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KISALTMALAR

ALS : Amyotrofik Lateral Skleroz

DMD :  Duchenne Muskuler Distrofi

LGMD : Limb-Girdle Kas Distrofileri

MSUD : Akgaagac Surubu idrar Hastalig

OTL : Ornitin Transkarbamilaz

PKAN . Pantotenat Kinaz ile iligkili N6érodejenerasyon
PNH :  Paroksismal Nokturnal HemoglobinUri

SGK :  Sosyal Guvenlik Kurumu

SMA . Spinal Muskuler Atrofi

TUIK . Turkiye Istatistik Kurumu
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Nadir hastaliklar yasami tehdit edici ciddi genetik, kronik, karmagsik, bakim
gerektiren ve prevelansi distk hastaliklardir (Azie ve Vincent, 2012; Kaplan ve ark, 2013;
Anderson ve ark, 2013). Genetik kdkenli hastaliklar disindaki nadir hastaliklar genellikle
kanser, otoimmun hastaliklar, dejeneratif ve proliferatif hastaliklar veya enfeksiyon ve
enfestasyon kaynakl hastaliklardir (Bogart ve Irvin, 2017). Nadir hastalik tanimlan
degismekle birlikte Amerika’da 200.000, Japonya’da 50.000, Avustralya’da 2.000’den az
kisiyi etkileyen hastaliklar nadir hastalik olarak kabul edilmektedir (Azie ve Vincent, 2012;
Anderson ve ark, 2013; Aronsan, 2006). World Health Organization (WHO) ise 2013 yilinda
yayinladigi raporda etkilenen insan sayisinin 10.000’de 5’ten az olmasi durumunda bu

hastaligin nadir hastalik olarak kabul edildigini belirtmistir (Kaplan ve ark, 2013).

7.000'den fazla farkh nadir hastalik tlri oldugu tahmin edilmektedir. Bu sayi
dinyadaki tim hastaliklarin %6-10’unu olusturmaktadir (Santos Luz ve ark, 2015). Ancak
dinyada epidemiyolojik veriler strekli degismektedir ve her hafta yeni bir nadir hastalik
kesfedilmektedir. Gegmiste nadir olarak kabul edilen bir hastalik giinimuzde salgin/yaygin
bir hastallk konumuna gelebilmektedir. Benzer sekilde belirli bir bélgede nadir sayilan baz

hastaliklar baska bir bélgede nadir olmayabilmektedir (Azie ve Vincent, 2012).

Hastanin yagsam kalitesini olumsuz etkileyen ve hayat beklentisini gok fazla dislren
nadir hastaliklar, ciddi zihinsel ve fiziksel bozukluklar ile kendisini gdsterir (Koken, 2018).
Nadir hastaliklar ¢cok bilinmedikleri, olagandigi sekillerde ve siklikla komorbiditelerde ortaya
ciktiklart icin hastaligin teshis edilmesi zordur. Diger taraftan pek ¢cok nadir hastalik igin
teshis yontemi ve olanaklari mevcut degildir. Ayrica nadir hastaliklari teshis ve tedavi
edebilen doktor sayisi olduk¢a sinirlidir (European Commission, 2009). 7.000’in Gzerinde
oldugu tahmin edilen nadir hastaliklarin sadece %1’inin tedavisi i¢in onaylanmis yetim ilag
bulunmaktadir (Sanayi ve Teknoloji Bakanligi, 2015). Bu nedenlerden dolayi tani, tedavi ve
izleminde gulclikler yasanan nadir hastaliklar diger hastaliklardan farkli olarak ele alinmayi
gerektirmektedir (Koken, 2018).

Turkiye’nin nadir hastalik tanimi Avrupa Birligi ve Amerika Birlesik Devletleri’ne gére
50 kat daha az siklikta olmak Gzere her 100.000 kisi icin kabaca prevalansin %0,1-9 oldugu
hastaliklar nadir olarak kabul edilmektedir. Bu baglamda Turkiye’de Avrupa Birligi’ne gére
daha az hastaligin nadir olarak kabul edildigi sdylenebilmektedir (Czech ve ark, 2020;

Kocgkaya ve ark, 2013). Turkiye; akraba evlilikleri ve farkll etnik yapilanmalar nedeniyle nadir
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hastaliklarin siklikla géruldigu bir Ulkedir. Akraba evliliginin yaygin oldugu Ulkemizde, ¢ok
sayida nadir hastalik genetik arastirmacilarin dikkatini ¢cekmistir. Akraba evlilikleri nedeniyle
Turkiye'de nadir gérilen hastaliklarin prevalansi daha yuksektir. Avrupa Birligi Glkelerinde
akraba evliliklerinin orani binde 3-10 iken, Tirkiye'de akraba evliliklerinin orani ytuzde 12-
17'dir. Bu nedenle, Turkiye'de yaklasik 5-7 milyon insanin nadir hastaliklardan muzdarip
olmasi muhtemeldir (Aksu, 2019).

Hem bireyler hem de aile Uyeleri icin nadir hastaliklarin ekonomik etkisi; hastalikla
ilgili ilag, saglik hizmeti kullanimi, tedaviye erisim, 6zel beslenme gereksinimleri gibi birgcok
harcamanin yaninda verimlilik kaybi, Ucret kaybi, saglk sigortasi ve is bulamama/isten
cikmak zorunda kalma gibi dolayl etkilere de sebep olmaktadir (Field ve Boat, 2009). Nadir
hastalik sahibi bireylerin genellikle calisma hayatina katilamamasi ve hane halkindan birinin
nadir hastallk sahibi bireye bakabilmek icin igini birakmasindan kaynaklanan gelir kaybi

bireysel ve toplumsal ekonomik yiki de beraberinde getirmektedir (Pak, 2017).

Turkiye’de dunyanin birgok Ulkesinde oldugu gibi nadir hastaliklar hakkinda bilgi
eksikligi, bu alanlarda uzman hekimlerin eksikligi, bu hastaliklarin tedavisinin yUksek
maliyetleri ve nadir hastaliklar ve yetim ilaglarla ilgili bir dizenlemenin olmamasi gibi
nedenlerle sorunlar yasanmaktadir (Aksu, 2019). Ozellikle nadir hastalik sahibi bireylerin
sayica az olmasi saglk sistemi ve kamuoyu icerisinde 6ncelik verilimemesine ve saglk

hizmetlerine erisimde aksakliklar olmasina sebep olmaktadir (Pak, 2017).

Yakin zamanda nadir hastallk sahibi bireylerin yasam kalitesi, yetim ilaglarin
bulunabilirligi ve ilaglarin maliyeti konularinda Turkiye dahil olmak Gzere tim diinyada artan
bir farkindalik olugsmaya baslamistir. Ancak nadir hastalik sahibi bireylerin saglik hizmeti
kullanimi, ilag kullanimi ve gesitli 6zel ihtiyaglarina yonelik ekonomik yik ile ilgili cogu tlkede
calisma yapimadigi goézlemlenmektedir (Hsu ve ark, 2018). Konuyla ilgili yapilmig
calismalardan; Lopez-Bastida ve arkadaslari (2016) tarafindan yapilan ¢alismada nadir
hastalik sahibi bireylerin ve bakicilarinin yagsam kaliteleri ve yillik harcamalari belirli Glkeler
icin analiz edilmistir. Caligmada hastalik tiriine gére harcama yapilan alanlarin farkhhg: ve
Ulkeden ulkeye degisen maliyetler dikkat cekmektedir. Bunun nedeni her llkede onaylanan
ve geri 6deme kapsami altinda olan ilaclarin ve saglk hizmeti kullaniminin farkhhk
gOstermesi olarak belirtilmigtir. Benzer sekilde Gong ve arkadaglar (2016) tarafindan yapilan

calismada Cin’de yetim ilaglarin bulunabilirligi ve kargilanabilirligi incelenmistir. Calismada
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analiz edilen 23 yetim ilacin ortama maliyeti 4.843,5 ABD dolar olarak bulunmus ve bu
maliyetin orta gelire sahip bir bireyin 505,6 gunlik net gelirine esit oldugu ifade edilmigtir.
Calisma sonugclari Cin’de yetim ilaglarin bulunabilirliginin ¢ok dusik (%20,8) olmasinin yani

sira ilag maliyetlerinin gogu hasta i¢in karsilanamaz durumda oldugunu gdéstermektedir.

Nadir hastaliklar; hastaliga 6zgu ilag, tedavi, tibbi testler, 6zel beslenme programlari,
tibbi cihaz ve sarf malzeme gereksinimleri gibi 6zellikleriyle diger hastaliklardan farklilik
gbstermektedir (Kaplan ve ark, 2013). Ancak saglik hakki s6z konusu oldugunda her hasta
esit haklara sahiptir. Hastaliklarin nadir gértlmesi ve bu hastaliklarin tedavisi ile ilgili talebin
kisitl olmasi nedeniyle devlet destegi ¢cok kisithdir (Anderson ve ark, 2013). Nadir hastalik
sahibi insanlarin devlet tarafindan karsilanmayan ve cepten 6édemek zorunda kaldiklari saghk
harcamalari birey ve aileler icin blyik yik olusturmaktadir (Kogckaya ve ark, 2014). Cepten
yapilan saglik harcamalarin bireylerin aldiklari saglik hizmetine karsilik yaptiklari 6demeleri
icermektedir ve bu harcamalar herhangi bir kisi veya kurum tarafindan geri
6denmemektedir. Cepten yapilan saglik harcamalari; laboratuvar hizmetleri, tani testleri,
alternatif tip, doktor muayene Ucretleri, ilagc ve diger hastane harcamalari gibi bircok
ddemeyi kapsamaktadir. Turkiye’de 2008 yilindan itibaren uygulanan Genel Saglik Sigortasi
uygulamasi ile herkesin esit bir sekilde tedaviye erigebilmesi ve saglik harcamalarindaki
artisin kontrol altina alinmasi amaclanmistir. Genel Saglik Sigortasi kapsaminda bulunan
hizmetler, ilaglar ve tibbi cihazlara yénelik maliyet ve uygulama ayrintilari Saghk Uygulama
Tebligi'’nde (SUT) belirtiimektedir. Sigorta kapsami disinda kalan tedaviler ise bireyler

tarafindan yapilan cepten harcamalarla karsilanmaktadir.

Bu calismanin amaci Turkiye’de yasayan nadir hastalik sahibi bireyler ve aileleri
tarafindan bu hastalikla iligkili cepten yapilan saglik harcamalarinin belirlenmesi ve ekonomik

yukun tespit edilmesidir.
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Arastirmanin yapilabilmesi icin Ondokuz Mayis Universitesi Sosyal ve Beseri Bilimler
Aragtirmalari Etik Kurulu’ndan gerekli izin belgeleri alinmistir. Arastirma evreni Nadir Hastalik
Agrna Uye olan derneklerin kayith Uyelerinden olugsmaktadir. Nadir Hastalik Agrna kayitl
yaklasik 4.000 nadir hastalik sahibi birey veya ailesi bulunmakla birlikte arastirma evreninin
icinden o6rneklem secilmemis olup butin evrene ulasiimasi amaglanmistir. Arasgtirmaya
katilmaya istekli olan bireyler dahil edilmistir. Harcama ile ilgili sorularin yogun olmasina
ragmen %10 dan fazla katilim saglanmistir. Nadir hastalik sahibi bireyin cocuk olmasi,
okuma yazma bilmemesi, gerekli bilgilere sahip olmamasi gibi durumlarda gerekli veriler

hanehalki reisi olarak belirtilen ebeveynden alinmistir.

Calisma kapsaminda nadir hastalik sahibi bireyler ve hastanin birlikte yasadig
hanehalki Uyeleri tarafindan son 1 yil icerisinde hastalikla iliskili cepten yapilan harcamalarin
belirlenmesi igcin veri toplama araci olarak anket literatlr taramasi ve uzman gorusune
dayall olarak geligtirilmistir. Ankette yer alan sorular Nadir Hastallk Agi Yonetim Kurulu ile
gbzden gecirilerek duzeltmeler yapilmistir. Nihai anket 01.05.2020 - 31.05.2020 tarihleri
arasinda Google Formlar Uzerinden cevrimici olarak uygulanmistir. Arastirma anketi 3
bdlimden olugmaktadir. Birinci bélim nadir hastalik sahibi bireyin demografik 6zelliklerini
belirlemeye yénelik sorulardan olusmaktadir. ikinci bslim sahip olunan nadir hastaliga
yonelik sorulardan olugsmaktadir. Son boélim ise hastaligin sebep oldugu harcamalara

yonelik sorulardan olugmaktadir.

Nadir hastaliklarda cepten yapilan harcamalara iligkin veriler elde edildikten sonra
gerekli analizler Microsoft Office Excel uygulamasi Gzerinden yapilmigtir. Tum katiimcilari
iceren genel analizlere ek olarak hastalik grubu ve hastalik bazinda yapilan harcamalar ayri

ayri analiz edilmistir.
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Tanimlayici Bulgular

Arastirma evreninin %11,8’'ine ulagilmig ve arastirma anketi 472 kisi tarafindan
doldurulmustur. Yapilan incelemeler sonucunda uygun ve eksiksiz doldurulan 452 anket
yaniti esas alinmistir. Ancak 4 hanede 2 tane nadir hastalik sahibi birey bulundugu icin
toplam nadir hastalik sahibi birey sayisi 456’dir. Arastirma anketinin ilk b8lumu nadir hastalik
sahibi bireye yonelik demografik bilgiler icermektedir. Ankete katilan bireylerin demografik

bilgilerine iliskin veriler Tablo 1’de sunulmaktadir.

Tablo 1. Katiimcilara iliskin Demografik Veriler

Yas

Minimum 1
Maksimum 70
Ortalama 11,69 (£10.37)
Ortanca 9
Cinsiyet n %
Kadin 137 30,04
Erkek 316 69,30
Belirtiimemis 3 0,66
Toplam 456 100
Medeni Durum

Evli 21 4,61
Bekar 434 95,18
Dul 1 0,22
Toplam 456 100
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Tablo 1. Katiimcilara iliskin Demografik Veriler

Egitim Durumu n %
Okur-yazar degil 185 40,57
Okur-yazar 8 1,75
ilkokul 109 23,90
Ortaokul 72 15,79
Lise 53 11,62
Universite 20 4,39
Lisans Ustii 5 1,10
Belirtiimemis 4 0,88
Toplam 456 100
Saglik Sigortasi

Genel Saglik Sigortasi 421 92,32
Ozel Saglik Sigortasi 13 2,85
Her ikisi 22 4,82
Toplam 456 100
Calisma Durumu

Calismiyor 426 93,42
Calisiyor 26 5,70
Emeki 4 0,88
Toplam 456 100

Ankete katilan toplam katiimcilar iginde galisan ve emekli olan 30 katiimcinin

caligtiklari meslek alanlari ve yillik gelirleri ile ilgili mesleki bilgiler Tablo 2’de sunulmaktadir.
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Tablo 2. Katilimcilara iliskin Mesleki Bilgiler

Meslek Dagilimi n %
Emekli 4 13,33
Ogrenci 2 6,67
isci 7 23,33
Bankaci 1 3,33
Memur 12 40,00
Yazilimci 1 3,33
Elektronik tamir 3,33
Serbest Meslek 2 6,67
Toplam 30 100
Hastalik Nedeniyle Calisamama
Evet 22 73,33
Hayir 8 26,67
Toplam 30 100
Hastalik Nedeniyle Gelir Kaybi
Evet 15 68,18
Hayir 7 31,82
Toplam 22 100
Hastanin Yillik Geliri TL
Minimum 1.200
Maksimum 60.000
Ortalama 33.608
(x15.678)
Yilhk Gelir Kaybi TL
Minimum 500
Maksimum 36.000
Ortalama 7.583 (+£9.686)
Hastanin Yasadigi Hanenin Yillik Geliri TL
Minimum 8.000
Maksimum 264.000
Ortalama 41.459
(£25.854)
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Hastalik ile ilgili Bulgular

Anketin ikinci bdéliminde arastirmaya katilan bireylerin sahip olduklari nadir
hastaliga yonelik sorular bulunmaktadir. Belirlenen nadir hastaliklar hastaligin tiriine goére
metabolik hastaliklar, kas ve sinir sistemi hastaliklar ve diger kategorisi altinda incelenmistir.
Buna goére metabolik hastaliklar kategorisine 233, kas ve sinir sistemi hastaliklari
kategorisine 178 ve diger kategorisine 41 hasta dahil edilmistir. Katilimcilarin sahip olduklari

nadir hastaligin tanisina iligkin bilgiler Tablo 3’te sunulmaktadir.

Tablo 3. Katiimcilara iliskin Nadir Hastalik Dagilimi

Metabolik Hastaliklar n %
Addison Hastaligi (Adrenal

1 0,22
Yetmezlik)
Akcaagac Surubu idrar Hastalii

Gaaga¢ S g 3 0.66

(MSUD)
Albinizm 26 5,70
Colyak Hastaligi 1 0,22
Fabry Hastaligi 1 0,22
Fenilketonuri 97 21,27
HPA 1 0,22
Kistik Fibrozis 69 15,13
Lipit depo hastaligi (Goser) 1 0,22
Mukopolisakkaridoz 5 1,10
Ornitin Transkarbamilaz (OTC)

1 0,22
Eksikligi
Paroksismal Nokttrnal

1 0,22
Hemoglobindri (PNH)
Sistinozis 24 5,26
Sotos Sendromu 1 0,22
Tirozinemi Tip 1 1 0,22
Coklu Hastalik* 3 0,66

Toplam 236 51,75
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Tablo 3. Katiimcilara iliskin Nadir Hastalik Dagilimi

Kas ve Sinir Sistemi Hastaliklari n %
Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS)

2 0,44
(Motor N6ron Hastalqgi)
Ankilozan Spondilit 1 0,22
Ataksi Telenijektazi 6 1,32
Becker Kas Distrofisi 4 0,88
DMD (Duchenne Muskuler Distrofi) 133 29,17
Juvenil NCL Tip Ill (Batten Hastalig) 3 0,66
Limb-Girdle Kas Distrofileri (LGMD) 1 0,22
NCL TipV 1 0,22
Noérofibromatoz Tip 1 1 0,22
Ohtahara Sendromu 1 0,22
Otizm 1 0,22
Otozomal Resesif Limb-Girdle Kas

1 0,22
Distrofisi Tip 2A
Pantotenat Kinaz ile
. 1 0,22
lliskili Nérodejenerasyon (PKAN)
Sandhoff Hastaligi 1 0,22
Serebellar Ataksi- Hipogonadizm

1 0,22
Sendromu
Serebral Palsi 1 0,22
Spinal Muskduler Atrofi (SMA) 17 3,73
Wolf-Hirschhorn Sendromu 1 0,22
Coklu Hastalik* 2 0,44
Toplam 179 39,25
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Tablo 3. Katiimcilara iliskin Nadir Hastalik Dagilimi

Diger n %

Cri du Chat Sendromu 1 0,22
DIf508 1 0,22
Eisenmenger Sendromu 1 0,22
Ekstrofi Vezika 13 2,85
Glikojen Depo Hastaligi 3 0,66
Pulmoner Arteriyel Hipertansiyon 4 0,88
Skleroderma 6 1,32
Treacher Collins Sendromu 1 0,22
Williams Sendromu 9 1,97
Coklu Hastalik* 2 0,44
Toplam 41 8,99
Genel Toplam 456 100

*7 katilimci birbirinden farklh 2 nadir hastaliga sahiptir.
Metabolik  hastaliklar ~ grubundaki  ¢oklu  hastaliklar
Fenilketonuri+DHPR  eksikligi ve Kistik fibrozis+Ailevi
Akdeniz atesi (FMF); kas ve sinir sistemi hastaliklar
grubundaki c¢oklu hastaliklar DMD+Becker kas distrofisi ve
Ataksi telenijektazi+Hodgkin lenfoma, diger grubundaki
coklu hastaliklar Cohen sendromu+NCL Tip Il ve Pulmoner

arteriyel hipertansiyon+Atrial septal defekttir.

Nadir hastalik sahibi bireylerin tedavi suregcleriyle ilgili aldiklari hizmetler, doktor
muayeneleri, kullandiklari ilaglar, tibbi malzemeler ve tedaviye erigimleri ile ilgili veriler Tablo
4’te sunulmaktadir. Nadir hastalik sahibi bireylerin aldiklari hizmetler ve saglik kullanimlari ile

ilgili analizler 452 hane tGzerinden yapilmistir.
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Tablo 4. Katiimcilara iliskin Tedavi Siirecleri ile ilgili Bilgiler

Yilik Uzman Doktor Ziyareti

Minimum 1
Maksimum 210
Ortalama 1360
(£24,59)
Ozel Hastaneye Gitme ] o
Zorunlulugu
Evet 178 39,38
Hayir 274 60,62
Toplam 452 100
Yiiksek Fiyatlardan Dolayi ilag Alamama Durumu
Evet 156 34,51
Hayir 296 65,49
Toplam 452 100
Yiiksek Fiyatlardan Dolayi Hizmet Alamama Durumu
Evet 211 46,68
Hayir 241 53,32
Toplam 452 100
Nadir Hastalik Disinda Kronik Hastaliga Sahip Olma Durumu
Evet 87 19,25
Hayir 365 80,75
Toplam 452 100
Tedaviye Erisim igin Yasanilan Yerin Disina Cikma Durumu
Evet 252 55,75
Hayir 200 44,25
Toplam 452 100
Tedaviye Erisim icin Katedilen Mesafe (km)
Minimum 5
Maksimum 5.000
Ortalama 573 (£637)
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Harcama ile ilgili Bulgular

Anketin U¢lncl ve son bdéliminde nadir hastalik sahibi bireylerin son 1 vyil
icerisinde hastalikla iligkili cepten yaptiklari harcamalari belirlemeye ydnelik sorular
bulunmaktadir. Nadir hastalik sahibi tim katihimcilara iliskin cepten yapilan harcama
kalemleri ile ilgili veriler Tablo 5’te sunulmaktadir. Harcama kalemleri bireylerin kullanimi ve

6deme yapilma durumuna goére belirtilmigtir.

Tablo 5. Cepten Yapilan Harcama Kalemleri

Ozel Beslenme Kullanimi n %
Evet 262 57,96
Hayir 190 42,04
Toplam 452 100
Ozel Beslenme Harcamasi

Bilinmiyor 63 24,05
Odeme Yapilmiyor 7 2,67
Odeme Yapiliyor 192 73,28
llag Kullanimi

Evet 341 75,44
Hayir 111 24,56
Toplam 452 100
llag Harcamasi

Bilinmiyor 89 26,10
Odeme Yapilmiyor 105 30,79
Odeme Yapiliyor 147 43,11
Laboratuvar Testleri Kullanimi

Evet 344 76,11
Hayir 108 23,89
Toplam 452 100
Laboratuvar Testleri Harcamasi

Bilinmiyor 113 32,85
Odeme Yapilmiyor 161 46,80
Odeme Yapiliyor 70 20,35
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Tablo 5. Cepten Yapilan Harcama Kalemleri

Tibbi Goriintileme Testleri

Kullanimi’ " %
Evet 271 59,96
Hayir 181 40,04
Toplam 452 100
Tibbi Goérintiileme Testleri Harcamasi

Bilinmiyor 84 31,00
Odeme Yapilmiyor 133 49,08
Odeme Yapiliyor 54 19,93
Tibbi Cihaz Kullanim?

Evet 160 35,40
Hayir 292 64,60
Toplam 452 100
Tibbi Cihaz Harcamasi

Bilinmiyor 36 22,50
Odeme Yapilmiyor 6 3,75
Odeme Yapiliyor 118 73,75
Tibbi Malzeme Kullanimi®

Evet 123 27,21
Hayir 329 72,79
Toplam 452 100
Tibbi Malzeme Harcamasi

Bilinmiyor 35 28,46
Odeme Yapilmiyor 40 32,52
Odeme Yapiliyor 48 39,02

MR, réntgen, ultrason, anjiyo, endoskopi, tomografi vb.
2Baston, tekerlekli sandalye, gozlik/lens, isitme cihazi, 6zel yatak veya protez vb.

*Bandaj, pamuk, elastik sarg, idrar torbasi, enjektor vb.
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Tablo 5. Cepten Yapilan Harcama Kalemleri

Tibbi Olmayan Malzeme Kullanimi* n %
Evet 21 4,65
Hayir 431 95,35
Toplam 452 100
Tibbi Olmayan Malzeme Harcamasi

Bilinmiyor 4 19,05
Odeme Yapilmiyor 2 9,52
Odeme Yapiliyor 15 71,43
Geleneksel/ Tamamlayici Tip Kullanimi

Evet 50 11,06
Hayir 402 88,94
Toplam 452 100
Geleneksel/ Tamamlayici Tip Harcamasi

Bilinmiyor 7 14,00
Odeme Yapilmiyor 3 6,00
Odeme Yapiliyor 40 80,00
Uzman Hekim Harcamasi

Bilinmiyor 40 8,85
Odeme Yapilmiyor 250 55,31
Odeme Yapiliyor 162 35,84
Acil Servis Basvurusu

Evet 210 46,46
Hayir 242 53,54
Toplam 452 100
Acil Servis Harcamasi

Bilinmiyor 54 25,71
Odeme Yapilmiyor 136 64,76
Odeme Yapiliyor 20 9,52
“Peruk vb.
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Tablo 5. Cepten Yapilan Harcama Kalemleri

Hastane Yatigi n %
Evet 246 54,42
Hayir 206 45,58
Toplam 452 100
Hastane Yatisi Harcamasi

Bilinmiyor 52 21,14
Odeme Yapilmiyor 155 63,01
Odeme Yapiliyor 39 15,85
Tedavi icin Ulasim, Yemek, Konaklama Harcamasi

Evet 298 65,93
Hayir 154 34,07
Toplam 452 100
Hasta Bakimi igin Yardim Gerekliligi

Evet 271 59,96
Hayir 181 40,04
Toplam 452 100
Hasta Bakimi Harcamasi

Odeme Yapilmiyor 242 89,30
Odeme Yapiliyor 29 10,70
Hasta Bakimi igin isten Ayrilma Gerekliligi

Evet 162 35,84
Hayir 290 64,16
Toplam 452 100
Geri Odeme Alma Durumu

Evet 34 7,52
Hayir 371 82,08
Bilinmiyor 47 10,40
Toplam 452 100
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oo

Nadir hastaliklarda hastalikla iligkili olarak cepten yapilan harcama kalemlerine gére
bireylerin kullanimi ve 6deme durumunun belirlenmesinin ardindan édeme yapan bireylerin
hangi kaleme ne miktarda édeme yaptigi belirlenmistir. Tim katilimci grubu icin yapilan
harcamalar incelendiginde 6zel beslenme harcamalarinin en yuksek harcama grubu, acil
servis harcamalarinin ise en diugslik harcama grubu oldugu belirlenmistir. Yapilan
harcamalarin ortalamasi toplam katilimci sayisi ve ilgili kaleme iliskin 6deme yapan katilimci

sayisina gore Tablo 6’da belirtilmistir.
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Tablo 6. Son 1 Yl igerisinde Katilimcilar Tarafindan Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama

Toplam

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin  Harcama icinde
Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $1.284.866,00 $3.303,00 $6.456,61 (n=199) %25,86
ilag $601.790,00 $1.657,82 $2.388,06 (n=252) %12,11
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $344.740,00 $993,40 $1.595,51 (n=216) %6,94
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $738.915,00 $1.771,35 £7.586,47 (n=97) %14,88
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $222.965,00 £501,04 $5.185,23 (n=43) %4,49
Acil Servis $22.405,00 $56,29 $143,62 (n=156) %0,45
Hastane Yatigi $279.190,00 $697,98 $1.439,12 (n=194) %5,62
Ulasim-Yemek-Konaklama $839.970,00 $2.074,00 $3.373,37 (n=249) %16,91
Hasta Bakimi $380.000,00 $840,71 $1.402,21 (n=271) %7,65
Uzman Hekim Ziyareti $253.007,00 614,09 $1.591,24 (n=159) %5,09
Toplam $4.967.848,00 $12.509,68 $31.161,45 %100,00
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Hastallk Grubu Bazinda Cepten Yapilan Harcamalara iliskin
Analizler

Tdm katiimcilara iliskin yapilan genel analizlerin ardindan hastaligin ttrtine gére
dahil edilen hastalik grubu bazinda cepten yapilan harcamalar incelenmistir. Metabolik
hastaliklar grubunun 233 ve kas ve sinir hastaliklari grubunun 178 kisiden olustugu g6z
oénlne alindiginda tim kalemleri igeren toplam harcamanin birbirine ¢ok yakin olmasi dikkat
cekmektedir. Diger grubunun 41 kisiden olustugu géz 6éninde alindiginda ise tim kalemleri
iceren toplam harcamanin daha disik olmasi beklenen bir sonugtur. Yapilan analizlere gére
genel ortalama incelendiginde harcamalarin en yiksek kas ve sinir sistemi hastaliklar

grubunda, en dusik ise metabolik hastaliklar grubunda yapildigi gérGimustar.
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Tablo 7. Metabolik Hastaliklar Grubuna iliskin Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama

Toplam

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin ~ Harcama icinde
Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $847.100,00 £4.172,91 $6.670,08 (n=127) %38,79
ilag $218.900,00 £1.189,67 $1.541,55 (n=142) %10,02
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $143.550,00 792,05 $1.249,62 (n=115) %6,57
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $154.055,00 £$682,40 $12.918,83 (n=12) %7,05
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $22.250,00 £95,91 $1.854,17 (n=12) %1,02
Acil Servis £8.900,00 £43,84 114,10 (n=78) %0,41
Hastane Yatigi $75.405,00 $369,63 $667,30 (n=113) %3,45
Ulasim-Yemek-Konaklama $444.750,00 $2.127,99 $3.343,98 (n=133) %20,37
Hasta Bakimi $181.500,00 778,97 $1.429,13 (n=127) %38,31
Uzman Hekim Ziyareti £87.387,00 $408,35 $1.506,67 (n=58) %4,00
Toplam $2.183.797,00 $10.661,73 $31.295,43 %100,00
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Tablo 8. Kas ve Sinir Sistemi Hastaliklari Grubuna iliskin Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama

Toplam

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin ~ Harcama icinde
Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $374.900,00 $2.533,11 $6.145,90 (n=61) %16,52
ilag £$348.490,00 $2.370,68 $3.787,93 (n=92) %15,35
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $106.390,00 795,79 $1.490,15 (n=71) %4,69
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme £$503.790,00 $3.263,10 $10.625,23 (n=47) %22,20
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $194.515,00 $1.117,90 $6.946,96 (n=28) %8,57
Acil Servis $12.835,00 $80,22 $221,29 (n=58) %0,57
Hastane Yatigi $137.435,00 £848,36 $2.454,20 (n=56) %6,06
Ulasim-Yemek-Konaklama $298.920,00 $1.868,25 $3.146,53 (n=95) %13,17
Hasta Bakimi $169.000,00 $949,44 $1.444,44 (n=117) %7,45
Uzman Hekim Ziyareti $123.470,00 £776,54 $1.505,73 (n=82) %5,44
Toplam $2.269.745,00 $14.603,39 $37.768,37 %100,00
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Tablo 9. Diger Grubuna iliskin Cepten Yapilan Harcamalar

Harcama Kalemi

Toplam Harcama

Genel Ortalama

Sadece Harcama

Yaptigini Belirtenlerin

Toplam

Harcama icinde

Ortalamasi Orani

Ozel Beslenme $62.866,00 £1.654,37 $5.715,09 (n=11) %12,22
ilag $34.400,00 £1.075,00 $1.911,11 (n=18) %6,69
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri £$94.800,00 $2.943,56 $3.460,03 (n=27) %18,43
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $81.070,00 $2.184,54 $9.730,63 (n=8) %15,76
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $6.200,00 £158,97 $2.066,67 (n=3) %1,21

Acil Servis $670,00 $19,14 $33,50 (n=20) %0,13
Hastane Yatigi $66.350,00 $1.951,47 $2.654,00 (n=25) %12,90
Ulasim-Yemek-Konaklama $96.300,00 $2.675,00 $4.585,71 (n=21) %18,72
Hasta Bakimi $29.500,00 $719,51 $1.092,59 (n=27) %5,74
Uzman Hekim Ziyareti $42.150,00 $1.080,77 $2.218,42 (n=19) %8,20
Toplam $514.306,00 $14.462,33 $33.467,75 100,00
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Hastallk gruplar bazinda yapilan analizlere ek olarak ortalama vyillik gelire gore
ortalama cepten yapilan harcamalar karsilastinimistir. Grafik 1’de géruldigu Uzere tim
katilimcilar igin incelendigi zaman; hastalikla iligkili cepten yapilan harcamalarin, nadir
hastalik sahibi birey ve hanehalkinin ortalama vyillik gelirlerinin %30’unu olusturdugunu
sOylemek mumkindir. Hastallk grubu bazinda incelendiginde ortalama yillik gelire goére
ortalama cepten yapilan harcama miktari kas ve sinir sistemi hastaliklar ve diger grubunda
benzer sonuclar gostermektedir. Ortalama yillik gelirlerine gére yapilan ortalama cepten

harcama miktari en dusuk metabolik hastaliklar grubundadir.

Grafik 1. Hastalik Grubu Bazinda Ortalama Yillik Gelir ve Ortalama Harcama
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Nadir hastalik sahibi bireylerlerde yillik ortalama hanehalki geliri 41.489 TL olarak
bulunurken Turkiye istatistik Kurumu (TUIK) tarafindan yayinlanan verilere gére tim Tirkiye
icin ortalama hanehalki geliri 2019 yili igcin 59.873 TL olarak aciklanmigtir. Yapilan analize
gore tim katiimcilarin %80,31’inin (363 kisi) TUIK tarafindan agiklanan ortalama hanehalki
gelirinin altinda gelire sahip oldugu goérilmustir. Metabolik hastaliklar grubunun %79,40’
(185 kisi), kas ve sinir hastaliklari grubunun %82,02’si (146 kisi) ve diger grubunun %78,05’i
(32 kisi) TUIK tarafindan aciklanan ortalama hanehalki gelirinin daha altinda hanehalk
gelirine sahiptir. Tum katilimcilar igin degerlendirildiginde; nadir hastalik sahibi bireylerde
ortalama hanehalki geliri Turkiye icin ortalama hanehalki gelirinin  %30,70 alinda

bulunmustur (Grafik 2). Bu oran tim hastalik gruplari icin benzerlik géstermektedir.

Grafik 2. Hanehalki Ortalama Yillik Gelir Karsilagtirmasi
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Hastanin bakimi igin hanehalkindan birinin igini birakmasi hanehalki i¢in gelir kaybi
olusturmaktadir. Toplam cepten yaptiklari harcamaya toplam gelir kaybi eklendiginde
hastaligin ekonomik maliyeti ortaya cikmaktadir. Tim katilimcilar icin degerlendirildiginde
nadir hastaliklarin ortalama ekonomik maliyeti 22.796,11 TL olarak bulunmustur. Hastaligin
ekonomik maliyeti; metabolik hastaliklar grubu i¢in 20.283,21 TL, kas ve sinir hastaliklar
grubu icin 25.720,84 TL ve diger grubu igin 25.629,38 TL olarak bulunmustur. Bu gelir
kaybi rakami nadir hastalik sahibi bireylerlerde yillik ortalama hanehalki geliri olan 41.489
TL ile Tirkiye istatistik Kurumu (TUIK) tarafindan yayinlanan verilere gére tim Tirkiye igin
ortalama hanehalki geliri 2019 yili igin 59.873 TL olarak aciklanan gelir arasindaki 18.384 TL
farkinda acikl

Tdm katihmcilarin cepten vyaptiklari harcamalar degerlendirildiginde; toplam
harcamanin 9.038,91 TL’sinin (%72,26) tibbi ve 3.470,78 TL’sinin (%27,74) tibbi olmayan
harcamalara ayrildi§i sonucuna ulasiimistir. Tibbi harcamalardan geri 6deme alinan miktar
cikarildiginda; tim katihmcilarin %47,35’inin  yillik ortalama hanehalki gelirinin %10’undan
fazlasint ve %4,65’inin yillk ortalama hanehalki gelirinin  %100’Unden fazlasini tibbi
harcamalara ayirdigi gortlmustir. Bu oran tim hastalik gruplari igin benzer sonug
gbstermektedir. Tibbi olmayan harcamalardan geri 6deme alinan miktar c¢ikarildiginda ise;
tum katilimcilarin %22,79’unun yillik ortalama hanehalki gelirinin %10’undan fazlasini ve
%1,11’inin yillik ortalama hanehalki gelirinin %100’Gnden fazlasini tibbi olmayan harcamalara
ayirdigr gértlmasttr. Bu oran diger grubunda (%4,88) diger hastalik gruplarina gére daha
yuksek bulunmustur (Tablo 10).
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Tablo 10. Cepten Yapilan Tibbi ve Tibbi Olmayan Harcamalarin Ortalama Hanehalki Gelirine

Orani

Harcama Orani

%10°’dan Fazla Harcama

Yapan Hane

%100’den Fazla Harcama Yapan

Hane

Harcama Tiru

Tibbi

Tibbi Olmayan

Tibbi

Tibbi Olmayan

Harcamalar Harcamalar Harcamalar Harcamalar

n % n % n % n %
Genel 214 47,35 103 22,79 21 4,65 5 1,11
Metabolik

109 46,78 55 23,61 9 3,86 1 0,43
Hastaliklar
Kas ve Sinir

85 47,75 40 22,47 11 6,18 2 1,12
Sistemi Hastaliklari
Diger 20 48,78 8 19,51 1 2,44 2 4,88
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Hastalik Bazinda Cepten Yapilan Harcamalara iliskin Analizler

Tum katiimcilari iceren genel analizler ve hastalik grubuna gére yapilan analizlere
ek olarak hastallk bazinda cepten yapilan harcamalar analiz edilmistir. Bu analize tim
katilimcilarin sahip oldugu nadir hastaliklar icerisinde 10 kisiden fazlasinin sahip oldugu
nadir hastaliklar dahil edilmigtir. Analize dahil edilen hastaliklar Tablo 11’de sunulmusgtur.
Yapilan bu analizler hastalik bazinda hangi harcama kalemine daha gok harcama yapildiginin

belirlenmesi amaciyla 6nem tagimaktadir.

Tablo 11. Analiz Edilen Nadir Hastaliklar

Hastalik Adi n

Albinizm 26
DMD 133
Ekstrofi vezika 13
Fenilketondri 97
SMA 17
Sistinozis 24
Kistik fibrozis 66

Albinizm, canlilara renk veren melanin pigmentinin Gretimini kismen veya tamamen
engelleyen genetik degisimlerin sonucu olarak ortaya c¢ikan metabolik bir hastaliktir.
Albinizm genellikle g6z, deri, sacglar ve viucuttaki tum tuyleri etkilemektedir (Kirici, 2018).
Tablo 12’de albinizm hastaligina sahip katiimcilarin son 1 sene boyunca cepten yaptiklari
harcamalar belirtiimektedir. Veriler incelendiginde cepten yapilan harcamanin ¢ok buyuk bir
kisminin tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzemelerden olustugu gdrilmektedir. Bu
durumun buyldk oranda yasadiklari g6z sorunundan dolayi kullanmak zorunda kaldiklari 6zel

camli gézliklerden kaynaklandigi disinulmektedir.
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Tablo 12. Albinizm Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar (Yillik)

Sadece Harcama Toplam

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin ~ Harcama icinde

Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme £600,00 $24,00 $300,00 (n=2) %0,51
ilag $11.600,00 £504,35 $1.933,33 (n=6) %9,85
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $27.000,00 $1.238,10 $10.333,33 (n=3) %22,93
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $37.200,00 $1.685,45 $2.405,26 (n=15) %31,59
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $1.600,00 £64,00 533,33 (n=3) %1,36
Acil Servis £0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
Hastane Yatigi £3.000,00 $125,00 $1.500,00 (n=2) %2,55
Ulasim-Yemek-Konaklama $16.450,00 $658,00 $1.827,78 (n=9) %13,97
Hasta Bakimi £0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
Uzman Hekim Ziyareti $20.320,00 £846,67 $1.451,43 (n=14) %17,25
Toplam $117.770,00 $5.145,56 $20.284,47 %100,00
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DMD kas hastaliklari arasinda en yaygin gorilen genetik bir hastaliktir. Erkeklerde
3.500 dogumda bir gorlirken kizlarda bu oran 50.000.000 dogumda birdir (Cakaloz ve
ark., 2010). DMD hastaliginda kas fonksiyonu igin gerekli olan temel bir protein eksiktir. Bu
proteinin yoklugunda kaslar giderek zayiflar ve kas dokusunun yerini yag dokusu alir.
Yurimenin gecikmesi, sik disme gibi belirtiler genellikle 2-5 yas araliginda baslamakla
birlikte 9-12 yas araliginda yurime yetenegi tamamen kaybolmaktadir (Yiimaz ve ark.,
2004). Tekerlekli sandalye ile hayatlarini stirdiiren bu hastalar genellikle 25 yas civarlarinda
hayatini kaybederler (Cakaloz ve ark., 2010). Tablo 13’te DMD hastaligina sahip

katilimcilarin son 1 sene igerisinde cepten yaptiklari harcamalar belirtiimektedir.
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Tablo 13. DMD Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama Toplam
Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin ~ Harcama icinde

Ortalamasi Orani

Ozel Beslenme $327.800,00 £3.007,34 $6.829,17 (n=48) %20,20
ilag £$312.890,00 $2.870,55 $4.228,24 (n=74) %19,29
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $68.650,00 v677,44 $1.255,03 (n=55) %4,23
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $271.520,00 $2.390,89 £$8.917,11 (n=30) %16,74
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $154.700,00 $1.180,92 £$8.594,44 (n=18) %39,54
Acil Servis $5.235,00 $43,99 $193,89 (n=27) %0,32
Hastane Yatigi $104.170,00 £840,08 $3.255,31 (n=32) %6,42
Ulasim-Yemek-Konaklama $227.570,00 $1.912,35 $3.205,21 (n=71) %14,03
Hasta Bakimi £59.000,00 446,97 $702,38 (n=84) %3,64
Uzman Hekim Ziyareti £$90.870,00 757,25 $1.356,27 (n=67) %5,60

Toplam $1.622.405,00 $14.127,78 £38.537,06 %100,00
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Ekstrofi vezika olduk¢a nadir rastlanan Urogenital konjenital bir anomalidir. En basit
haliyle dogumda mesanenin disarida olmasi durumu olarak tanimlanmaktadir. Siklikla
erkeklerde olmak lzere yaklasik 30.000 dogumda bir gérilmektedir (Yilmaz ve ark., 2006).
Tablo 14’te ekstrofi vezika hastaligina sahip katiimcilarin son 1 sene igerisinde cepten
yaptiklari harcamalar belirtimektedir. Veriler incelendiginde en yiksek harcamanin tedaviye

erisim icin yapilan ulasim, yemek ve konaklama harcamalarindan olustugu goérilmektedir.
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Tablo 14. Ekstrofi Vezika Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Harcama Kalemi

Toplam Harcama

Genel Ortalama

Sadece Harcama

Yaptigini Belirtenlerin

Toplam

Harcama icinde

Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
ilag £5.000,00 £500,00 $833,33 (n=6) %2,96
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $4.850,00 602,38 $3.183,33 (n=2) %2,87
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $5.800,00 £725,00 £828,57 (n=7) %3,43
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
Acil Servis £70,00 £7,78 $70,00 (n=1) %0,04
Hastane Yatigi $50.400,00 $5.040,00 $5.600,00 (n=9) %29,79
Ulasim-Yemek-Konaklama $79.100,00 $6.591,67 $7.910,00 (n=10) %46,75
Hasta Bakimi £18.000,00 £1.384,62 $2.000,00 (n=9) %10,64
Uzman Hekim Ziyareti $5.970,00 497,50 £995,00 (n=6) %3,53
Toplam $169.190,00 $15.348,94 $21.420,24 %100,00
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Kalitsal bir bozukluk olan fenilketoniri karacigerdeki fenilalanin hidroksilaz enziminin
eksik ya da yetersiz ¢alismasindan kaynaklanan amino asit bozuklugudur (Kih¢ Blyukkurt ve
ark., 2018). Tedavi edilmedigi takdirde agir zihinsel gerilige yol acan fenilketonUri
hastaliginda konvulsiyon, agresif ya da otistik davranis bozukluklari, dermatit seklindeki cilt
lezyonlari gibi belirtiler gorilmektedir. Turkiye bu hastaligin en sik gérildugu tlkelerden biri
olarak her yil 4.500 bebekten birinin fenilketonlri hastasi olarak dogdugu disinilmektedir
(Saglik Bakanhgi, 2018). Tablo 15’te fenilketonlri hastaligi olan bireyler tarafindan son 1 yil
icerisinde cepten yapilan harcamalar belirtiimektedir. Veriler incelendiginde en yuksek
harcamanin 6zel beslenme harcamalarindan olustugu gértlmektedir. Fenilketonuri
hastaliginda esas tedavinin kisitl beslenme Uzerine kurulu oldugu g6z 6nitinde alindiginda en

yliksek harcama kaleminin 6zel beslenme harcamalarindan olusmasi beklenen bir sonuctur.
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Tablo 15. Fenilketonlri Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama

Toplam

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin ~ Harcama icinde
Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $604.900,00 £7.561,25 $7.755,13 (n=78) %71,72
ilag $25.500,00 £300,00 $398,44 (n=64) %3,02
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $9.820,00 117,32 $376,65 (n=26) %1,16
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $3.825,00 39,84 $637,50 (n=6) %0,45
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
Acil Servis £50,00 $0,55 $5,00 (n=10) %0,01
Hastane Yatigi $2.700,00 $31,40 $93,10 (n=29) %0,32
Ulasim-Yemek-Konaklama $111.220,00 $1.340,00 $2.224,40 (n=50) %13,19
Hasta Bakimi $82.500,00 £859,38 $1.755,32 (n=47) %9,78
Uzman Hekim Ziyareti $2.885,00 $32,78 360,63 (n=8) %0,34
Toplam $843.400,00 $10.282,51 $13.606,16 %100,00
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Beyaz irkta en sik gorilen kalitsal bir hastalik olan kistik fibrozis otozomal resesif
gecisli metabolik bir hastaliktir. Kistik fibrozise neden olan genetik degisiklik nedeni ile
hastalarin vicut sivilari susuz, koyulasmis ve yogun kivamdadir ve baslangi¢ta solunum ve
sindirim sistemi olmak Uzere vicuttaki birgok sistemi etkilemektedir. Turkiye’de net gérilme
sikhgr bilinmemekle birlikte 3.000-4.000 dogumda bir goéruldigi tahmin edilmektedir
(Alparslan ve Demir, 2015). Tablo 16’da kistik fibrozis hastaligina sahip bireyler tarafindan

son 1 yil igerisinde cepten yapilan harcamalar belirtimektedir.
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Tablo 16. Kistik Fibrozis Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Harcama Kalemi

Toplam Harcama

Genel Ortalama

Sadece Harcama

Yaptigini Belirtenlerin

Toplam

Harcama icinde

Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $157.100,00 $2.756,14 $4.620,59 (n=34) %19,93
ilag $149.800,00 £3.404,55 $3.404,55 (n=44) %19,00
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $38.130,00 736,11 838,30 (n=45) %4,84
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme £92.770,00 $1.385,63 £7.503,15 (n=12) %11,77
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $18.900,00 $273,91 $2.700,00 (n=7) %2,40
Acil Servis £3.000,00 $53,57 $65,22 (n=46) %0,38
Hastane Yatisi $58.705,00 $995,00 $1.151,08 (n=51) %7,45
Ulasim-Yemek-Konaklama $192.660,00 $3.107,42 $4.188,26 (n=46) %24,44
Hasta Bakimi $42.000,00 $608,70 $933,33 (n=45) %5,33
Uzman Hekim Ziyareti $35.348,00 561,08 $1.860,42 (n=19) %4,48
Toplam $788.413,00 $13.882,11 $27.264,90 %100,00
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Sistinozis, amino asit sistin hlcrelerin lizozomlarinda biriktigi nadir bir otozomal
resesif lizozomal depo bozuklugudur. Sistinozis, otozomal resesif bir hastalik oldugu igin
toplumdaki akrabalik evliligi sikhigindan etkilendigi bilinmektedir (Elmonem ve ark., 2016).
Toplumdan topluma farklilik géstermekle birlikte diinyada 100.000- 200.000 canli dogumda
bir sistinozis goérildugu bilinmektedir. Dogumdan sonra 6 ay iginde belirtileri goértlen
sistinozis genellikle bébrekler ve gbézlerde hasara neden olmaktadir (Gahl ve ark., 2002).
Sistinozis, tedavi edilmedigi durumda genellikle kronik bdbrek yetmezligi gelismekte ve
hastalarda erken yaslarda diyaliz tedavisi ya da bdbrek nakline sebep olmaktadir (Polat ve
ark., 2007). Tablo 17°de sistinozis hastaligina sahip bireyler tarafindan son 1 yil igerisinde

cepten yapilan harcamalar belirtiimektedir.
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Tablo 17. Sistinozis Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Sadece Harcama

Harcama Kalemi Toplam Harcama  Genel Ortalama Yaptigini Belirtenlerin

Toplam

Harcama icinde

Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $26.500,00 £1.204,55 $6.625,00 (n=4) %9,12
ilag $23.000,00 $1.352,94 $1.352,94 (n=17) %7,91
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $54.600,00 $3.605,42 $3.778,33 (n=14) %18,78
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $5.150,00 $257,32 $1.271,43 (n=4) %1,77
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $0,00 £0,00 £0,00 (n=0) %0,00
Acil Servis $2.300,00 $143,75 $230,00 (n=10) %0,79
Hastane Yatigi $6.500,00 $361,11 361,11 (n=18) %2,24
Ulasim-Yemek-Konaklama $92.830,00 $4.219,55 $5.460,59 (n=17) %31,94
Hasta Bakimi $57.000,00 $2.375,00 $2.850,00 (n=20) %19,61
Uzman Hekim Ziyareti $22.784,00 $990,61 $1.752,62 (n=13) %7,84
Toplam $290.664,00 $14.510,24 $23.682,02 %100,00
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SMA omurilikte bulunan 6n boynuz motor sinir hlcrelerini etkileyerek hareket
kabiliyetini kisitlayan bir kas hastaligidir. Erken teghis ve tedavinin hayati 6nem tasidigi SMA
hastaligi vicuttaki istemli kaslarin kuvvetsizligine ve erimesine yol agcmaktadir. Genellikle
erken yaslarda tespit edilen ve hareket gugligl, solunum sistemi tutulmasi, kuvvetsizlik,
yuriyememe gibi belirtilerle ortaya ¢ikan SMA hastaliginda bagirsak fonksiyonlari, gérme,
isitme ve zeka seviyesinde bir etki gorilmemektedir (Kocatirk Sel ve ark., 2012). SMA
dinya genelinde 10.000 dogumda bir gértlme sikligina sahipken Trkiye icin bu sayi 6.000
dogumda olarak belirtiimektedir. Tablo 18’de SMA hastaligina sahip bireyler tarafindan son
1 yil icerisinde cepten yapilan harcamalar belirtiimektedir. Veriler incelendiginde en yiksek
harcama kaleminin tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzemelerden olustugu goériimektedir.
Bu durumun SMA hastalarinda kullaniimasi gereken aspirasyon sondasi, ventilatér (solunum
cihazi), beslenme enjektdérl, medikal g6gus korsesi gibi medikal malzemelerden

kaynaklandigi disindimektedir.
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Tablo 18. SMA Hastaliginda Cepten Yapilan Harcamalar

Harcama Kalemi

Toplam Harcama

Genel Ortalama

Sadece Harcama

Yaptigini Belirtenlerin

Toplam

Harcama icinde

Ortalamasi Orani
Ozel Beslenme $21.800,00 $1.453,33 $4.360,00 (n=5) %10,02
ilag $2.000,00 £181,82 $333,33 (n=6) %0,92
Laboratuvar ve Gorunttleme Testleri $11.900,00 $1.046,97 $5.642,86 (n=2) %5,47
Tibbi ve Tibbi Olmayan Cihaz ve Malzeme $89.300,00 $6.091,43 $11.836,51 (n=8) %41,04
Geleneksel/ Tamamlayici Tip $6.500,00 $433,33 $3.250,00 (n=2) %2,99
Acil Servis £800,00 $53,33 $61,54 (n=13) %0,37
Hastane Yatigi $2.000,00 $181,82 $222,22 (n=9) %0,92
Ulasim-Yemek-Konaklama $18.700,00 $1.335,71 $2.671,43 (n=7) %8,59
Hasta Bakimi $60.000,00 $3.529,41 $3.750,00 (n=16) %27,57
Uzman Hekim Ziyareti $4.600,00 $328,57 $1.150,00 (n=4) %2,11
Toplam $217.600,00 $14.635,73 $33.277,89 %100,00
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Yapilan analizler ile cepten yapilan harcamalarin belirlenmesinin ardindan bu
harcamalarin hanehalkinin ortalama yillik gelirinin ne kadarini olusturdugu incelenmistir.
Bunun icin katihmcilarin yasadigi hanehalkinin ortalama yillik geliri ve hastalikla iligkili cepten
yapilan harcamalar hastalik bazinda karsilastiriimistir. Grafik 3’te géruldigu Utzere albinizm
hastaligi hem ortalama cepten yapilan harcama miktari hem de ortalama yillik gelir
icerisindeki oran olarak en distk paya sahiptir. Fenilketonlri hastaligina sahip katihmcilarin
ise ortalama vyillik gelirinin icerisinde ortalama cepten harcama orani %26 olarak
bulunmugtur. DMD, ekstrofi vezika, kistik fibrozis ve sistinozis hastaliginda ortalama yillik
gelir icinde ortalama harcamanin payi birbirine benzer olarak bulunmustur. Veriler
incelendiginde; SMA hastaliginda ortalama cepten yapilan harcama miktari diger nadir
hastaliklarla benzerlik géstermesine ragmen bu gruptaki katilimcilarin ortalama yillik gelirinin

disuk olmasi sebebiyle oran oldukca yiksek bulunmustur.

Grafik 3. Hastallk Bazinda Ortalama Yillik Gelir ve Ortalama Harcama
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Saglik; toplumun her kesimini ilgilendiren ve sosyal devlet anlayisinin temeli olarak
tum dinyada hak olarak goérulen bir konudur. Her devlet kendi vatandagi i¢in beden ve ruh
olarak belirli bir saglik statiisiini korumak ve herkesin esit bir sekilde tedaviye erisebilmesini
saglamakla yukamltdiar. Burada 6énemli olan irk, din, siyasal disince, ekonomik durum ve
sosyal statl fark etmeksizin herkesin esit bir sekilde saglik hizmetlerinden faydalanmasini

saglamaktir.

Diger hastaliklarla kargilastirildiklari zaman nadir hastaliklar tani ve tedavi agamalari
ve hastalik slregleri ile ¢ok farkh &6zellikler gbstermektedir. Ancak genel popullasyonda
gorilme sikhginin az olmasindan dolayl nadir hastaliklar gogu zaman Uzerinde durulmayan
ve politikalarin yetersiz kaldigi bir alandir. 2019 yilinda nadir hastalik sahipleri ile yapilan bir
arastirmaya goére nadir hastaliklarda tedavi slrecinde Kkarsilasilan zorluklarin %28’inin
yonetim/sistem ve politika, %23’Unlin erisim ve %19’unun finans alanindan kaynaklandigi
belirlenmigtir. Yonetim/sistem ve politika alaninda yasadiklar sorunlarin genellikle hastanede
aldiklari hizmet, fizik tedavi ve ilagla ilgili kisithliklar ve ilacla ilgili ruhsat, geri édeme,
raporlama konularinda yasadiklar sorunlar igerdigi goérulmastir. Erisim alani ise uzman
hekime, tedavi hizmetlerine, 6zel beslenme gidalarina erigimleri ile yasadiklari zorluklar
kapsamaktadir. Finans alaninda ise genellikle sigorta sisteminin kapsama alaniyla iliskili
sorunlar belirtiimistir. Bu zorluklar; tedaviye ydnelik hizmetlerin ve ilaglarin kapsanmamasi,
tibbi cihazlarin kapsama paylarinin disik olmasi, digslk proteinli Grinlerin pahali olmasi,
mutasyonu duzeltmeye yonelik ilaglarin ekonomik nedenlerden dolayr degerlendiriimemesi
ve bazi hastaliklara 6zel besin gidalarinin karsilanmamasi olarak siralanmaktadir (Saghk
Ekonomisi ve Politikasi Dernegi, 2019). Yapilan ¢alismada nadir hastaliklarda yasanan
zorluklarin gogunun tedavi ve ihtiyag duyulan ilag, gida ve tibbi malzemelerle ilgili ekonomik
sorunlardan kaynaklandigi gértlmustir. Bu sebeple nadir hastalik sahibi birey ve ailelerinin
maruz kaldigi ekonomik yukin belirlenmesi ve gelistirici politikalar dizenlenmesi buyuk
Onem tagsimaktadir. Bu amacla gergeklestirilen bu ¢calismada nadir hastalik sahibi bireyler ve

aileleri tarafindan cepten yapilan harcamalar analiz edilmistir.

Yapilan analizlere go6re katiimcilarin genel yas ortalamasi olduk¢a dugik
bulunmustur. Nadir hastaliklarin blytk oranda c¢ocuklari etkiledigi géz 6nline alindiginda

katilimcilarin ortalama yasinin 12 olmasi beklenen bir sonuctur. Katiimcilarin %95’inin bekar
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olmasi, %40’ inin okuma yazma bilmemesi, ilkokul mezunu oraninin ¢ok disuk olmasi ve
calisan kesimin sadece %7 oraninda olmasi ortalama vyasin disik olmasiyla
aciklanabilmektedir. Katiimcilarin %92 oraninda ¢ok buyUk bir kismi genel saglik sigortasi,
neredeyse %3’U 6zel saglk sigortasi kapsaminda ve %5’i her iki sigorta turtine de sahiptir.
Tam katiimcilarin sigorta kapsaminda olmasina ragmen cepten yapilan harcamalarinin

yiksek olmasi nadir hastaliklarda karsilanmayan ihtiyaclarin oldugunu géstermektedir.

Nadir hastalik sahibi katiimcilardan c¢alisan ve emekli olan %7’lik kesimin %73’0
sahip oldugu nadir hastalik sebebiyle bazi durumlarda ¢alisamadigini ve ortalama 7.583 TL
gelir kaybi yasadigini belirtmistir. Nadir hastalik sahibi bireylerin blylk c¢ogunlugu
hastaliklarindan dolay! egitim ve calisma hayatina katilmakta zorluk yasamaktadirlar. Bu
durum; yasadiklar fiziksel engeller, fiziksel engellerinin egitime devam etmeyi zorlastirmasi,
toplumda farkindalik ve biling eksikligi sebebiyle sosyal hayata katilmakta zorluk ¢ekmeleri,
is bulmakta yasadiklari zorluklar ve tedavi slreclerinin egitim ve is hayatina katiimayi

zorlastirmasi gibi sebeplerden kaynaklanmaktadir.

Katilimcilarin yilda ortalama 14 kere uzman doktor ziyareti gerceklegtirmesine
ragmen maksimum doktor ziyareti sayisinin 210 oldugu goéridlmistir. Bu durum bazi nadir
hastaliklarda tedavi siireglerinin cok yogun olmasindan kaynaklanmaktadir. Ornegin; DMD
ve Becker kas distrofisi gibi hastaliklarda fizik tedavi, skleroderma hastaliginda dermatoloji
ve PNH hastaliginda hematoloji bélimleri yilda neredeyse 100 kereden fazla ziyaret
edilmektedir. Ozellikle DMD hastalarinin ¢gogunlugu neredeyse haftada 2 kere fizik tedavi
merkezine gittiklerini belirtmislerdir. Ancak Sosyal Guvenlik Kurumu (SGK) tarafindan
karsilanan fizik tedavi slreci ¢ok kisithdir. Bu durumda hastalarin gogunun kalan miktar
cepten yapilan harcamalarla kargiladigi diistintlmektedir. Bunun yaninda son 1 yil igerisinde
katiimcilarin tamami uzman doktor ziyareti yaptigini ve %36’si uzman doktor ziyaretleri icin
6deme yaptigini; %46’s1 ise acil servis basvurusu yaptigini ve %10’u bunun igin 6deme
yaptigini belirtmistir. Son 1 yil igerisinde katimcilarin %54’G hastane yatigi gergeklestirmis
ve %16’sI yatis icin 6deme yapmistir. Yapilan harcamalar incelendiginde tim katihmcilar icin
yillik ortalama uzman hekim ziyareti i¢cin 614,09 TL, hastane yatigi igin 697,98 TL ve acil
servis hizmetleri icin 56,29 TL 6deme yapildigi goérilmastir. Ek olarak katihmcilarin %11’inin
tamamlayici/ geleneksel tipa bagvurdugu ve bunun igin %80’inin ddeme yaptigi

belirlenmigtir. Bu harcamalar incelendiginde ise genel ortalama 501 TL olarak bulunurken
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sadece harcama yaptigini belirten katiimcilarin ortalamasinin 5.185 TL olmasi dikkat
cekmektedir. Bu sonug tim katilimcilar icerisinde sadece 40 (%8,85) kisinin harcama yaptigi
g6z o6nudne alindiginda tamamlayici/ geleneksel tip i¢in ylksek miktarlarda harcama

yapildigini géstermektedir.

Katilimcilarin  %39’u nadir hastaliklariyla ilgili tedavilere devlet hastanelerinde
erisemediklerini ve 6zel hastaneye gitmek zorunda kaldiklarini, %35’i ylksek fiyatlardan
dolayi ilag alamadiklarini ve %47’si hizmet alamadiklarini belirtmistir. Bu durum maddi
gelirleri yetmeyen katiimcilarin 6zel hastane, ilag ve tedavi hizmeti alamadigini
gOstermektedir. Tani ve tedavi sireclerinin bu hastaliklarda ¢ok bilylik 6nem tasidig
dusunidldiginde ekonomik sebeplerden dolayl tedavinin sekteye ugramasi hayati 6nem

tagimaktadir.

Nadir hastaliklarla ilgilenen uzman doktor, hastane ve fizik tedavi merkezlerinin gogu
bolgede yetersiz olmasi nadir hastalik sahibi katiimcilarin yasadigi diger bir sorundur.
Katiimcilarin %56’s1 yasadiklari yerde gerekli tedavi hizmetinin ya da uzman doktorun
olmadigini ve bunun igin ortalama 573 km yol katettiklerini belirtmistir. Ozellikle Dogu ve
Gluneydogu bdlgelerinde tedaviye erisim konusunda c¢ok blylk sikintilar yasandig
bilinmektedir. Bu durum tani ve tedavi slreclerini olumsuz etkilemenin yaninda nadir
hastallk sahibi birey ve ailesi igin ulasim ve konaklama harcamasina da yol agmaktadir.
Katilimcilarin %66’sI tedaviye erigebilmek igin ulasim/ konaklama ve yemek ile ilgili harcama
yaptigini belirtmigtir. Ulagim/ konaklama ve yemek giderleri igin yapilan harcamalara
incelendiginde ortalama 2.074 TL harcama yapildigi gértlmustir. Bu harcamalar sirasiyla en
yuksek ulasim, yemek ve konaklama giderlerinden olugmaktadir. Konaklama harcamalarinin
daha ylUksek olmasi beklenirken ulasim harcamalarinin en yiksek harcama kalemi olmasinin
sebebi nadir hastallk sahibi birey ve ailelerin tedavi icin daha ¢ok akraba ya da

arkadaglarinin bulunduklari sehirleri tercih etmesi olarak yorumlanmaktadir.

Tum katihmcilar igin nadir hastaliklariyla iligkili kullanilan hizmetler incelendiginde
katiimcilarin %58’inin 6zel beslenme gidalariyla beslendigi ve %73’Unin bunun igin 6deme
yaptigr goérilmustir. Bu harcamalar incelendiginde son 1 yil icerisinde ortalama 3.303 TL
dzel beslenme harcamasi yapildigi gorilmistir. Ozellikle fenilketoniiri olmak lizere nadir

hastalik sahibi bireylerin cogunlugu 6zel gidalarla beslenmek zorundadir. Bu 6zel gidalarin

47



NADIR HASTALIKLARLA YASAYAN HANELERIN CEPTEN YAPTIKLARI SAGLIK HARCAMALARI
belirli bir kismi SGK tarafindan kargilaniyor olsa bile bu oran ¢ok kisithdir. Ayrica 6zel
beslenme gidalarinin ylksek fiyatlari nadir hastalik sahibi bireyler ve aileleri icin yiksek

maliyetler olugturmaktadir.

Katihmcilarin %75’i tedavileriyle iliskili olarak ilag kullanmakta ve %43’G bunun igin
0deme yapmaktadir. 2020 yilinda yapilan arastirmaya goére nadir hastaliklarda kullanilan
yetim ilaglarin %32’sinin Tlrkiye’de erisimi bulunmamakla beraber kalan ilaglarin %48’i geri
6deme kapsamindadir (Kockaya ve ark., 2021). Geri 6deme kapsaminda olmayan ilaglar
hastalarin kendi ceplerinden yaptiklari harcamalarla kargilanmaktadir. Katiimcilarin yaptiklari
harcamalar incelendiginde son 1 yil icerisinde ortalama 1.657 TL ilag harcamasi yapildigi
gorilmustir. Yetim ilaglarin ¢ok kisith bir pazara hitap etmesi ve aragtirma ve gelistirme
maliyetlerinin yuksek olmasindan dolay: ilag fiyatlari gok yuksektir. Bu durum hastalar ve

aileleri icin ekonomik olarak yikici etkilere sebep olabilmektedir.

Nadir hastalik sahibi katilimcilarin aldiklari diger hizmetler incelendiginde; %76’sinin
laboratuvar testleri, %60’inin tibbi goruntileme testleri hizmeti aldigi, %35’inin tibbi cihaz,
%27’sinin tibbi malzeme, %5’inin tibbi olmayan malzeme kullandigi gérilmastir. Yapilan
harcamalar incelendiginde laboratuvar ve tibbi gérintileme testleri igcin ortalama 993 TL
harcama yaptigi goértlmustir. Laboratuvar ve tibbi gorintileme testleri harcamalarinin
%72’si laboratuvar testleri icin yapilan harcamalardan olugmaktadir. Bunun sebebinin nadir
hastaliklarda tani ve tedavi slrecinde uygulanilan genetik testlerin maliyetlerinin ylksek
olmasi olarak dustnulmektedir. Tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzemeler i¢in ise ortalama
1.771 TL harcama yapilirken sadece harcama yaptigini belirten katiimcilarin ortalamasi
7.586 TL olarak belirlenmistir. Tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzemeler igin yapilan
harcamalarin %81’i tibbi cihaz harcamalarindan olugmaktadir. Nadir hastalik sahibi bireylerin
gunlik hayatlarinda kullanmak zorunda olduklari bir¢ok tibbi cihaz bulunmaktadir. Tekerlekli
sandalye, buhar makinesi, inhalatdr cihazi, nebulizatdr, balgam sokturici makine, gece
afosu, solunum cihazi (ventilatér) gibi tibbi cihazlar maliyetleri gok ylksek olmasina ragmen

genellikle SGK tarafindan kargilanmamaktadir.

Katiimcilarin  %60’1 hastanin bakimi icin yardimci birine ihtiyag¢ duydugunu
belirtmistir. Katilimcilarin genellikle kiiclk yasta olmasi ve fiziksel engellerinin bulunmasi gibi

sebepler dusunuldiginde nadir hastalik sahibi bireyin kendi ihtiyaglarini karsilamakta
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zorlanmasi ve bakimi igin aile igi ya da aile digindan birine ihtiya¢ duyulmasi beklenen bir
sonugctur. Katiimcilarin %11’i bunun icin aile disindan bir yardimci icin éddeme yaptigini
belirtirken %89’u bakimin aile icinde saglandigini ve 6deme yapmadigini belirtmistir. Hasta
bakimi igin yapilan harcamalar incelendiginde son 1 yil icerisinde ortalama 840 TL 6deme
yapildigr gérulmusttr. Bunun yaninda katilimcilarin %36’s1 hastanin bakimini saglamak igin
hanehalkindan birinin igini birakmasi gerektigini belirtmistir. Bu durum hanehalkinin ortalama

gelirinde azalmaya yol agmasi bakimindan ekonomik olarak olumsuz etki yaratmaktadir.

Nadir hastalikla iligkili olan toplam cepten yapilan harcamalar incelendiginde en
yuksekten en distge dogru; 6zel beslenme harcamalar (%25,86), ulagsim/konaklama/yemek
(%16,91), tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzeme (%14,87), ilac (%12,11), hasta bakimi
(%7,65), laboratuvar ve gorintileme testleri (%6,94), hastane yatisi (%5,62), uzman hekim
ziyareti (%5,09), geleneksel ve tamamlayici tip (%4,49) ve acil servis hizmetleri (%0,45)
olarak siralanmaktadir. Ozel beslenme harcamalarinin tim harcamalarin dértte birini
olusturmasi bu hastaliklarda gida harcamalarinin ne kadar blytk bir yer tuttugunu ve bu
konuda Ulkemizde herhangi bir farkindallk olmadigi i¢cin bu alanda bir gelisme
saglanamadigini gostermektedir. Tim katiimcilar i¢in degerlendirildiginde; nadir hastalik
sahibi bireyin yasadigi hanenin ortalama yillik geliri 41.489 TL olarak bulunurken nadir
hastalikla iligkili olarak ortalama yillik cepten yapilan harcama 12.509 TL olarak bulunmustur.
Bu sonug¢ katilimcilarin ortalama yillik gelirlerinin %30’unu nadir hastaliklariyla iligkili
harcamalara ayirdigi anlamina gelmektedir. Katiimcilarin TUIK tarafindan acgiklanan ortalama
hanehalki gelirinden %30,70 daha dislk ortalama gelire sahip oldugu goérilmustir. Bu oran
tim hastalik gruplar igin benzer sonu¢ gdstermektedir. Bu durumun hanede nadir hastalik
sahibi birey oldugu zaman hanehalkindan birinin bakim i¢in genellikle isi birakmasi ya da

kisa sureli iglerde ¢aligsabilmesi gibi sebeplerden kaynaklandigi distntlmektedir.

Katilimcilarin - %7,74’Gnin ortalama yillik gelirlerinin  tamamindan fazlasini ve
%59,51’inin ortalama vyillik gelirlerinin %10’undan fazlasini nadir hastalikla iligkili cepten
yapllan harcamalara ayirdigi goérulmuastir. Bu durumu yasayan hanelerin sivil toplum
kuruluglari, belediye, hasta dernekleri gibi kurumlar ya da arkadas, akraba, komsular
tarafindan yapilan maddi yardimlarla hayatlarini sirdirdikleri tahmin edilmektedir. Cepten
yapllan harcamalarin fazla olmasi katastrofik harcamalar ortaya ¢ikarabilmektedir.

Katastrofik etki saglik harcamalarinin belli bir egik degerini agmasi ile olugmakta ve genellikle
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hanehalki Gzerinde yoksullastirici bir etki yaratmaktadir. Literatirde iki farkh esik deger
tanimi bulunmakla birlikte hanehalki toplam gelirinin %10’u ve gida disi harcamalarin
%40’'nin  (6deme  kapasitesi) Uzerinde olan harcamalar katastrofik  olarak
degerlendirilmektedir (Oguzhan ve Kurnaz, 2018). Bu agiklamaya gore degerlendirildiginde
nadir hastalik sahibi katilimcilarin neredeyse %60’'inin katastrofik saglik harcamasina maruz

kaldigi sdylenebilmektedir.

Katihmcilarin cepten yaptiklari harcamalarin %72’sinin tibbi harcamalara ve %28’inin
tibbi olmayan harcamalara ayirdigi gérilmustir. Tibbi ve tibbi olmayan harcama yapan
katilimcilarin %47’sinin ortalama yillik gelirlerinin %10’undan fazlasini tibbi harcamalara ve
%23’Unlin ortalama yillk hanehalki gelirlerinin  %10’undan fazlasini tibbi olmayan
harcamalara ayirdigi gérualmuastir. Buna goére sadece tibbi olmayan harcamalarin bile
katilimcilar Uzerinde katastrofik etki yarattigini séylemek muimkindir. Bunun yaninda
katilimcilarin neredeyse %5’i ortalama gelirlerinin tamamindan fazlasini tibbi harcamalara ve
%1’i tibbi olmayan harcamalara ayirmaktadir. Bu hanelerde katastrofik etkinin ¢ok buylk
oldugu ve nadir hastaliklarindan dolayr buydk oranda yoksullasma yasandig

disunulmektedir.

Ortalama cepten yapilan harcama 12.509 TL olarak bulunurken toplam gelir kaybina
gore hastaligin ekonomik maliyeti tim katilimcilar igin ortalama 22.796 TL olarak
bulunmusgur. Hastaligin ekonomik maliyeti kas ve sinir hastaliklari ve diger grubunda benzer
sonugclar icerirken metabolik hastaliklar grubunda daha dusudktir. Bu durumun kas ve sinir
hastaliklari ve diger grubunda bulunan nadir hastalik sahibi katilimcilarin bakiminin daha zor
olmasindan dolayi genellikle hanehalkindan birinin isini biraktigi i¢in toplam gelir kaybinin da
daha yuksek olmasindan kaynaklandigi dasintlmektedir. Tum  katiimcilar igin
degerlendirildiginde; hastaligin ekonomik maliyetinin katihmcilarin %70,13’Unin ortalama
yillik gelirlerinin %10’unun Uzerinde ve %26,11’inin ortalama gelirlerinin tamaminin Uzerinde

oldugu goérulmastar.

TUIK tarafindan agiklanan verilere gére 2019 yilinda kisi basi saglik harcamasi 2.434
TL olarak bulunurken nadir hastalik sahibi bireylerde neredeyse 6 kati daha fazla saglhk
harcamasi cepten yapilmaktadir. Katiimcilarin %7,52’si (34 Kkisi) cepten yaptiklar

harcamalarin ortalama 267 TL’sini kurum veya kisilerden aldigini belirtmistir.
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Hastallk gruplarina gére degerlendirildiginde kas ve sinir sistemi ve diger grupta
bulunan hastaliklarda ortalama yillik cepten yapilan harcamanin birbirine ¢ok yakin ve genel
ortalamadan daha yiksek oldugu goérilmustir. Metabolik hastaliklar grubunun ise ortalama
yillik cepten yapilan harcama orani diger gruplara ve genel ortalamaya gére daha dusuktur.
Benzer gekilde ortalama yillik gelire gére degerlendirildiginde; kas ve sinir sistemi ve diger
grubunda bulunan hastaliklar icin yapilan cepten yapilan harcamalar ortalama gelirin %35’ini
kapsarken metabolik hastaliklar grubunda bu oran %26 civarindadir. Harcama gruplari
bazinda incelendiginde metabolik hastaliklar grubunda en ¢ok 6zel beslenme harcamalarina
(%39), kas ve sinir sistemi hastaliklari grubunda tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzeme
harcamalarina (%22) ve diger grupta bulunan hastaliklarda laboratuvar ve tibbi gértintiileme

testleri harcamalarina (%18) 6deme yapildigi gérulmastar.

Tum hastaliklar icerisinde 10 kisiden fazlasinin sahip oldugu nadir hastaliklar 6zel
olarak analiz edilmis ve bu hastaliklar icerisinde ortalama cepten harcamanin en yuksek
ekstrofi vezika hastaliginda oldugu gorilmustir. Bunun disinda DMD, kistik fibrozis,
sistinozis ve  SMA hastaliginda ortalama cepten yapilan harcama benzer miktarlardadir.
Cepten yapilan harcamanin en dislk oldugu hastalik ise albinizm olarak belirlenmistir.
Hastaligin tlriine gére harcama yapilan alan da degisiklik géstermektedir. Cepten yapilan
harcama miktarlari benzerlik gdsterse de harcama grubu bazinda degerlendirildiginde;
albinizm (%32) ve SMA (%41) hastaliginda tibbi ve tibbi olmayan cihaz ve malzeme, DMD
(%20) ve fenilketoniri (%71) hastaliginda 6zel beslenme ve ekstrofi vezika (%47), kistik
fibrozis (%24) ve sistinozis (%32) hastaliginda ulagim/ konaklama ve yemek giderlerinin en
yiksek harcama grubu oldugu goértlmuistir. Hastallk bazinda incelendigi zaman SMA
hastaligina sahip bireylerin ortalama vyillik gelirlerinin genel ortalamaya goére oldukga digik
olmasi dikkat cekmektedir. Yapilan analizde SMA hastaligina sahip bireylerin yillik ortalama
gelirlerinin neredeyse vyarisini hastalikla iliskili cepten vyapilan harcamalara ayirdigi
g6rulmastir. Bu sonuca gére SMA hastasi bireylerde cepten yapilan saglk harcamalarinin;
katastrofik etki yarattigini, hanehalkinin refahinda disise neden oldugunu ve yoksullastirici

etkisi oldugunu sdéylemek mimkunddr.

Bu calisma nadir hastalik sahibi bireylerin ekonomik olarak yasadiklari zorluklarin
net bir sekilde ortaya ¢ikmasini saglamak agisindan blyuk énem tasimaktadir. Nadir hastalik

sahibi bireyler genellikle gcalisamayacak durumda olduklari igin hastalikla ilgili cepten yapilan
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harcamalar mali sikintilara ve hatta yoksullagsmaya yol agmaktadir. Nadir hastaliklara yonelik
tedavilerin hastanin erisimine ve geri 6édemelerine 6zel minhasirhigin 6tesine gecmesi
gerekmektedir. Bunun icin Oncelikle hastalarin tedavilere eksiksiz ve kisitlanmadan
erigsiminin saglanmasi, sadece biylk sehirlerde degil her hastanin kendi sehrine tedaviye
erisebilmesi, tedavi ve ilagla ilgili sigorta kapsamlarinin genisletiimesi ve glncel piyasa
rakamlarina goére duzenlenmesi, hastalikla iligkili olarak 6zel ihtiyaglarin hastanin 6édeme
glclne bagll olmamasi ve Ulkemizde eksik olan nadir hastaliklarla ilgili ulusal planin bir an
Oonce hazirlanmasi gerekmektedir. Hasta, hasta yakinlari, dernekler, hekimler, siyasi aktorler
ve sektor temsilcileri gibi sorumluluk sahibi tim paydaslarin is birligi ve destegi ile hastalarin

yasadiklari sorunlarin ¢ézimuine énemli katkilar saglayacaktir.
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