Oncelikli Faktorler (Devam)

Hastalarin hayatlarini yiksek kalitede sirdtrmeleri igin gerekli
olan malzemelerin 6denmemesi; seker c¢ubuklari, g tube,
16 | TD16 | nazogastrit, libre seker senséri, mama torbalari. Glikojen 10
depo hastalarinin higbir sekilde beslenme igin gerekli olan bir
seyi karsilanmiyor (nisasta, sekersiz Urlnler, soya sitl vb.).
Saglik Bakanhgrnin onayladigi ilaci SGK’nin geri 6deme 10
kapsamina almamasi, hastalarin 6lime terk edilmesi.
Solunum cihazina bagh hastalarin MEB* Ozel Egitim ve
18 | TD18 Rehabilitasyon kurumlarindan haklari olan haftalik 2 saat fizik 10
tedavi hizmetinden yararlanamamasi.

Cocuk yogun bakim sayisinin ¢ok az olmasi ve yer
bulunamamasi.

Evde yataga bagimh hastalara fizik tedavi hizmeti evde
20 | TD20 | verilmiyor. RAM®In onayladigi 90 saat fizik tedavi hakkindan 10
yararlanamiyor.

Saglik bakanhgi nadir hastaliklarin yagsam stresini ve kalitesini
21 | TD21 artiracak yurtdisi galismalarini takip etmiyor. Talep halinde 10
bile ilgilenmiyor (Ekonomik nedenlerle).

Metabolizma laboratuvari yeterince yok, gerekli kan

17 | TD17

19 | TD19 10

GRUP 2/ TEDAVI SURECI (DEVAM)

22 | TD22 galistirmak ciddi derecede zor. 9
23 | TD23 Nadir hqstallklarla |Ig|‘I| veri tabaninin olmamasi, hasta 9
kaydinin incelenmemesi.
Kas hastasi ¢ocuklarin sosyallesebilmeleri icin akull tekerlekli
1 SY1 o 16
sandalye ihtiyacglarinin uygun zamanda kargilanmamasi.
2 SY?2 Q_zel hastalara sosyal yasaminda ekstra maliyet c¢ikartiimasi 16
s (6rn. kres).
< Aileler toplum icinde hasta ¢ocuklarinin etiketlenmesinden
o 3 SY3 . - 16
b korkup tedaviye getirmiyorlar .
: 4 SY4 | Yataga bagli hasta ¢ocuklarin editimlerin saglanmamasi. 16
% 5 SY5 | Nadir hastaliklarda farkindalik olmamasi. 16
8 6 SY6 | Sosyal medyada gbz ardi edilmek. 16
- Toplum duzeyindeki egitimsizlik ve hastahigin bilinmesi
™ 7 SY7 . N 16
o sebebiyle yasadigimiz sorunlar (sik sorulan sorular).
E 8 SY8 Kamu spotu olusturularak nadir hastaliklar konusunda halki 16
o bilgilendirme yapilamamasi.
isverenlerin nadir hastalarin tedavilerinden dolayi ise ara
9 SY9 L e e . 15
vermelerini ig gucu kaybi olarak gorup bitkinlik gostermesi.
10 | SY10 | Ogretmenlerin farkli davraniglari. 14

4 Milli Egitim Bakanligi (MEB)
5 Rehberlik ve Aragtirma Merkezleri (RAM)
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Tablo 2: Oncelikli Faktorler (Devam)

Calisma Raporu

Cocuklar yataga bagimli hale geldigi icin sosyal hayattan
5 11 | SY11 | kopuyorlar. Tekerlekli sandalye ile yasam alanlarina erise 14
ur bilirlik sorunu yagsamaktadir.
§ Hastalar birbirleriyle goriisecek ortamlari bulmakta zorlaniyor.
?tl S 12 | SY12 | Sosyal medyada kapali gruplarda yalan yanhs bilgi kirliligiyle | 13
> konusuyorlar.
8 E 13 | sv13 Nadir hastaliklara sahip hastalarin sosyal alanlarda fiziksel 12
2 Q ihtivaclarini karsilayacak alanlarin kullanilmamasi.
® Hasta tedavisini olurken rehabilitasyon, fizik tedavi, nefes
% 14 | SY14 | egzersizleri yaninda psikolojik konularda hasta ve hasta 12
g yakinlara destek verilmemesi.
15 | SY15 | Cocuklar hasta oldudu icgin krese kabul edilmiyor. 12
1 i1 Hasta denekleri arasi ego ve ¢ikar savasi. 12
io Sosyal devlet yapisinin gerektirdigi gibi nadir hastaliklar
2 konusunda kisa film ve kamu spotu gibi gorsel yayin| 12
yapmamasi.
i Hekim ve hastanelerde bolum yetersizligi (metabolizma
3 13 g 12
bolimU ¢cok yok).
; Nadir hastalarin omur boyu sigortali olmasi gerekirken
4 14 . . : : 12
olmamasi, ise alimlarda tercih edilmemesi.
; Hekim ve hasta dernekleri arasinda kopukluklar var. Katimda
5 15 . . 12
hasta dernekleri istenmiyor.
6 i6 Okullarda farkindalik ¢alismalari yok. 12
(% 7 i7 Farkindalik yetersiz kaliyor. 12
E 8 i8 Hasta ve hasta yakinlarina psikolojik destek yok. 12
E' 9 i9 Nadir hastaliklarla ilgili veri yetersizligi. 12
N ; Bilgi eksikligi ayrnimcilik yaratiyor, doktor dahil olmak Uzere
o 10 110 : L 11
S empati eksikligi var.
% 11 i11 Sosyal hizmetler, sosyal haklar ve hasta iletisim sikintilari var. | 11
12 i12 Doktorlar hastalik hakkinda yeterli bilgilere sahip degiller. 12
; Multi disipliner ¢calisamama, boltimler arasi doktorlarin iletisim
13 113 . 12
problemi.
_ Aile hekimligi hizmeti kapsaminda nadir hastaliklar konusunda
14 114 toplumun bilinglendiriimemesi, aile hekiminin hasta ve hasta 12
yakinlarina psikolojik destek saglamamasi.
15 i15 Hastalar icin 6zel yiyecek tasimak ve ortak mekénlarda 12
beslenmek zor, bunun kimse farkinda degil.
16 i16 | Akran zorbali§i mevcut. 12
; Ozel beslenme uriinleri az ve pahali, yetersiz beslenmeye yol
17 17 12
aglyor.
Hizmete Ozel 16
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Tablo 2: Oncelikli Faktorler (Devam)

% 18 i18 | Otoriteyle diizenli iletisim eksikligi. 12
E s Karar verici mercilerin paydas olarak hasta derneklerinin

E' § 19 i19 katlimiyla karar alamamasi, hasta derneklerini dahil 12
< I‘JDJ etmemesi.

% ~ Tedavi icin geri 6deme alamadigimizda kimleri nereye sikayet

g 20 | (20 | edecegiz bilmiyoruz. 12
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2. Oneri Gelistirme ve Detaylandirma Galismasi

Oneriler, mevcut potansiyelden faydalanmak igin hayata gegcirilmesi gerekenler, olumsuz
alanlarin etkisinin azaltiimasi veya ortadan kaldirilmasi igin 6ngoérulen vadede tamamlanmasi
beklenen ve ilgili kurum/kuruluslarin esgidimuinde gergeklestirilen ¢alismalardir. Olumsuz
alanlarin etkisinin azaltilmasi veya ortadan kaldiriimasi igin 6ngérulen galismalar olabilecegi

gibi olumlu taraflarin gelistiriimesi icin ¢ézim Onerileri de icerir.

Calismanin bu asamasinda katilimcilardan, 4 grup halinde, mevcut durum analizi
calismasinda saptanan oOncelikli hususlar dogrultusunda hayata geciriimesi gereken proje,
faaliyet, organizasyonel degisiklik vb. onerileri gelistirmeleri ve detaylandirmalari istenildi. Her
gruptan sectigi en az 3 oncelikli durum tespit ifadesine Oneri gelistirmesi ve bu Onerileri

detaylandirmalari istenildi.

Gruplarin sectigi mevcut durum tespit ifadelerine gelistirdigi 6neri ifadeleri; 6neriden sorumlu
ve Oneriye katki saglayacak birimler, onerinin gerceklestiriimesinde izlenecek temel
faaliyetler/adimlar/asamalar, gerekli olan kaynaklar, dnerinin gerceklesme zamani ve ortaya
cikabilecek riskler basliklari altinda detaylandirildi. Gruplar tarafindan ¢aligiimis &neri

detaylandirma formlari Ek 2.4’te verilmistir.
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari
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Ek 2.1. Katiimci Listesi®

_SiraNo | AdiVeSoyadi | KatmDurumu |

Calisma Raporu

1. Ahmet Arpaci Katiimadi
2. Ali Karadeniz Katildi
3. Alim Yilmaz Katildi
4. Anil Gencelli Katiimadi
5. Aylin Arik Katildi
6. Aysun Ayaz Sari Katiimadi
7. Canan Oz Katildi
8. Deniz Atakay Katildi
9. Ece Soyer Demir Katiimadi
10. Emine Cayiroglu Katiimadi
11. Ersin Ulus Katildi
12. Fatih Metin Katiimadi
13. Feray Tutar Katildi
14. Gulnur Gékmen Katildi
15. Hatice Filiz Hazer Katildi
16. Havva Ozserce Katildi
17. ismail Tuysiiz Katild
18. Kamil Hamidullah Katiimadi
19. Kubilay Oncii Katildi
20. Mehmet Demir Katildi
21. Mehmet ilhami Ercan Katiimadi
22. Mehtap Diril Katildi
23. Meral Kayik¢ioglu Katildi
24. Mine Keskin Ergin Katildi
25. Murat Berge Katildi
26. Muteber Eroglu Katildi
27. Nihal Kesik Katildi
28. Nuray Dinger Katiimadi
29. Olgun Senel Katiimadi
30. Resat Korkmaz Katilmadi
31. Secil Cakar Katilmadi
32. Sefa Akga Katiimadi

6 simler alfabetik sirayla yazilmistir.

Hizmete Ozel
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari

intiyag Analizi

Ek 2.1. Katilimci Listesi (Devam)

Calisma Raporu

_SiraNo | AdiVeSoyadi | KathmDurumu |

33. Selfet Dagbasi Katilmadi
34. Selin Dokuz Katilmadi
35. Serap Céremen Katildi
36. Sibel Ercan Katildi
37. Sukran Selimoglu Katiimadi
38. Yasin Ozel Katilmadi
39. Yesim Cengiz Katiimadi
40. Zeliha ibis Katildi
41. Zeynep Cakir Katild

Hizmete Ozel
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Ek 2.2. Calisma Programi

v

TUBITAK

TUSSIDE

Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari ihtiyag Analizi Ortak Akil Platformu®
29.04.2019
Caligma Programi

29.04.2019 Pazartesi

09:30 — 10:00 Calisma Programinin Tanitimi ve Tanigma
10:00 — 10:45 Nadir Hastaliklar ihtiya¢ Analizi Galismasi |
10:45 - 11:00 Cay/Kahve Arasi

11:00 — 12:30 Nadir Hastaliklar ihtiyag Analizi Calismasi Il
12:30 — 13:30 Ogle Yemegi

13:30 — 14:30 Oneri Gelistirme Galismasi

14:30 — 14:45 Cay/Kahve Arasi

14:45 — 15:15 Onerilerin Paylasimi

15:15 - 16:00 Kapanis ve Degerlendirme

Calismanin Moderatori:
TUBITAK TUSSIDE Yénetim Bilimleri Enstitiisii

Calismanin Yeri:

istanbul Tip Fakiiltesi Hulusi Behcet Kiitiiphanesi Pembe Salon
Adres: Topkap! Mahallesi, No: 68, Tatlipinar Cd. 34093 Fatih/istanbul
Telefon: (0212) 414 21 52
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
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Ek 2.3. Onceliklendirmede Elenen Mevcut Durum ifadeleri

(Grup |No |Mfade __ ____ ________________________|Puan]

1 Hastaliklarin bilinmemesi sebebiyle yanlig tani ve tedavi. Hastaliklarin 8
kétlye gitmesi.
Tani konuldugunda doktorlarinda bu sendrom hakkinda ¢ok bilgi sahibi
2 olmadan ailelere direkt olarak en koétlyl sdylemeleri ve aileyi en bastan 8
bir yikima ugratmalari.
Aile hekimleri, yeni dogan doktorlari ve g¢ocuk doktorlarinin nadir
3 hastaliklarla ilgili yeterli bilgiye sahip olmamasi sonucunda ilgili alan 7
uzmani doktora yénlendirmenin ge¢ yapiimasi.
4 Nadir hastalara tani asamasinda genetik danigsmanlik hizmeti yok. 6
- Herhangi bir toplumsal saglik taramasinda konulan ©&n tanilarin
'© 5 pekistirimesi agisindan hasta ve hasta yakinlarinin tam anlamiyla 6
:g bilgilendirilip ve yonlendiriimesi, hastalikta ge¢ kalmak.
2 Hasta ve hasta yakinlarinin yipratici slre¢ nedeniyle yola devam
= 6 s 6
5 etmemesi cogu hastayi tani almaktan alikoymakta.
= 7 Erigkin bolimlerin olmamasi nedeni ile erigkin hasta tani alamiyor. 6
§. 8 Cok nadir goérilen hastaliklarin hamile iken higbir sekilde bilinmemesi. 5
I5] 9 Bir hastada bir hastalik tanisi alindiginda, diger 1. Derece aile Uyelerinin 5
de genetik taramadan gecirilmesi.
Bazi hastaliklarda erken taninin dneminin doktorlar veya aileler
10 tarafindan fark edilmemesi. 4
Bazi hastaliklarin benzer belirtiler gostermesi neticesinde hekimlerin
11 tanilyi koyarken zorlanmasi. 2
12 Karsilastigimiz hastaligin hakkinda bilgi sahibi olamadigimiz endiseleri >
tam olarak doktorlara anlatma gugligu.
13 Hastalarin veya ailelerinin hastaligi kabullenmede zorluk yasamasi ve 2
doktora ge¢ bagvurmasi.
14 Nadir hastaliklarin ¢ok fazla bilinir olmamasi. 1
Doktorumuzun oldugu hastanelerde yatak sikintisi yasiyoruz kapasitenin
15 | arttinlmasini istiyoruz. Baska hastanelere yonlendirildigimizde hastaligi 8
_ bilmeyen doktorlara emanet ediliyoruz.
° 16 | Yeni tedavilere yonelik Ar-Ge merkezleri yok. 8
5 Sadece ilag degil ilag disi tedavilerde de sikintilar var. Ornegin aferez
@ 17 icin dizenli olarak ¢ok uzaktan gelmemiz gerekiyor 8
> |g.|n S ¢ g — g YOr. - . .
© Aile hastaliklarinda g¢ocuklar ayri erigkinler ayri hekimlerce izleniyor.
° 18 e e et 8
2 Hastanede tedavi icin cok zaman kaybi oluyor, surunuluyor.
~ 19 Tedavi merkezlerinin buyuksehirlerde bile yeterli sayida olmamasi. 8
S 20 Hekimler tedavimiz konusunda bizi egitmiyor, zamanlama yok. 8
I0) Sorularimizin cevaplarini internetten yalan yanlis aliyoruz.
Mutasyonu dizeltmeye yonelik ilaglari, talebimizi defalarca anlatmamiza
21 ragmen ekonomik nedenlerden konuya uzak durulmasi (Saglik 8
Bakanhg).
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Calisma Raporu

22 Tedavi sUreglerinden yararlanabilmek igin farkli tani konulmasinin 8
zorunlu tutulmasi (mevzuata uyumluluk ve hastanin aciliyetinden dolayi).
Uzun ameliyat sireclerinden gegen cocuk hastalara psikolojik destek
23 | aldiramayinca tedavi devamindaki bazi &neriler c¢ocuk tarafindan 7
reddediliyor. Saghgina zarar vermis oluyor.
24 Hastalarin psikolojik destege olan ihtiyaglarinin tamamen g6z ardi 7
edilmesi.
Tani ve tedavide hekimlerin farkindahdi disik her basvurdugumuz
25 | hekime hastaligi anlatmamiz gerekiyor ve sil bastan tetkik ediliyoruz. 7
Acile bagvurularda veya bagka branglara basvurularda bunu yasiyoruz.
E ilag arastirmasi ile saglanan ilaglar galisma bitince ilaci piyasaya
© 26 . : 7
> glkarana kadar bize vermiyorlar.
=} 27 llaca erken ulasim (insani amacli compatible use) olmasina ragmen 7
P hasta olarak buna ulasamiyoruz.
§ 28 Her hekim uzun uzun genetik testler istiyor ama ne bize sonuglarini 6
:u=> veriyor ne de tedavi de ne ise yaradigini séylayor.
E 29 | Acil durumlarda 6zel hastanelerin hi¢cbir midahalede bulunmamasi. 6
o Dolagim sonucu el ayak ve parmaklardan olusan yara bakiminin
b hemsireler tarafindan tedavi ve pansumanin yapilmasi egitimin verilmesi 6
‘;_ 30 sonucunda enfeksiyon ve kangren sonucu parmak kayiplarina neden
3 olmasi.
o Hastanin hak ettigi engelli raporlarinda “stresiz” rapor degil de iki yil
31 | arayla degismesi gereken rapor icin gunlerce ugrasiyoruz. Her raporda 5
oranlar degisebiliyor.
32 Sehir digindan ilgili merkezlere gidip, konaklama konusunda sorunu olan 5
hasta tedavi icin en iyi merkeze gidemiyor.
33 Yogun bakim seffafligi. Yogun bakimin icinde ailelerin evlerinde de 5
sureci takip edebilecedi kamera sistemi yapilmasi.
34 | Aileler yeni tedavileri internetten 6greniyor. 2
35 Sosyal hizmetler haklarini bilmeyen hasta tedaviyi yarim birakiyor 0
(konaklama, ulagim).
Yurime, merdiven c¢ikma gibi fizik eylemlerde sikinti yasayan
— | 1 | hastalarimiz icin sehir mimarisi ve kentsel donisum projelerinde 7
5 uygulanan hatalarin dizeltiimemesi ve yeni kanunlar dizenlenmemesi.
> Kas hastasi cocuklarimizin ev icinde tasinmasi konusunda sikintilar
_E 2 | yasaniyor. Hasta tasima liftlerinin 6édeme kapsamina alinmasi her | 10
‘:_ T hastanin kullanmasina imkan taninmasi gerekmektedir.
g é 3 | Ayri hastaliga sahip insanlarin birbirini ilk basta gormek istememesi. 8
€ Kamu kurum ve Kkuruluslarinda bireyler igin agilan kurs ve egitim
:‘Z’" 4 | programlarinda nadir hastalik sahibi bireyler icin egitime kolay ulasim 8
2 bulunmamasi.
= 5 Ozel beslenme (Uriunlerinin sosyal yasamda bulunmamasi sosyal 11
yasamdan uzak tutuyor.
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L

6 Cocuklarimizin disik bagisikliklarindan dolayi sosyallesememesi ve 9
hastane hayatinin olmasi hayatlarini kisithyor.
7 Sosyal yasamda kendini/hastaligi kabullenmesi i¢in hasta ve 9
yakinlarina destek verilmemesi.
Toplu ulasim araclarinin tamaminda hastalarimizin sosyal hayata dair
8 | cabuk katilabilmeleri icin egitimli bilingli personelin bulunmasi ve araclar 8
icerisinde uygun ortamin saglanmasi.
’g g | Her turll kurum ve kurulusta pozitif ayrimcilik yapiimasi.
> Ogrenimin her adiminda (ilk, orta, lise, Universite) nadir hastaliklar
Q 10 | konusunda ve hastalara nasil davranilacagi konusunda egitim 11
’g programinin olmamasi.
> 11 Hastane, okul, noter vb. resmi kurumlara ulasim araglari ve ulasim 8
o yollarinin uygulanmamasi.
S Oksijen tlpune bagli hastanin yasamini, ev isi, okul hatta sokaga
8 12 | cikmamak, ortopedik yurime sorunu olan hastalarin sosyal toplumdan 11
X uzaklasma.
£ 13 | Gok sik kargilagiimadigi icin onemsememek. 11
7
_E 14 | Aileler cocuklarinin hasta bireylerle evlenmesini istemiyor. 11
™ 15 insanlarin kendini ifade etmekten utanmasi veya utanmasi gerektigi 8
= ydniindeki toplumsal diisiincenin varligu.
o 16 Nadir hastaliga sahip bireylerin fark edildiginde farkl bakislara maruz 8
kalmasi.
17 Egitim, Sosyal yasamda hastalarin pozitif ayrimciliktan 13
faydalanmamasi.
18 is sahibi olamadigindan sosyal sigortadan faydalanamadigi igin 10
dislanmak.
19 YUz ve goérintl etkilenen hastalarinin estetik sorunlarindan dolayi 9
toplumdan uzaklagsmasina neden olmakta.
1 Otoriteden hasta dernegi olarak randevu alamiyoruz. Programlarinin 10
¢ok yogun oldugunu belittiler.
T 2 | Goérinmez engellilik sorunu var. 10
z» 3 | Yargilanma korkusu! Aile ve hastanin diglanmasi. 7
‘:“ 4 | Sosyal aktivite eksikligi. 6
>
ug) 5 | Dernekler arasi dayanisma yok. Hasta dernek bulamiyor. 6
g 6 | Nadir hastaliklarin tip ve eczacilik fakultelerinde yer almamasi. 6
Q
Z 7 | Ulusal basinda ve sosyal medyada yer alamamak. 6
o
8 | Farkindalik igin tv programlari Ucret talep ediyor. 6
9 | Hastalar arasi iletisim yetersizligi. 6
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R

—_ 10 Hasta derneklerinin kendi i¢c yonetimdeki basarisizligi ile hastalari 6
g magdur etmesi.
> Firmalarla iletisim kuramadigimiz igin engellenmekten dolayl maddi
8 | " | destegin alinamamas!. S
T Hasta ve hasta ailelerinin birbirlerini yanlis bilgilendirmesi ve yanlis >
o 12 yonlendirmesi.
>‘.° 13 Tedavi sUrecinde gerekli olan tedavi Urlnlerini tedarik edemiyoruz seker 0
i sensorleri.
3 14 | Doktor ve hasta iletigsimi yok! Zaman yetersiz. 0
% Okul calisan ve 6gretmen rehberlik dinlemiyorlar. Onem vermiyorlar!

15 ) . 0
a (Bilemezler tabi)
2 Hekim dernekleri, bizleri ila¢ firmalari gudumli dernekler sandiklari igin 0
© 16 bize s6z hakki ve destek saglamiyorlar.
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Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Caligmasi

Grup No ilgili Ifade Kodu

1 TN12, TN11, TN9, TN8

Genetik gegcisgli hastaliklarda ilk gocugun hasta olmasi ya da anne-baba
adaylarinin tasiyiciligi kanitlandigi durumlarda ikinci gocuklar igcin PGT
(Preimplantasyon Genetik Tani) ile tip bebegin Saglik Bakanhgi tarafindan
SUT’a alinmasi ve SGK tarafindan geri 6demesinin yapilmasi

Oneri:

Onerinin
Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglik Bakanhgi, SGK, ilgili Sivil Toplum Kurumlari, Hazine ve Maliye
Bakanhgi, TUSEB, TBM Saglik Komisyonu, TBMM Arastirma Komisyonu
Aile ve Sosyal Politikalar Bakanhgi

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Evlilik 6éncesi, dogum o6ncesi ve yeni dogan tarama programlarinin olusturulmasi ve eyleme
gegirilmesi
— Hasta olan aile bireylerinin tamaminin taranmasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— llgili paydaslarin arasinda igbirligi, veri paylagiminin saglanmasi ve koordinasyonun arttiriimasi
gerekmektedir.

— Hazine ve Maliye Bakanhgindan PGT’li tip bebek geri 6demesi icin gerekli biitgenin ayrilmasi
ve Saglik Bakanhginin geri 8deme kapsamina alinmasi

Grup No ilgili ifade Kodu
1 TD4, TD6, TD12, TD22, i3, TN15, TN7, TN1, TN2, TN3, TN4, TN5, TNG,
TN14
Oneri: Nadir hastaliklarda (Pediatrik ve Yetigkin) tani ve tedavi merkezlerinin ya
neri: M 3 .
da mevcut hastanelerde buna 6zel birimlerin agiimasi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglik Bakanligi, Halk Saglhigr Genel Mudurlugl, Saglk Hizmetleri Genel
Mudurliga, TUSEB, Universite Hastaneleri, Sehir Hastaneleri, TBMM
Saglik Komisyonu, TBMM Arastirma Komisyonu

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Universite Hastaneleri, Egitim ve Arastirma Hastaneleri ve Sehir Hastanelerinde; Nadir
hastaliklarda (Pediatri ve Yetigkin) tani ve tedavi merkez birimlerinin olusturularak faaliyete
gecirilmesi.

— Saglik Bakanligi, Halk Saghig Genel Mudurligu, Saghk Hizmetleri Genel Mudurligunin gerekli
destegi saglamasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— llgili paydaslarin arasinda igbirligi, veri paylagiminin saglanmasi ve koordinasyonun arttiriimasi
— Hazine ve Maliye Bakanhgindan ilgili konularda gerekli bltgenin ayrilmasi ve Saghk
Bakanliginin geri 6deme kapsamina alinmasi
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Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu

1 TN13, TN16, TD2
. ICD kodlari olmayan hastaliklarin spesifik ICD kodlarinin belirlenerek hasta
Oneri: ve hasta yakinlarinin magduriyetinin énlenmesi, dogru tedaviye erisilmesi

ve ilgili mevzuatlarin ivedilikle resmilestiriimesi

Onerinin
Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saghk Bakanhgdi, TBMM Arastirma Komisyonui TUSEB, TBMM Saghk
Komisyonu, Saglik Hizmetleri Genel Mudirlugu, Halk Saghgr Genel
muadurlagu ve Alt komisyonlarinin uzman dernekleri

Onerinin gergeklesmesi igin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— llgili paydaslarin bir araya gelerek, ihtiyag ve aksiyon planlarini belirlemeleri ve ilgili
dizenlemelerin yapilarak planin eyleme gegirilmesi

— Yeni belirlenen ICD kodlarinin SGK medula sistemine gegiriimesi

— Birimler arasinda is akisi ve iletisimin daha saglkh hale getiriimesi ve blrokrasinin hasta ve
hasta yakinlarinin yasam kalitesini arttirmak i¢in hizlandiriimasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— llgili paydaslarin ICD kodlarini ivedilikle belirleyebilmesi icin klinisyenlerden olusan
komisyonlarin koordinasyonunun saglanmasi ve ilgili alt komisyonlarin faaliyete gegirilmesi

Grup No ilgili ifade Kodu

2 TN1, TN3, TN4, TN7, TN14, TD4, TD6, TD8, TD9, TD12, TD22, i3

. Nadir hastaliklarla ilgili mevcut olan genetik gecisli ve metabolizma
Oneri: hastaliklari bélimlerinin tani ve tedavi slirecinde ekip ve ekipman agisindan
iyilestirilmesi ve bu merkezlerin arasinda koordinasyonun saglanmasi

Onerinin
Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek Universiteler, Tip Fakdilteleri, Saglik Bakanhgi, Egitim Arastirma
Paydaslari/Kurumlari/ Hastaneleri, Devlet Hastaneleri, Maliye Bakanligi, Hasta Dernekleri
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Mevcut tani merkezlerinde gerek uzman hekim eksikliginin gerekse laboratuvar ekipmani
eksikliklerin gideriimesi

— Sehir hastanelerinde hastaliklar igin spesifik gerekli tani ve tedavi merkezlerinin agilmasi

— Sehir hastanelerinde ¢ok kapsamli laboratuvarlarin kurulmasi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiyac duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Ar-Ge calismalarina destekleme ve denetleme yapilmasi, tesvik edilecek c¢alismalarla
laboratuvarlarin ve tani kitlerinin sayisinin arttiriimasi
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Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Grup No ilgili Ifade Kodu
2 TD3, TD10, TD13, TD14, TD15, TD16, TD17, TD21, SY1, {17, i20
. Nadir hastalidi olan bireylerin tedavisini saglamak ve yasam kalitesini
Oneri: arttirmak icin beslenme, medikal Grtn, tibbi cihaz vs. tium ihtiyaglarinin
kosulsuz SUT 6demeleri glincellenerek hastalara 6zel olarak kargilanmasi
Onerinin

SGK, Maliye ve Hazine Bakanligi, Calisma ve Sosyal Guvenlik bakanligi,
Aile ve Sosyal Politikalar Bakanligi, Hasta Dernekleri

Onerinin gergeklesmesi igin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— SUT odemelerine ayrilan payin gincel piyasa rakamlarina gére dizenlenip, ekstra Ucret
6demeye gerek kalmayacak hale getirilmesi.

— En konforlu Uriinlere ulasim kolayligi icin tedbirler alinmali, hasta sayisi az diye SGK 6édeme
kapsamina alinmamasi hastalari magdur ediyor

— Hastalarin ihtiyaci olan Uruinlerin raporlarina uygun olarak kendilerine gdnderilmesi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kigileri
Belirtiniz.

— Bos birakildi
Grup No ilgili ifade Kodu
2 TN13, TD23, i9, TD7
Oneri: Tani kodu olanlarin istatistigi ve tani kodu olmayan hastaliklarin
neri: - . : i i
belgelendiriimesindeki sorunlarin giderilmesi
Onerinin

Universiteler, Saglik Bakanligi, SGK, TUBITAK, TUSSEB, Kronik
Hastaliklar Dairesi, TITCK, Tip Fakulteleri, Hasta Dernekleri

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Tani kodu (ICD) olmayan hastaliklarin raporu yazilamadigindan tedaviye ulasmasi zor oluyor

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Bosg birakildi
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Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Grup No ilgili Ifade Kodu
2 TD18, TD8, TD20, SY14, i8
Oneri: Nadir hasta kronik hastalar igin ihtiyag olan fizik tedavi ve psikolojik destek
neri: .
hakkinin siiresinin arttiriimasi
Onerinin

Universiteler, Tip Fakdilteleri, Rehabilitasyon Merkezleri, Sehir
Hastaneleri, Hasta dernekleri

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Raporla alinabilecek fizik tedavi surecleri hastalar i¢in yeterli olmadigindan arttiriimali.
— Evde bakim hizmetleriyle koordineli olarak evde fizik tedavi haklari arttiriimali

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

Gergeklestirilmesine

— Bosg birakildi
Grup No ilgili ifade Kodu
3 TD17
Oneri: Saglik Bakanhigrnin onayladigi SGK’nin geri 6deme kapsamina alinmayan
neri: ; , o
ilaglarin SGK’nin geri 6deme kapsamina alinmasi
Onerinin

Saglik Bakanhgi

Katki Saglayabilecek SGK
Paydaslar/Kurumlarn/ Maliye Bakanligi
Kuruluslan/Kisileri STK’lar

Belirtiniz.

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Maliye Bakanligr’'nin SGK kurumuna butce aktarmasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

- Biitge aktarimi, SGK’'nin ilaglari geri d6deme kapsamina almasi. ilaglarini alamadiklarinda yataga
bagimli hale geliyorlar ve vefat ediyorlar. Hayati 6nem tasiyan ilaglarin 6 ay SGK’da bekletiimesi
ve 6denmemesi yasama hakkinin hastanin elinden alinmasi neden olmaktadir.

Grup No ilgili ifade Kodu
3 TD1
Oneri: Yataga bagh hastalara evde bakim saglik hizmetleri hizmet vermektedir.
neri: . o N I )
Bu hizmet kapsaminin hastanin ihtiyaglari dogrultusunda genisletilmesi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglhk Bakanhgi

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Cocugunuz hasta oldugunda evde saglik bakim hizmetlerini aradiginizda eve geliyor.
Geldiginde hastaya igne yapilmasi gerektiginde igne yapilmasi, serum ihtiyaci varsa bunun
karsilanmasi, trakeli hastalara balgam kultir testi yapilmasi biz hasta aileleri hem
enjeksiyondan, hem hastanelerde ekstra maliyet yaratmasini 6nleyecek saglik ekonomisine
katki saglayacaktir.

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Evde bakim hizmetleri birimindeki calisan hemsire, doktor sayisinin arttirilarak bu sorunun daha
disuk maliyetle ¢6zllmesi
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Grup No ilgili Ifade Kodu
3 TD20
Oneri: Evde yatada bagdimli hastalara fizik tedavi hizmetinin verilmesi
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek Saglik Bakanhgi
Paydaslari/Kurumlari/ Ram
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Ram’lara kamera konularak kuruma gidemeyen hastalar hak ettikleri fizik tedavi hizmetinden
mahrum birakilmistir. Seyyar kameralarla evde yataga bagl hastalarin fizik tedavi hizmetinin
kayit altina alinmasi hak mahrumiyetini énleyecektir.

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Mevzuatin degistirilerek kuruma gidemeyen hastalarin seyyar kamera ile kayit altina alinmasi,
fizik tedavi hizmetini almasi, fizik tedavi alamamasindan kaynaklanacak sorunlari da ¢éziime
kavusturacak saglik ekonomisine katki saglayacaktir.

Grup No ilgili ifade Kodu
3 TD21
Oneri: Hastalarda her doktorun farkli tedavi yontemleri ve eksik olan ilaglarin
’ giderilmesi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslarn/Kisileri
Belirtiniz.

Maliye Bakanhgi, Saglik Bakanligi, SGK kapsamina alinmasi

Onerinin gerceklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Doktorlarin yeni ¢ikan tedavilerden haberdar olmasini ve aileleri bilgilendirmesi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— En d6nemli gereksinim yurtdigi seminerlerinin Ulkemizde de gerceklesmesi ve bu nadir
hastaliklarla ilgili bir bitce ayrilmasi

Grup No igili ifade Kodu
3 i5

Oneri: Hekimlerin hasta derneklerini galismalarina katmamasi
Onerinin
Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek Saglik Bakanligi Doktor, ilag firmalarina her tiirlii destek almalarini,
Paydaslari/Kurumlari/ dernek kendi igin sirdurllebilmesi agisindan desteklenmesi
Kuruluslari/Kigileri
Belirtiniz.

Onerinin gerceklesmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Dernekler kendi iginde surdurebilecek maddi destedi olmadigindan dolay! davet edildigimiz
kongreler kendi imkanimizla maddi agidan karsilanmadigindan dolayi bu tip etkinliklere dernek
olarak katiimimizin saglanmasi.

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Maddi destegin saglanmasi cesitli etkinlik faaliyetlerini yapmasi icin dernegin giderilmesi.
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari

intiyag Analizi

Calisma Raporu

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Caligmasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu
3 SY6
Bneri: Sosyal medyada pozitif ve slrekli saghkli yasam mesaji vermek yerine
neri:
farkindalik calismasi yapmasi
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Sosyal medya fenomenleri ve sanatgilar, tnliler

Onerinin gergeklegsmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Nadir hastaliklara hitaben; OKUNAKLI DEGILDIR
— Belli glinlerde ulke ¢apinda ¢alisma yapilmasi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— lletisimi saglayacak giiven kanunlarinin olusturulmasi

Grup No igili ifade Kodu
3 TN15
Sneri: Ailenin bilgilendirilmesinin aile hekimi eliyle uzman bir kisi tarafindan
) surekli yapilmasi
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslarni/Kisileri
Belirtiniz.

-Aile hekimleri
-Saglhk Bakanhgi bilgi kurumu olusturulmal

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Hasta tani aldiktan sonra yasadigi yerdeki aile hekimlerine bilgi verilerek onun araciligiyla
hastanin surekli bilgilendiriimesi ve aile hekimlerinin uzman hekimlerden dogru bilgiye ulasmasi
icin hekim danigsmanhgi olusturulmasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Doktor danisma uzman birimleri.
— Aile hekimlerine varsa nadir hastalari ile ilgili egitimler verilmesi.

Grup No igili ifade Kodu
3 TD23
Nadir hastalikla ilgili veri tabaninin olmamasi ve hasta kaydinin
Oneri: incelenmemesi nedeniyle Saglik Bakanliginin hastalikla ilgili veri tabaninin
yapilmasi, hasta kayitlarinin dizenlenmesi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlary/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglhk Bakanhgi

Onerinin gerceklesmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Duizenlenen kayitlarin nadir hastalik olan tedavisinde kullanilan ilaglarin dizenlenmesi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiyac duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Nadir hastaligi olan hastalarin belirlenmesi ihtiyaclarinda buna gére dizenlenmesi
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiyag¢ Analizi

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu
3 TD18
Oneri: Solunum cihazi kullanan hastalarin solunum cihazlarinin portatif taginir
neri: L 9 y : ; ;
__ olmasi icin Saglk Bakanhgi tarafindan temin edilmesi
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglik Bakanhgi

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Hastanelerde multidisipliner bir sistemin olmamasindan dolayi iletisimsizlikten kaynakli tani
sdrecinin gecikmesine neden olan sorunlarin ¢ézimlenmesi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Kardiyoloji, Gogus, Romatoloji, Dermatoloji, Fizik Tedavi, Psikiyatri ortak tedavi ve takiplerin

yapiimasi
Grup No ilgili ifade Kodu
3 TD16
Oneri: Ani seker dismelerine bagli organ hasarlarini en aza indirmek igin seker
’ Olgen sensorlerin karsilanmasi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Saglik Bakanhgi, Maliye Bakanhgi, SGK

Onerinin gerceklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Saglik Bakanligi ve Maliye Bakanlginin gerekli olan bitgeyi ayirmasi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Butge aktariminin saglanmasi ve geri 6deme kapsamina alinmasi. Clnku ¢ocuklarimizin ani
dusen sekerleri organ hasarina neden oluyor ve uzayan acliklarda 8limle sonuglaniyor.

Grup No igili ifade Kodu
3 TD8
Oneri: SGK’nin karsiladigi fizik tedavi sureci ¢ok kisitl, ya da ¢ok az sureyi
neri: . . S
_ kapsiyor. Fizik tedavi merkezlerinin sayisinin arttiriimasi.
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kigileri
Belirtiniz.

Saglik Bakanhgi, SGK

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Fizik tedavi merkezlerinin sayisinin arttiriimasi.
—  Fizik tedavi sirelerinin arttiriimasi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Hasta olan bireylerin intiya¢ duydugu terapilere vakit kaybetmeden erigmeleri
— Herhangi bir merkeze gidemeyen hastalara evde fizyoterapi hizmeti verilmeli
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari

intiyag Analizi

Calisma Raporu

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Grup No ilgili Ifade Kodu
3 TD12
Bneri: Kurulacak olan merkezlerin igerisine uzman doktor ve personel tayini
neri: :
__ yaplilarak faaliyete baglanmasi.
Onerinin

Saghk Bakanhgi, SGK, Nadir Hastaliklar Dernegi, DUCHENNE Kas
Hastaligi ile Miicadele Dernedi, TBMM Saglik komisyonu, il Saghk
Muadurlikleri

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Saglk Bakanhgina bagh hastaliklar konusunda bilgili, bilingli koordinasyonu saglayacak
sorumlular atanarak engelli hastalarin da rahat sekilde hareketini ve ulasimini saglayacak
merkezlerin yapilastiriimasi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— En 6nemli gereksinim bu merkezlerin kurulmasi igin gerekli biitgenin olusturulmasi
— Merkezlerin temelinden, tavanina kadar incelenmesi glincel gelistirmelerin yapilmasi, gincel
teknolojinin tesise kazandirilmasi

Grup No ilgili ifade Kodu
4 TN9, TN11, TN12
Ayni hastalikla dogan bebeklerin 6nline gegebilmek igin insidanslari yiksek
Oneri: hastaliklarin, ailede hasta hikayesi var ise, evlenecek kKisilerin tasiyiciiginin
tespit edilmesi (PGT)
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kigileri
Belirtiniz.

Aile Politikalar Bakanligi, Genetik Merkezi, Aile Hekimleri

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Saglik ekonomisine katki

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Bos birakildi
Grup No ilgili ifade Kodu
4 TN8
Dogumsal insidansi yuksek olan hastaliklarin taramasi 1 damla kan ile
Oneri: muUmkin olabilir. Turkiye gibi genetik hastaliklarin yliksek oldugu bir Glkede
genigletiimis yani dogan tarama programina gegilmesi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslarni/Kisileri
Belirtiniz.

Halk Saghgi
Temel Saglik Hizmetleri
Aile Hekimleri

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Tarama merkezlerine cihazlar alinmasi ve genisletiimis yeni dogan programinin uygulanmasi.
Gerekirse bolgesel tarama merkezlerinin (laboratuvarlari) olmasi. lleri diizey genetik tarama
cihazlari ile donatilmali. Kitler hizli ve tam karsilanabilmeli

Onerinin gerceklesmesinde ihtiyac duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Hastalik sayilar fazla, tani suresi ¢ok uzun
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiyag¢ Analizi

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu
4 i6, SY10, SY15, i6
Oneri: Milli Egitim Bakanhgi ve Saglik Bakanli§i beraberinde “okul-hastane”
) sistemi getirilmesi
Onerinin

Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlari/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Milli Egitim Bakanhgi, Saghk Bakanligi, Aile ve Calisma Bakanligi,
Ogretmenler, Fakiilteler, Veliler, Rehber Ogretmenler, YOK

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Koordinasyon merkezi kurulabilir. Yani hastaneden bir rapor/sistem olusturulur ve bu hasta olan
cocugun okudugu okullara (egitim hayati boyunca) génderilir.

— Okulda 6gretmenlere bu konuda formasyon verilir (Fakultelerde segmeli ders de olur)

— Mevzuat ile ders kitaplarinda nadir hastaliklardan bahsedilmesi

— Okullarda farkindalik calismalari yapilabilir

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Maddi kaynak

— Tim Turkiye’de 6zellikle dogu bdlgesinde

— Okullarda rehber 6gretmen igin bir sistem

— Hastanelerde gocuklar icin 6zel kayit sistemi ve okudugu okullarla iliski kurulmasi i¢gin maddi ve
insan kaynagi

Grup No iigili ifade Kodu

4 TN4

Hasta musteri olarak degerlendiriliyor. Yasam kalitesi icin multidisipliner
yaklagsim agisindan hastanin gitmek durumunda kaldidi diger ilgili bolim
Oneri: doktorlari ile dosyanin paylasilmasi ve diger yandan tum ailenin
bilinglendiriimesi igin dizenli hasta ve hasta yakinlar bilgilendirme
toplantilar yapiimasi

Onerinin
Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek Hasta, Hasta Yakini, Doktorlar, Hastane, Sosyal Hizmetler, ilgili Hasta
Paydaslari/Kurumlary/ Dernegi

Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Onerinin gergeklegsmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Dduzenli olarak hasta ve hasta yakinlarinin takip igerisinde yer alan hekimleriyle bir araya gelmesi

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Hasta ve hasta yakinlarinin hastaliga, yeni tedavilere ve hasta haklarina ydnelik yeterince bilgi
sahibi olmamasi. (internet-sosyal medyanin yanhs ydnlendirmesinden kurtulur)
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiyag¢ Analizi

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu

4 TNG6, TN7

Boélgesel tam donanimli tani ve tedavi merkezleri kurulmali. Uzmanlar
gerekirse tegvik yada primlerle 6zellikle Dodu, Guneydodu ve Karadeniz

SIETLE bdlgelerinde yasayan aileler icin hizmet vermeli. Sosyal hizmetlerin dizenli
ve kontrolli ilave olarak aile hekimleri ile birlikte takip yapmali

Onerinin

Gergeklestirilmesine

Katki Saglayabilecek Hasta, Doktor, Hasta Yakinlari, Sosyal Hizmet Gérevlileri, Aile Hekimleri,

Paydaslari/Kurumlari/ Saglik Bakanlidi, Aile ve Sosyal politikalar Bakanligi, YOK
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Saglik Bakanhgi mevcut hastanelerde ¢gocuk ve eriskin igin nadir hastalik bélimu agabilir. Orada
her veri olugsumu baslar ve déntsimli uzman doktorlar gorev alabilir. Mevcut hastalar ziyaretler
ile tespit edilebilir.

— Randevu sistemi kronik nadir hastaliklar igin dncelikli olmalidir

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Hastanin tedaviyi birakmasi

— Merkeze gidememesi

— Maddi yetersizlik

— Tani aldigi halde kisinin agir engellilikle karsi kargiya kalmasi

Grup No ilgili ifade Kodu
4 TD3
Oneri: Dusuk proteinli Grtinlerin disuk fiyath ve gesitli olmasi
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek Calisma Bakanlhgi, Saghk Bakanlgi, Tarim Bakanhgi, Aile ve Sosyal
Paydaslari/Kurumlari/ Politikalar Bakanligi, Gida Firmalari

Kuruluslari/Kigileri
Belirtiniz.

Onerinin gerceklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

— Nadir hastaliklarin %601 metabolik hastaliklardir. Bu hastalar d6mur boyu digsuk proteinli
drtnlerle beslenmelidir. Aksi halde tani énemini yitirir ve kisi agir engellilik durumu ile karsi
karsiya kalir. Fiyatlarin ucuz olmasi gerekir.

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Bos birakildi
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiyag¢ Analizi

Ek 2.4. Proje/Faaliyet Plani Calismasi (Devam)

Grup No ilgili Ifade Kodu
4 TD23, TD21, SY7, SY8, i2, 17, 114
-Veri tabani olusturmak
Oneri: -Halki sosyal medya, kongre, egitim semineri, basin araciligiyla

bilinglendirmek

Onerinin
Gergeklestirilmesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlary/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

-YOK, Fakdilteler (veri tabani igin), Saglik Bakanhgi, Hastalarin kendisi,
Doktor, Dernekler, Medya Kanallari (Televizyon, gazete vs.), Sosyal
Medya Sirketleri (Google, Facebook), Ajanslar, Yonetmenler

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

—  Oncelikle veri tabani olusturulmasi. Acil gerekli. Glnki tez yazarken, hastalik arastirirken
doktorlarda yeteri bilgi yok. Bakanlik buyik bir data yapmali.

— Yabanci siteler Turkgeye gevrilmeli

— Derneklerle iletisime gegilerek (Yurtdisi, Yurtici) bilgilendirilmeli

— Kamu spotlari, Kisa filmler, Reklam, Otobuslerdeki Televizyon, Gazete her sey kullanilarak halk
bilinglendirilmeli

— Universiteler ve hastaneler (icretsiz egitim vermeli

Onerinin gerceklesmesinde ihtiya¢c duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Mekan, yer (egitimler igin)

—  Ucretsiz film gekilmesi igin gerekli ajans, haber kanall ve malzemeler (gonillilik esasi Gzerine
oyuncularla anlagilabilir)

— Gerekirse fon saglanarak hasta dernek temsilcileri yurtdigindaki kongrelere génderilerek oradan
edinilen bilgiler Turkiye'de islenilebilir

Grup No igili ifade Kodu
4 SY9, i4, i5
Oneri: isverenlerin ve isveren firmalarin nadir hastalik konusunda hassasiyet
neri: A R ,
g0Ostermesi icin bu durum dnce yasallagtiriimalidir.
Onerinin

Gergeklestiriimesine
Katki Saglayabilecek
Paydaslari/Kurumlary/
Kuruluslari/Kisileri
Belirtiniz.

Aile ve Sosyal Politikalar Bakanhgi, ISKUR, TUSIAD vs., isci Sendikalari,
Firmalarin insan kaynaklari, Barolar Birligi gerekli merkezler, Meclis (Yasa
degisikligi), Denetim mekanizmalari, SGK

Onerinin gergeklegmesi icin uygulanmasi gereken eylemleri yaziniz.

—  Oncelikle igverenlerin bu konuda aydinlatiimalari, egitim almalari gerekmektedir. Bu yiizden is
yerlerinde psikolojik destek gerekirse doktor ziyareti

— Barolar Birligi araciligiyla sendikalarla igbirligi ve mevzuatin degisikligi

— Engelliler hakkinda kanun diizenlenmesi

Onerinin gergeklesmesinde ihtiyag duyulabilecek gereksinimleri belirtiniz.

— Maddi kaynak, kurumlardan izin ve ziyaret
— Raporlandirma sisteminin guglendiriimesi
— Seminer, egitim dizenlenmesi
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_Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari
Ihtiyag¢ Analizi

Ek 2.5. Calistay Degerlendirme Anketi Sonuglari

Calisma Raporu

Calistayin sonunda katilimcilara yapilan calismaylr 1’in kesinlikle yanhstir ya da “Hi¢

katiimiyorum”, 2’nin “Pek dogru sayilmaz” ya da “Pek katilmiyorum”, 3’Gn “Kismen dogrudur”

ya da "Katiliyorum”, 4’in “Kesinlikle dodrudur’ ya da “Tamamen katiliyorum” oldugu bir

skalada degerlendirmeleri icin “Calistay Degerlendirme Anketi” dagitiimistir. Ankette sorulan

sorular ve verilen cevaplar asagidaki gibidir.

29 Nisan 2019 Ortak Akil Platformu®

Degerlendirme Anketi Raporu

Calistay sonunda yapilan ankete verilen cevaplar asagidaki gibidir. N=21
SORULAR Ortalama  Yiizde (%)
1 Calisma yontemi etkin bicimde tasarlanmistir. 3,68 92,0%
2 Calismada uygulanan yontem uygun sekilde tanimlandi. 3,81 95,3%
3 Calisma suresince olumlu bir atmosfer vardi. 3,97 99,3%
4 Calisma moderatorii agik ve anlasilir bir dil kullandi. 3,97 99,3%
5 Calisma moderatori yonteme yeteri derecede hakimdi. 3,90 97,5%
Calisma suresince gereksinim duyulan her turll destek 381 95.3%
arastirmacilar tarafindan etkin sekilde karsilandi. ’ 70
Calisma ciktilarinin devam edecek g¢alismalara olumlu T
katki saglayacagini dugunuyorum. 3,73 93,3%
8 Calismaya ayirdigim zaman ve emege degdi. 3,70 92,5%
Genel Memnuniyet %95,5
Sonuglara gére genel memnuniyet 95,5% olarak ¢ikmistir.
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Nadir Hastaliklar Hasta ve Hasta Yakinlari Calisma Raporu
Ihtiya¢ Analizi

Ek 2.6. Toplu Fotograf

L —
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