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TURKIYE BUYUK MILLET MECLISi BASKANLIGINA

Nadir hastaliklar tek ‘tek bakildiginda az sayida insani etkiliyor gibi goriinse de tamami gz Gniine
alindiginda ¢ok biiyiik bir halk saghg problemi ve riski olusturmaktadir. Uluslararas: kaynaklara
gore diinyada 300 milyondan fazla kisi nadir hastaliklarla yagamaktadir; Orphanet ve EURORDIS
kaynaklart bu alanin artik istisnai degil, dogrudan saglik sistemlerinin ana giindemlerinden biri
oldugunu ortaya koymaktadir. Tiirkiye’de hasta drgiitleri ve sivil toplum kuruluglari tarafindan
yaptlan degerlendirmelerde, nadir hastaliklarin her 16 l'(isiden 1’inde goriildiigt, yaklasik 6.000-
8.000 nadir hastalik bulundugu, bunlarin yaklagik yiizde 80’inin genetik kékenli oldugu, hastalarin
yaklagik yarisint ¢ocuklarm olusturdugu ve nadir hastalia sahip ¢ocuklarin énemli bir béliimiiniin

erken yasta yasamin yitirdigi vurgulanmaktadir,

Tiirkiye’de nadir hastaliklar alaninda artik sorunun varhigi degil, ¢6ziimiin neden hizli ve etkili bir
sekilde hayata gecirilemedigi tartigilmaktadir. Saghk Bakanlig: biinyesinde Otizm, Zihinsel Ozel
Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Daire Bagkanlift kurulmus, 2022 sonunda 2023-2027 Nadir
Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plani yayimlanmus, bu planda bes ana baglik altinda
42 hedef ve 44 faaliyet tanimlanmistir. Ayni plan; ulusal nadir hastaliklar veri sisteminin
kurulmasini, nadir hastaliklarin dagihim haritasinin ¢ikarilmasini, ulusal yetim ilag mevzuatinin
gelistirilmesini, tedaviye erisimi hizlandiracak diizenlemelerin yapilmasini, gen tedavileri gibi ileri
tedavilerin sertifikali &zellesmis merkezlerde uygulanmasini ve diinyadaki yeni tedavi
seceneklerinin Tiirkiye’de bulunabilirliinde Avrupa ortalamasimin yakalanmasini hedef olarak
yazmustir. Ne var ki, resm1 belgelerde yer alan hedeflerle sahadaki gerceklik arasindaki mesafe hala
cok biiyliktiir. Saglik Bakanlig: 2025 baginda Nadir Hastaliklar Ulusal Kay1t Sistemi’nde 13 binden
fazla nadir hastahk tanili kisinin kayit altina alindigim agiklamistir. Buna karsilik hasta orgiitleri
Tiirkiye’de yaklagik 5 milyon kiginin nadir hastaliklardan etkilendigini ifade etmektedir. Elbette
bu iki veri aym metodolojiye dayanmamaktadir; ancak resmi kayitlarin meveut haliyle gergek yiikii
tam yansitmadig, tamisiz ve Kayitsiz hasta sayisinin iilkemizde oldukga yliksek oldugu yoniinde
gliclil bir bilgi vermektedir. Tan1 alamayan, yanlis tant alan ya da kurumlar arasinda kaybolan her
hasta i¢in gegen siire yalnizca tibbi degil, ayn1 zamanda sosyal ve ekonomik bir yitkima déniismekte

ve vatandaslarimizin yagamini riske atmaktadir.



Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi’nde de bu alanda 2019°da kurulan nadir hastaliklar odakli arastirma
komisyonunda akademisyenler, uzmanlik dernekleri, hasta dernekleri ve aileler dinlenmis; erken
tani, uzmanlasmig merkezler, epidemiyolojik veri, klinik arastirmalar, yetim ila¢ politikas1 ve
Avrupa Referans Aglari benzeri yapilarla entegrasyon gibi cok temel 6neriler ortaya konmustur.
2025 sonu ve 2026 basindaki TBMM Engelli Bireylerin Sorunlarint Aragtirma Komisyonu
gériismelerinde ise hasta temsilcileri ve aileler, “sorunlar zaten biliniyor, mevzuat var, eylem
planlari var ama giinliik hayatta degisen bir gey yok™ seklinde tepkilerini dile getirerek meselenin
artik bilgi eksikligi degil, agik bir uygulama ve koordinasyon sorunu oldugunu ifade etmigtir. Yine
komisyon tutanaklarinda “kurum kuruma atiyor”, “tek kurum iizerinden ¢6ziim yapacak bir sey
olmal1”, “randevu bulunamiyor”, “mama raporu almak bir ¢ile”, “6ksiiriik cihazi, solunum cihazi
maskesi gibi yasamsal iirlinlerin 8demesi yetersiz” seklindeki ifadeler, ailelerin yasadif: yiikiin ne
kadar agir oldugunu gstermektedir. Bu agidan var olan sorunlar: ortaya koymaktan &te, dogrudan

¢Oziim Onerileri iiretecek ve bunlari hayata gegirmek igin kurumlar1 yonlendirecek bir komisyon

kurulmasinin 6énemi her gegen glin artmaktadir.

Bu nedenle nadir hastaliklar yalnizca saglik hizmetlerinin bir alt basligi olarak ele alinamaz. Bu
alan; tan1 merkezleri, genetik danigmanlik, yenidogan ve risk taramalari, referans laboratuvarlari,
multidisipliner bakim, evde saglik, fizik tedavi ve rehabilitasyon, tibbi cihaz ve sarf malzemesi,
yetim ilag ve gen tedavilerine erigim, egitimde uyum, sosyal yardimlar, ulasim, istihdam ve
psikososyal destek gibi ¢ok sayida bashgin aym anda isletilmesini gerektirmektedir. Nadir
Hastaliklar Federasyonu ile Nadir Hastaliklar Agr’nin son dénem caligmalarinda da saglk
hizmetlerine erigim, genetik taramalar, sosyal destek mekanizmalari, yerli AR-GE, psikolojik
destek, egitimde firsat esitligi, istihdamda ayrimcilifin 6nlenmesi ve hasta derneklerinin karar
slireglerine katilimi1 temel talepler olarak &ne (}ikml$tll‘. Bu talepler miinferit degil, sahadan

yiikselen ortak ve sistematik taleplerdir.

Saglik Bakanligi’nin Tlirkiye Ulusal Genom Projesi, genom merkezi kapasitesinin artirilmasi ve
nadir genetik hastaliklarin tanisina ydnelik galismalar yirlittiigii aciktir. TUSEB ve TUBITAK
tizerinden aragtirma destekleri, klinik aragtirma altyapisi ve tani testlerinin yerli gelistirilmesi
hedefleri de resmi belgelerde yer almaktadir. Ancak bu teknik ve bilimsel basliklarin sahaya giiglii
bigimde yansiyabilmesi igin, ailelerin kapi kap1 dolagmadigi, bagvurularin tek merkezden koordine

edildigi, hangi bagvurunun hangi stirede sonuglanacaginin seffaf bi¢imde ilan edildigi, yetim ila¢



ve ileri tedavi kararlartmin agik ve 6ngoriilebilir kriterlerle verildigi, hasta derneklerinin damsilan
degil karar siireglerine katilan paydaslar oldugu bir modele ihtiyag vardir. Aksi halde nadir
hastaliklarla yasayan bireyler i¢in “strateji belgesi” yalnizca rafta duran bir metin olarak kalacaktir.
Ayrica nadir hastahiklarin ekonomik boyutu da goz ardi edilemez. Eylem planmin kendisi nadir
hastaliklara ait epidemiyolojik, klinik ve ekonomik verilerin hizmet planlamasi ve blitge tespiti igin
gerekli oldugunu agik¢a yazmaktadir. Buna ragmen, ailelerin cebinden yaptig1 harcamalar, yurt
disindan ilag ve cihaz temini, yardimc: ekipmanlarin yetersiz geri ddemesi, uzun yolculuklar ve
bakim yiikii nedeniyle ortaya ¢ikan yoksullagma, héla birgok haneyi tek basina miicadele etmek
zorunda birakmaktadir. Nadir hastalikla yasayan bireyin yasam: sadece ilagtan ibaret degildir;
bakimyi, cihazi, rehabilitasyonu, egitimi, psikolojik destegi ve ailesinin ayakta kalabilmesi de kamu

politikasi konusudur.

Bu nedenlerle; Ttirkiye’de nadir hastaliklarin ger¢ek yayginliginin, tani siirecindeki gecikmelerin,
Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi’nin kapsayicilifinin, referans merkez ve uzmanlagmig tani-
tedavi altyapisinin yeterliliginin, yetim ilag ve ileri tedavilere erigsimdeki engellerin, geri ddeme ve
ruhsatlandirma siireglerinin, genetik test ve tarama kapasitesinin, evde bakim ve rehabilitasyon
hizmetlerinin, tibbi cihaz ve sarf malzemesi desteklerinin, egitim ve istihdamda karsilasilan
ayrnimciliklarin, hasta ve ailelerin maruz kaldigi psikososyal ve ekonomik yiikiin, kurumlar arast
koordinasyon eksikliginin ve 2023-2027 Nadir Hastaliklar Saghk Strateji Belgesi ve Eylem
Plam’nd'a yer alan hedeflerin ne 6lgiide uygulandifinin biitlin yonleriyle incelenmesi; Saglik
Bakanlig1, Sosyal Giivenlik Kurumu, Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi, Milli Egitim Bakanligi,
Galisma ve Sosyal Giivenlik Bakanligi, TUSEB, TUBITAK, iiniversiteler, meslek orgiitleri ve
hasta dernekleri arasinda etkili, hizli ve hesap verebilir bir nadir hastalik ydnetigim modelinin
olusturulmasi; tanidan tedaviye, sosyal destekten bilimsel aragtirmaya kadar titm siirecleri
kapsayan kalic1 ve baglayici ¢6ziim Gnerilerinin geligtirilmesi ve uygulanmasi igin tiim adimlarin
atilmasi amaciyla Anayasa’nin 98’inci ve Tiirkiye Biyiik Millet Meclisi Igtiiziigii’niin 104 ve
105’inci maddeleri uyarinca bir Meclis Aragtirma Komisyonu kurulmasimi arz ve teklif ederim.
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