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SMA nadir goriilen ve gen bozuklugundan kaynaklanan, oliimciil olabilen bir kas
hastalifidir. SMA'li ¢ocuklarin aileleri, zamanla yarisarak ¢ocuklarimin gerekli gordiikleri
tedaviye erisebilmesi i¢in bagis kampanyalar1 diizenlenmektedir. Bugiine kadar tip diinyasinda
SMA'nin tedavi edilemeyen bir hastalik oldugu ifade edilse de son yillarda gelistirilen ilaglar

ile bu yaygin goriis degismeye baslamigtir.

SMA'nin anne babanin tagiyici olmasi durumunda her canli dogumda goriilme oraninin
4'te 1 oldugu, her 4 gebelikte 1 goriildiigii, toplumda tastyicilik oraninin ise her 50 kiside 1
oldugu ve canli dogumlarda da 20 binde 1 oraninda ortaya ¢ikma olasihfinin bulundugu

bilinmektedir.

2019 Ekim ayinda Meclis ¢atis altinda “ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin
Tedavisi Bilinmeyen Diger Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri ile Bu
Hastaliklara Sahip Kisiler ve Yakinlarmin Yasadiklart Sorunlarin ve Cozlimlerinin
Belirlenmesi Amaciyla Kurulan Meclis Arastirmasi Komisyonu” kurulmus ve komisyon

raporunu 2020 Nisan ayinda yayinlamistir.

Komisyonun raporunun 233. sayfasindaki “Nadir Hastaliklara Yénelik Oncelikli Oneriler”

bosliimiinde yer alan bagliklardan dne ¢ikanlar sunlardir:

e ALS, SMA, DMD, MS ve diger nromuskiiler hastaliklar i¢in meveut durumda var olan
“Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”nin etkin olarak calismas: ve stirdiiriilebilirligi
saglanmalidir. Bu baglamda, “Néromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”ne yonelik altyapi

kosullari, gorev, yetki ve sorumluluklarinm yer aldig1 mevzuat diizenlemelidir.



Wb

e ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklar konusunda ulusal veri tabam
olusturulmali, veri seti standartlar1 belirlenmeli ve verilerin veri tabanina uluslararast
kodlama sistemleri kullanilarak (OMIM numarasi, orhpanumber, ICD kodlar1) diizenli
olarak girilmesi saglanmalidir.

e “Byvlilik Oncesi SMA Tarama Programi™nin tarama programlarina dahil edilmesi
saglanmalidir. Bu ve benzeri programlar sonucunda SMA, DMD gibi genetik gecisi
kanitlanmus bir nadir hastalik tastyicis olan ¢iftlerin belirlenen genetik hastaliklar tam
merkezlerine yonlendirilerek genetik danigmanlik, prenatal tani ve tireme tercihleri
konusunda bilgilendirilmeleri saglanmalidir.

e SGK tarafindan finansmani saglanan tibbi malzeme ve cihazlarin kapsami ve miktari
artirilmali ve SGK tarafindan finansman saglanmayan (oksiiriik cihazi vs.) tibbi
cihazlarin 6deme kapsamina alinmasi saglanmalidir.

e Kronik nadir hastahfi olan kisilerin saglik raporlarmin ve regete islemlerinin
kolaylagtirilmasim ~ saglayacak diizenlemeler yapilarak hastalarm bu islemleri
yiirtitiirken yasadig1 zorluklar giderilmelidir.

e Engelli bireylerin evde bakim destek {icretinden yararlanabilmesi i¢in meveut kriterler
kolaylastirilarak, hanenin geliri yerine engelli bireyin gelirinin esas alindig1
diizenlemeler yapilmalidir.

e Okul binalarimn erisilebilirligi ile ilgili yasanan sorunlarin en aza indirilebilmesi amaci
ile Milli Egitim Bakanhig1 biinyesinde agilmus, her tiirde ve kademede hizmet sunan
okullarin evrensel tasarim ilkeleri dogrultusunda engelli erisilebilirligine uygun héle

getirilmesine yonelik ¢aligmalar yapilmalidir.

Raporda yer alan bu 6nceliklerin bazilar hala hayata gegirilmis degildir. Komisyon
toplantilarinda vurgulanan ve raporda da gecen bazi yasamsal 6nemde uygulama hala hayata

gecirilmemistir.
Bu baglamda;

1. Sorunun en temel ¢dziimiiniin evlilik veya gebelik dncesi yapilacak olan tastyicilik
taramas1 oldugu Dbilinmektedir. Bu taramamn SGK tarafindan karsilanmasi ve
yayginlastiriimas1 konusunda hala bir somut adim atilmamistir. Uzunca bir sitiredir
konusulan ve hayati nem tasiyan bu taramanin yapilmast i¢in somut bir adim atilacak

midir?
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. PGT, Preimplantasyon Genetik Test ifadesinin kisaltmasidir. Tiip bebek yontemiyle
cocuk sahibi olurken &ncesinde embriyolarin bilinen bir genetik (kalitsal) hastaligin
bulunup bulunmadigi ve gen diziminde anormallikler olup olmadigi y&niinde bir
genetik teste tabi tutulmasi ve aynstrilarak yalmzca saglikli olanlarin anneye
aktarilmasi islemine verilen addir. SMA aileleri i¢in PGT y&ntemi ve tiip bebek yoluyla
cocuk sahibi olmalari halinde masraflarin  higbir bolimii devlet tarafindan
karsilanmamaktadir. Bu hayati 6nemdeki testin SGK tarafindan karsilanmasi igin 2018
yilinda bir yonetmelik ¢ikmis fakat hala yiiriirliige girmemistir. Bunun nedeni nedir?

. Ogzellikle Tip-1 SMA hastalarinin kullanmak zorunda oldugu medikal malzemelerin
SGK tarafindan kismen 6dendigi ve bu durumun da aileleri maddi agidan zorladig
bilinmektedir. Ayrica 2020 yili itibariyla bedeli 25 bin liray1 gegen kstirtme cihazinin
SGK tarafindan geri deme kapsamina ahnmas: da ailelerin 6nemle vurguladifs bir
diger bir taleptir. Genel olarak cihaz ve sarf malzemelerinin geri ddeme tutarlarinin

artirllmasi konusunda bir diizenleme yapilacak midir?

. SMA hastalar1 herhangi bir hastaneye gittiklerinde fizik tedavi hizmetlerinden SGK
kapsaminda yararlanabilmektedirler. Fakat 6zellikle Tip 1 hastalar1 solunum cihazina
bagl olarak yasadiklari igin hastaneye gitmeleri miimkiin olmamaktadir. Evde fizik
tedavi hizmeti ise SGK tarafindan karsilanmamaktadir. Evde tedavi masraflarinin SGK

kapsamina alinmasina yonelik bir ¢aligmaniz olacak midir?

. SMA hastalari i¢in umut olan giincel tedavi yontemleri bulunmaktadir. Amerika’da ve
Avrupa’da onay alan iki farkl ilag piyasaya siiriilmiis ve hastalara umut olmustur. Bu

ilaclarmn tilkemizde de hastalara umut olmasr i¢in adim atilacak midir?

Stz konusu ilaclarin temini icin SGK yetkilerinin iki farkli ifadesi bulunmaktadir; Bu
ifadelerden biri: “Ilaglarin bilimsel verileri yetersiz”, diger ise “Jlac firmalarinin verdigi

fiyat cok yiiksek” seklindedir. Bu a¢iklamalardan hangisi asil gerekgedir?



