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lgi: 13/12/2018 tarihli ve 43452547-120.07-397884 sayil yazimiz.

Nigde Milletvekili Omer Fethi GURER tarafindan verilen “Nadir hastaliklar olarak bilinen
hastaliklarin tedavisine ve bu yonde teshis konulan kisilerin sayisina iligkin” 7/6286 esas numaralt
yazili soru dnergesinin cevabi ektedir.

Arz ederim.
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Nigde Milletvekili Omer Fethi GURER tarafindan verilen “Nadir hastahklar olarak
bilinen hastahklarin tedavisine ve bu yonde teshis konulan Kisilerin sayisina ilisgkin” 7/6286 sira
sayili yazili soru dnergesinin cevabidir.

SORULAR:

1) Nadir Hastaliklar olarak tanimlanan kisilerin sayisi kactir? Hangi hastaliklar Nadir
Hastalign kapsamina girmektedir? Nadir hastaligt olarak tanimlanan hastaligin sebepleri {izerine
arastirma yapimakta midir? Bahsi gecen hastahgm tedavileri i¢in yeterli laboratuvar bulunmakta
mdir?

2) Hastalifin tedavisi i¢in gerekli olan ilaglara, mamalara ulasimin kolaylagtirilmas: yoniine
calisma yapilmig midir?

CEVAPLAR:

1) Bir iilkede veya bir cografi bolgede genel niifusa kiyasla az sayida insanda goriilen
hastaliklar nadir hastalik olarak kabul edilmektedir. Avrupa’da gegerli olan tanima gore nadir
hastalik; genel popiilasyonun 5/10 000’inden daha az insam etkileyen hastalik grubudur.

Nadir hastaliklar; ¢ogu kompleks yapiya sahip, hayat kalitesini diigtiren oldukga heterojen bir
grubu icermektedir. Bugiine dek, 7 ila 8 bin nadir hastalik belirlenmis olup her belirlenen hastalik tip
literatiirlinde diizenli olarak tanimlanmaktadir. Bu hastaliklarin yaklagik olarak %80°1 genetik ve
metabolik %, 20’si ¢evresel kokenlidir.

Giintimiizde, birgok nadir hastaligin sebebi bilinmemektedir. Bu alaninda tibbi ve blllmsel
bilgi yetersizligi mevcuttur. Yogun galigmalara karsin, biiyiik cogunlugunda heniiz kesin bir tedavi
yontemi yoktur.

Bu hastaliklarm karakteristik ozellikleri genellikle sistemik olmasi, ¢ogu orgam ayni anda
etkilemesidir.

% 80 i genetik kokenlidir.

% 65 i ciddi ve yipraticidir.

% 50 si 2 yastan 6nce baglar ve 1 yas 6ncesi ¢ocuklarda 6liimlerin 1/3 tinden, 1-5 yas arasinda
%10, 5-15 yas arasinda %12 sinden sorumludur.

Bu hastaliklar hayatin her déneminde ortaya ¢ikabilmekle birlikte genellikle ilk bulgular
cocukluk déneminde gozlenir. Bu hastalarin gegirdigi siirecin oldukga zor olmasi ve var olan hasta
sayisinin artmasi dolayisiyla, nadir hastaliklarin tani ve tedavisi biiylik 6nem kazanmustir.

Uygun saglik tesisi, uygun tedavi ve uygun tibbi bakim ile bazi hastaliklarda sifa miimkiin
olabilmekte, ilerleyici hasar engellenebilmekte, yasam kalitesi artabilmekte ve saglik tesisine ulagimi
kolaylastirilabilmektedir. Bu nedenle iilkemizde Bakanligimiz koordinasyonunda nadir hastaliklar
ile ilgili bir calisma programi baslatilmigtir. Bakanligimizca Nadir hastaliklar ¢alismalar kapsaminda
- bilimsel damsma komisyonu olusturulmus ve Nadir hastaliklar alaninda yasanilan sikintilan
giderebilmek amaci ile tani, tedavi, aragtirma, bilgilendirme ve referans merkezler konusunda
calismalar yiiriitilmekte olup Ulkemiz, uygulanan tam ve tedavi ydntemleri konusunda OECD
iilkelerinden farklilik gostermemektedir.

Mevcut genel sistemlerinin (USS Bilgi Sistemi, Medula) ICD 10 kodlarina gére kayit tutmast
ve ICD kodlarinm nadir hastaliklar1 igeren bir kodlama bulunmamasi sebebiyle genel nadir verileri
alinamamaktadir. Bu kapsamda, bilgi paylagimi, aglar ve organizasyon eksikliklerine yonelik olarak
iyi uygulama ornekleri incelenmis olup ulusal nadir hastaliklar web tabanli uygulamasinin
olusturulmasi ve veri toplanmasi planlanmaktadir.
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2) Nadir hastaliklarda kullanilan ilaglara ve mamalara (6zel tibbi amagh gidalara) erisim icin
Bakanligimiz tarafindan azami gayret gosterilmekte olup, s6z konusu ilaglarin ve mamalarin iilkemizde
bulunurlugunun saglanmasi igin fiyatlandirma asamasinda bazi ek destekler verilmektedir. Ulkemizde
ruhsatll olarak piyasada bulunmayan ilaglar yurtdigindan temin edilerek hastalaruimizin erigimine
sunulmaktadir. Ayrica zikrolunan tiriinlerin {ilkemizde iiretilmesi i¢in de ¢alismalar yiiriitiilmektedir.

Gostermis oldugunuz ilgiye tesekkiir ederim
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