_NADIR HASTALIKLARIN\
uOKENLERT VE OZELLEKLER]

Hemen hemen tim genetik hastaliklar
nadir hastaliklardir; ancak her nadir
hastalik genetik hastalik degildir.
Ornegin ¢ok nadir bulasici hastaliklar
ve bunlarin yani sira otoimmun
hastaliklar ve nadir goérilen kanserler
bulunmaktadir.

Nadir hastaliklar, ciddi, cogunlukla
kronik ve ilerleyici hastaliklardir.
Proksimal spinal muskiiler atrofi,
nérofibromatoz, cam kemik hastaligi,
kondrodisplazi veya Rett sendromunda
oldugu gibi bircok nadir hastalikta,
belirtiler dogumda veya ¢ocukluk
doneminde gozlenebilmektedir. Ancak,
nadir hastaliklarin %50'den fazlasi
(6rnegin Huntingon hastaligi, Crohn
hastaligi, Charcot-Marie-Tooth
hastaligi, amiyotrofik lateral skleroz,
Kaposi sarkomu veya tiroid kanseri)
eriskinlik doneminde ortaya
citkmaktadir.

NADIR HASTALIK NEDIR?

“Nadir hastaliklar,” genel nufusa kiyasla az
sayida insanda gérilen hastaliklar ve bu
hastaliklarin nadir olarak gérilmesiyle ilgili
olarak ortaya cikan belirli sorunlardir.
Avrupa’da, 2000'de 1 kigide gérulen hastahklar
nadir kabul edilmektedir. Hastalarin yaklasik
%50'sini cocuklar olusturmaktadir.Nadir
hastaliga sahip ¢ocuklarin %30:u’5 yasini
gorememektedir. Bu durumun en.temel
sebebi; nadirhastaliklarin %95'inin
tedavisinim olmamasidir!

Birhastalikbir bélgede nadir géruliirken
baska bir bolgede sik gérulebilir. Ornegin,
genetik kékenli bir anemi olan talasemi Kuzey
Avrupa’da nadir iken Akdeniz boélgesinde
yaygindir. Farkli ¢esitlerinin nadir géruldugu
bircok yaygin hastalik da mevcuttur.
Cogunlukla(%80) genetik nedenlerden
kaynaklanan nadir hastaliklarin yaygin
goruldagu ulkeler arasinda Turkiye de yer
almaktadir. Ulkemizde hala her 5 evlilikten
birinin akraba evliligi olmasi nedeniyle
genetik gecisli ve ¢ekinik olarak kalitilan
bircok nadir hastalik, Avrupa ve ABD'den
daha sik olarak tlkemizde gorulmektedir.
Ulkemizde yaklasik 6-7 milyon kisinin nadir
hastaliklara sahip oldugu tahmin
edilmektedir. Tedavi olanagi bulunmadigi
kosulda Nadir Hastaliklar erken tani ve tedavi
uygulanmadig taktirde kronik, ilerleyici ve
hayati tehdit edici durumla
sonlanabilmektedir.

/WZWW
REHBERLIK VE
ARASTIRMA
MERKEZI



==

NADIR HASTALIGIN TESHIS VE
TEDAVISINDE NE GiBiIBIR
ILERLEME ONGORULUVOR?

BILIM, TUM NADIR HASTALIKLAR
ICIN BAZI VANITLAR
SAGLAVABILIR. GUNUMUZDE
BIVOLOJIK ORNEKLERIN TESTI
ILE YUZLERCE NADIR
HASTALIGIN TESHiISI
KONABILMEKTEDIR. BU
HASTALIKLARIN BAZILARI iCIN
ARSIVLERIN OLUSTURULMASI
ILE HASTALIKLARIN DOGAL
OVHULERI HAKKINDA DAHA
FAZLA BILGi
EDINILEBILMISTIR.
ARASTIRICILARIN
ARASTIRMALARININ
SONUCLARINI PAVLASMAK VE
DAHA ETKILI BiR ILERLEME
KAYDETMEK ICIN AGLARI
KULLANMA ORANI GUN GECTIMCE
ARTMAKTADIR. BIRCOK ULKEDE
NADIR HASTALIKLAR ALANINDA
ULUSAL POLITIKALARLA
SUNULAN BAKIS ACILARI
SAVESINDE VENI UMUTLAR
ORTAVA CIKMAKTADIR.

Cogu nadir hastalik icin hastaligi
tamamen iyilestiren bir tedavi
bulunmamaktadir; ancak uygun tedavi
ve tibbi bakim hastalarin hayat kalitesini
artirabilir ve beklenen yasam sitirelerini
uzatabilir. Bazi hastaliklar konusundaki
carpici ilerlemeler, miicadeleyi
birakmayip arastirma ve sosyal
dayanisma alanlarinda ¢aba sarf etmeye
devam etmemiz gerektigini
gostermektedir.

Bu tur hastaliklardan etkilenenlerin
tuma; teshis stirecinin yaninda ilgili bilgi
ve kalifiye uzmanlara yénlendirilme
konusunda benzer zorluklarla
karsilasmaktadir. Kaliteli saglik bakimina
erisim, genel sosyal ve tibbi destek,
hastaneler arasinda etkili iletisim ve
genel uygulamalar ve bunlarin yani sira
profesyonel ve sosyal entegrasyon ile
bagimsizlik konusunda esit diizeyde
spesifik sorunlar ortaya ¢ikmistir.

Nadir hastaliklardan etkilenen hastalar,
ayni zamanda psikolojik, sosyal,
ekonomik ve kiilturel acidan daha zayif
durumdadir. Uygun politikalarla bu

zorluklarin tistesinden gelinebilir. Yeterli |© .
duzeyde bilimsel ve tibbi bilginin mevcut |

olmamasindan dolayi bir¢ok hastaya
teshis konamamaktadir. Bu hastalarin
hastaliklari tanimlanmamistir. Bunlar,
uygun destegi alma konusunda en ¢ok
guclik yasayan kisilerdir.
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