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Turkiye Ulusal Nadir

Hastaliklar Saglhk Politikasi

Sevgili Meslektaslarim,

Nadir hastaliklar alaninda saglik
sektdru paydaslarina énemli bir yol
haritasi olacak Nadir Hastaliklar
Saglik Strateji Belgesi ve Eylem
Plani (2023-2028) yayimland..

Bazen bir gdzlemci bazen de su-
regte bizzat yer alan bir eczaci
olarak 2009 yilindan itibaren devam
eden Turkiye Ulusal Nadir Hasta-

lik Politikasi ¢alismalarini sizlere
aktaracagim. Tibbi olarak bir tanimi
olmayan nadir hastaliklar, toplum
genelinde seyrek rastlanan, kronik,
ve genellikle ilerleyen hastaliklardir.!
Bir hastaligin “nadir” olarak nitelen-
dirilebilmesi icin gdrtlme sikliginin
Avrupa Birligi'nde 5/10.000 ve alti
olmasi gerekmektedir. Nadir hastalik
tanimlamasinda kullanilan bu Ust
sinir; Amerika Birlesik Devletle-
ri'nde Ulke nufusu icinde en fazla
200.000, Japonya'da ise en fazla
50.000 kiside gorulen hastaliklar
olarak belirlenmistir.Net tanim dun-
yanin gesitli bolgelerinde farklilik
gosterse de, genel egilim “nadir
hastalik” tanimini gérilme siklig|
temeline dayandirma yonindedir.234
Bu hastaliklarin %71,9'u genetiktir
ve %69,9'u cocukluk caginda ortaya
cikar. DUnya genelinde yaklasik ola-
rak 400 milyon insani etkileyen yak-
lasik 6.000-8.000 arasinda nadir
hastalik bulunmaktadir.® Baska bir
deyisle diinya ntfusunun %6-8'inin;
Avrupa’'da 30 milyon, Amerika Bir-
lesik Devletleri'nde 25 milyon kisi-
nin nadir hastaliklardan etkilendigi
dusundlmektedir. Bu oran tlkemiz
nufusuna uyarlandiginda yaklasik
olarak 5-6,5 milyon arasinda bireyin
nadir hastaliklardan birine sahip
oldugu tahmin edilmektedir. Ancak
Ulkemizde akraba evliliklerinin sik
olmasi (%24) nedeniyle bu rakamin
daha da ytksek olabilecegi diistnul-
mektedire. 2011 yilinda hazirlanan

Yetim ilaclara iliskin Kilavuz tasla-
ginda da Avrupa Birligi ile uyumlu
olarak Ulkemizde nadir hastalik go-
rulme sikligi 5/10.000 ve alti olarak
esas alinmistir.

Her biri tek tek ele alindiginda nadir
hastaliklarin toplumdaki sikligr di-
stk gibi gérunse de bu hastaliklarin
sayisal olarak fazlaligl g6z 6ntinde
bulunduruldugunda etkilenen kisi
sayisinin ¢coklugu ile énemli bir
saglik problemi olarak karsimiza
cikmaktadir.

Nadir hastaliklarin yonetiminde za-
maninda ve dogru taninin ardindan
dogru tedaviye kolay erisim de bu-
yUk 6neme sahiptir. Diger yandan,
nadir hastaliklarin genis yelpaze-
siyle karsilastirildiginda bunlara y6-
nelik gelistirilmis tedavilerin sayisi
oldukga sinirlidir. Bunun en 6nemli
nedeni, s6z konusu hastaliklarin her
birinin gok sinirli sayida kisiyi etki-

Bir hastaligin
“nadir” olarak
nitelendirilebilmesi
icin goriilme
sikliginin Avrupa
Birligi'nde
5/10.000 ve

alt olmasi
gerekmektedir.
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Ulkemizde
yaklasik olarak
5-6,5 milyon
arasinda
bireyin nadir
hastaliklardan
birine sahip
oldugu tahmin
edilmektedir.
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lemesi nedeniyle bunlara yonelik
Ar-Ge calismalari ydrutmenin ¢ok
zorlu ve yuksek maliyetli olmasidir.
Bu sorunun ¢dzilmesi amaciyla,
dunyanin pek c¢ok tlkesinde sinirli
sayida hastaya hitap eden ilaglar
“yetim ilag” olarak tanimlanmis, bu
ilaglarin Ar-Ge faaliyetleri ve paza-
ra erisim stre ve slrecleri cesitli
yasal dizenlemelerle desteklen-
mistir.

Ulkemizde de 2009 yilindan
itibaren nadir hastaliklara y&nelik
yasal dizenlemeler Uzerinde
calismalar devam etmekte olup son
3 yilicerisinde ivme kazandirilmis-
tir.

6 Subat 2019 tarihinde TBMM Ge-
nel Kurulu'nda ALS, SMA, DMD,
MS hastaliklarinda ve tedavisi bilin-
meyen diger hastaliklarda uygula-
nan tedavi ve bakim yontemleri ile
bu hastaliklara sahip kisiler ve ya-
sadiklari sorunlarin ve ¢éztmlerinin
belirlenmesi amaciyla bir Meclis
arastirmasi agilmasina, bu arastir-
may! yapacak bir Meclis Arastirma
Komisyonu'nun kurulmasina dair

karar alinmistir. TBMM karari 9
Subat 2019 tarihli ve 30681 sayili
Resmi Gazete'de yer almistir. 8
Mayis 2019'da baslayan kapsamli
calismalar 21 Kasim 2019'a kadar
devam etmistir. 22 Mayis 2019-23
Ekim 2019 tarihleri arasinda yapi-
lan toplantilarda Kamu Kurum ve
Kuruluslari, Bilim insanlari, STK,
Hasta ve Hasta yakinlari sunumlari
dinlenmistir. Meclis Arastirma Ko-
misyonu Baskani ve Uyeleri tarafin-
dan 8 Kasim 2019 tarihinde istan-
bul Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim
Arastirma Hastanesi ve Prof. Dr.
Mazhar Osman Ruh Sagligi ve
Sinir Hastaliklari Egitim ve Aras-
tirma Hastanesi’'nde incelemeler
yapilmistir. 9 Kasim 2019 tarihinde
TUSEB ziyaret edilerek TUSEB'in
bu alandaki faaliyetleri hakkinda
bilgi alinmistir. Bu ziyaret sirasinda
hasta ve hasta yakinlari evlerinde
ziyaret edilmistir.’”

10 Ocak 2020 tarih ve 244 sayili
“Saglik Hizmetleri Genel Mudurltgu
Daire Baskanliklarinin Gorevlerine
iliskin Yonerge” ile “Otizm, Zihinsel
Ozel Gereksinimler ve Nadir Has-

taliklar Dairesi Baskanligl” kurul-
mustur. TUSEB 2018 yili ‘Tarama
Programlari ve Genisletme Modeli
Raporlari'nda genisletilmis yenido-
gan tarama sistemi igin biyobanka,
referans laboratuvar ve biyoinfor-
matik ag kurulmasi ve Genisletilmis
Evlilik Oncesi Tarama Paneli ile
Talasemi ve SMA eradikasyonu
hedeflenmistir. Yenidogan Meta-
bolik ve Endokrin Hastalik Tarama
Programi (NTP) Ulkemizde Saglik
Bakanligina bagli Halk Sagligi Genel
Mudurlagu Cocuk ve Ergen Sagligi
Daire Baskanlig tarafindan ytratdl-
mektedir. Bu program kapsaminda
taranan hastaliklar arasinda Fe-
nilketontri, Konjenital Hipotiroidi,
Biyotinidaz Eksikligi, Kistik Fibrozis
ve Konjenital Adrenal Hiperplazi
(KAH) vardir. KAH taramasi 2017
yilinda belirlenen pilot illerde bas-
latitmistir ve 2021 yili itibariyle 41
ilde devam etmektedir. Paneldeki
diger hastaliklarin taramasi da tim
Turkiye ¢capinda surdarilmektedir.
Son olarak, 2021 sonu itibariyle,
evlilik 6ncesi ve yenidogan tarama
programina Spinal Muskuler Atrofi
(SMA) de dahil edilmistir. Tum bu
hastaliklara sahip bebeklerde, erken
tani sayesinde, uygun tedavilere
gecikmeden baslanmasi ve alinacak
tedbirlerle hastaliga bagli olusabi-
lecek geri donUsimsUz zararlarin
onlenmesi amaclanmaktadir. Tur-
kiye Buyuk Millet Meclisi 199 sira
sayili Meclis Arastirma Komisyonu
Raporuna gore yenidogan tarama
programi kapsaminda, genisletilmis
yenidogan tarama programina gegis
hedeflenmekte ve bu baglamda ce-
sitli hastaliklarin tarama programina
eklenmesi icin halihazirda galisma-
lar yurutulmektedir. 7

TUSER'in Stratejik Ar-Ge ve s bir-
ligi Projeleri kapsaminda 2022'ye
kadar actigl cagrilar; kronik has-
taliklar, kanser ve nadir hastaliklar
ile ilgili olup, 3 yillik (2020-2023)
butgesi icin 600 Milyon TL onay-
lanmistir. Bireysel ve Déntstimsel
Tip Alani Uygulamali Projesi igin 8
Temmuz 2019'da TUSEB tarafin-
dan cagri acilmistir ve ilgili cagriya
20.000 hasta basvuru yapmistir.?
Basvurulara esasen farkli 104

hastalik kategorize edilerek, kronik
hastaliklar, nadir hastaliklar, kanser
olmak Uzere hastaliklar U¢ gruba
ayrilmistir. Turkiye'de rastlanan

55 nadir hastalik ile nadir gordlen
dogumsal metabolik hastaliklar,
endokrin hastaliklar ve yine nadir
gorilen cocukluk cagi timérleri bu
cagri kapsamina dahil edilmistir.
ik nadir hastalik metabolizmasinin
taranmasina Duchenne Muskdler
Distrofi (DMD) hastaligi ile baslan-
mistir.

Ulkemizde, 2017 yilinda SMA
hastaligl icin gercek anlamda ilk
ilag olan Nusinersen Sodyum et-
ken maddeli spinraza TITCK ve SGK
tarafindan onay almistir. Es zamanli
Tarkiye kendi kriterlerini
olusturmak ve etkinligini arastirmak
icin Turkiye ilag ve Tibbi Cihaz Ku-
rumu Klinik Arastirmalar Dairesi
Baskanligi'nin maddi destegi ile
TR-SMA-01 arastirma kodlu “Nusi-
nersen Sodium ile Turkiye'de Spi-
nal Muskdler Atrofi Tip | (SMA Tip
I) hasta populasyonunda tedaviye
yanit orani ve guvenliligin gézlem-
lendigi cok merkezli, mtudahalesiz,
prospektif, izlem calismasi” Ankara
Universitesi Tip Fakdltesi koordina-
torlugtinde baslatilmistir. Yaklasik
660 SMA Tip 1 hastasi calisma
kapsaminda ilag tedavisi almis-

tir. Ayrica Saglik Bakanligi Saglik
Hizmetleri Genel Madurlugu Nadir
Hastaliklar Daire Baskanliginin ¢ca-
lismalarina temel olusturmustur.
Maliye Bakanligi tarafindan ilacin
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geri 6deme kapsaminda devam
etmesine karar verilmistir. 2022
yili ikinci yarisi itibariyle Ulkemiz
genelinde Nusinersen uyguluma
merkezi sayisi 18 yas alti igin 72, 18
yas Ustu icin 110'dur.®

2014-2018 yillarini kapsayan 10.
Kalkinma Plani'nin Oncelikli D&-
nustm Programlari arasinda yer
alan Saglik Endustrilerinde Yapisal
Donustim Programi altinda “Ulke-
mizde yetim ilaglar alaninda kapa-
site olusturulacaktir” eylemi yer
almaktadir.'12

Bilim, Sanayi ve Teknoloji Bakan-
lig1 Turkiye llag Sektéri Strateji
Belgesi ve Eylem Plani'nda tlke-
mizde nadir hastaliklar konusunda
detayli bir ihtiya¢ analizi yapilmasi
ve bu dogrultuda ulusal yetim ilag
politikasi olusturulmasi hedefi
belirlenmistir. Sanayi ve Teknoloji
Bakanligi tarafindan 2015 ve 2016
yilllarinda hazirlanan, ilag Sektéri
Raporlarinda ise; sektdrin 2023
yilina kadar olan projeksiyonunda
nadir hastaliklar ve yetim ilag ko-
nusunun Ulkemiz acisindan 6nemi
vurgulanmistir!? Bu cercevede
nadir hastaliklar alaninda calisacak
teshis merkezlerinin olusturulmasi
ve envanter kayit sistemi tutulmasi
ve nadir hastaliklar alaninda calisan
uluslararasi network sistemleri
iletisimi saglanmasi hedeflenmistir.
Ulkemizde nadir hastaliklarda kul-
lanilacak ilaclarin gelistirilmesi ve
Uretilmesi icin 6zel politikalar gelis-
tirilecektir.
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Ulkemizde nadir rastlanan
hastaliklarin tedavisinde
kullanilacak ilaglarin

arastirilmasi, gelistirilmesi ve
ruhsatlandirilmasinin tesvik
edilmesi ile bu hastaliklara

yonelik yetim ilaglarin tanimlama
kriterlerinin belirlenmesi ve yetim
olanlarin tanimlanmasina iliskin
usul ve esaslarin dizenlendigi
“Yetim ilaclar Kilavuz Taslag!”
TITCK tarafindan 2016 yilinda
hazirlanmistir. Nadir rastlanan has-
taliklarin tedavisinde kullanilacak
ilaglarin ruhsatlandirilmasi, fiyat-
landirilmasi ve geri 6demesi konu-
larinda ise ayri bir prosedur hentiz
bulunmamaktadir. Yetim ilag veya
tedaviye hizli erisim icin iyi Uretim
uygulamalari (GMP) denetimlerinde
ve ruhsatlandirma sdregleri “yuk-
sek oncelikli” olarak degerlendiril-
meli ve ulusal nadir hastalilar poli-
tikasina uygun bir ruhsatlandirma
mevzuati yayimlanmalidir.

Nadir hastaliklarin haritasinin ¢i-
karilmasi Saglik Bakanligi Saglik
Hizmetleri Genel Mudurlaguntn
uhdesindedir. Konuyla ilgili 2017
yilinda “Nadir Hastaliklar Ulusal
Strateji Belgesi (2018/2023)"

icin calismalar baslatilmistir. Bu
kapsamda Saglik Hizmetleri Genel
Muadurlaga tarafindan Nadir Hasta-
liklar Bilimsel Danisma Komisyonu
olusturulmus ve Uyeler tespit edi-
lerek Komisyonun calisma usulleri
belirlenmistir.

SAGLIK ENDUSTRILERI
YONLENDIRME KOMITESI

Kalkinma Plani Saglik Endustrile-
rinde Yapisal Déntisim Programi
Eylem Plani’'nda ilag ve tibbi cihaz
alaninda saglik, sosyal givenlik,
sanayi politika ve uygulamalarin-
da esgtidim ve yonetimin gelis-
tirilmesi amaciyla yénlendirme
kurulu olusturulmasi politikasina
yer verilmistir. S6z konusu poli-
tika altinda yer alan “Saglik En-
dustrileri Yonlendirme Komitesi
olusturulacaktir” eylemi dogrultu-
sunda, 2015/19 Sayili Basbakanlik
Genelgesi ile Saglik Endustrileri
Yonlendirme Komitesi (SEYK)
kurulmustur.® Boylece tlkemizde
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ilac ve tibbi cihaz sektérinin
glclendirilmesi adina ilgili kamu
kurum ve kuruluslarinin Ust dizey
burokratlarinin yer aldig| tst bir
yap! olusturulmustur. Sekretaryasi
Tirkiye ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu
(TITCK) tarafindan ydratilen
komite, tlkemizde yatirim, dretim,
ihracatin artirilmasi ve teknolojinin
gelistirilmesi icin fiyatlandirma,
geri ddeme, ruhsatlandirma, kamu
alimlari, kamu destekleri, saglik
teknolojisi politikalari, veri ydnetimi,
yerlilesme gibi hususlari batincal
bir sekilde degerlendirmektedir.
Nadir hastaliklarin tedavisine
yonelik olan yetim ilaglarin
Ulkemizde Uretilmesi icin gerekli
sektorel alt yapinin mevcut

oldugu degerlendirilmektedir. Bu
kapsamda SMA hastaligi SEYK
gundemine tasinmistir. Tedavi
surecinde Ulkemize ciddi mali ytk
getirecegi bilinen ve kamu saglig|
acisindan da 6nem arz eden
SMA'nin koruyucu tedavi yontemle-
ri ile elimine edilebilmesine yonelik
gortsmeler yapilmistir. Tarama ve
kontrol programlarinin 6neminin
vurgulandig gorismelerde SMA
hastaligi tani kitinin Glkemizde
uretilmesinin halk sagligi ve saglik
giderlerinin azaltilmasl! acisindan

yararli olacagl konusunda mutabik
kalinmistir. Bu kapsamda, SMA kiti
Uretim potansiyeli veya teklifi olan
firmalar SEYK toplantilarinda su-
numlar gerceklestirmistir. Akabinde
SMA kitinin dlkemizde tretimi pro-
jesine yonelik tavsiye karari hazir-
lanmistir.

Yeniden yapilanma stirecinde,
2015/19 sayili Basbakanlik Ge-
nelgesi yurdrlikten kalkmis olup
2018/15 Cumhurbaskanligi Ge-
nelgesi ile SEYK yeniden ihdas
edilmistir.* Komitenin yapisinda
meydana gelen gtincellemeler dog-
rultusunda SMA tani kitinin Gretimi
projesinin hayata gegirilebilmesi
icin calismalar devam etmektedir.
SMA ile benzer sureclerin diger
nadir gortlen dogumsal metabo-
lizma hastaliklarinda ve otozomal
resesif gecisli nadir tek gen hasta-
liklarinda da hizlica gindeme alin-
masi ve ulusal politika stratejilerinin
gelistirilmesi énem arz etmektedir.

ileri duizey genetik ve metabolik
tarama yontemlerinin tip alaninda
kullanima girmesi, nifus artisl,
saglik bakimlarinin gelismesi ve
yasam suresinin artmasi, tani
konulan nadir hastalikli birey
sayisi ve nadir hastalik sayisinin

Ulkemizde, 2017
yilinda SMA hastalig|
icin gercek anlamda
ilkilag olan
Nusinersen Sodyum
etken maddeli
Spinraza TITCK ve
SGK tarafindan onay
almistir.

artmasina yol agmistir. Bu
durum hem klinik hem de
ekonomik analiz ¢alismalari ile
ulusal nadir hastalik haritasinin
olusturulmasi, hastalik
yukandn, maliyetinin, yetim

ilag ihtiyag ve potansiyelinin
belirlenmesi, ulusal yetim ilag
politikalarinin olusturulmasi,
erken tani, tedaviye yanitin
degerlendirilebilmesi ve yeni
ilag gelistirmeye yonelik
yapilacak arastirmalar ile saglik
otoritelerine katki saglanmasi
ihtiyaclarini gindeme tasimistir.
Tum bu sebepler, tlkemizde
multidisipliner yaklasim
sergileyen, gerekli klinik,
laboratuvar ve teknik alt yapinin
saglandigl yetkin ve etkin bir
nadir hastaliklar merkezini
gerekli kilmistir. Son dénemde
ozellikle SMA hastalar!
Uzerinden giindeme gelen nadir
hastaliklar konusunda ¢6zime
odakli galismalar yuratmek
Uzere harekete gecen Ankara
Universitesi bunyesinde 2021
yilinda“Nadir Hastaliklar Uy-
gulama ve Arastirma Merkezi"
kurulmustur.™

Son olarak da 23 Kasim
2022'de Saglik Bakanligi Saglik
Hizmetleri Genel MUdurlagu
Otizm, Zihinsel Ozel Gereksi-
nimler ve Nadir Hastaliklar Daire
Baskanligi tarafindan Nadir Has-
taliklar Saglik Strateji Belgesi

ve Eylem Plani (2023-2028)
yayimlanmistir.'®

Bu alan icin gok dnemli devrim
niteliginde bir politika haline
gelmistir.

Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem
Plani'na katki ve katiim saglayan kuruluslar
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