28 Subat Nadir Hastalklar Giinii

Nadir Hastaliklar giinii her yil Subat ayinin son giintidiir. Giiniin amaci nadir
hastaliklar hakkinda toplumda, saglk endiistrisinde, arastirmacilarda ve politika
belirleyicilerde farkindalik yaratarak nadir hastaliklardan etkilenen yasamlara olumlu
katkilar saglamaktir.

Nadir hastaliklar terimi {ilkelere gore degisse de Avrupa’da goriilme sikligi
1:2000’den daha az olan hastaliklar i¢in kullanilir. Bugiin i¢in tanimlanmis 6000’in {izerinde
nadir hastalik bulunmaktadir. Tek tek nadir olmalarima ragmen yasamin herhangi bir
doneminde 20 kisiden birinde nadir hastalik goriiliir. Nadir hastaliklar diinyada niifusun
%7’sini etkilemekte ve yaklagik 400 milyon hasta oldugu diisiiniilmektedir. Avrupa’da 30
milyon, Amerika Birlesik Devletleri’nde 25 milyon bireyin bu hastaliklardan etkilendigi
ongoriilmektedir. Ulkemizde yaklagik 5-6 milyon kisinin bu hastaliklardan etkilendigi tahmin
edilmektedir. Akraba evliliklerinin sik oldugu iilkemizde sayinin daha yiiksek olabilecegi
diisiiniilmektedir. Hastaliklarin yaklagik %80’1 genetik kokenlidir ve %350’sinde g¢ocuklar
etkilenmektedir. Ik 1 yas igindeki &liimlerin %35’i nadir hastaliklardan kaynaklanmakta,
cocuklarin %30°u bes yasindan dnce kaybedilmektedir.

Bu gruba giren hastaliklara verilen 6nem son yillarda tiim diinyada giderek
artmaktadir. Ulkemizde son yillarda 1000°de 10.7’lere kadar gerileyen bebek oliimlerinin
onemli bir boliimiiniin nadir hastaliklardan kaynaklandig1 6ngoriilmektedir. Ayrica iilkemizde
sikca rastlanan zihinsel ve fiziksel engelliligin bir boliimiiniin de bu hastaliklardan etkilendigi
tahmin edilmektedir.

Diinyada ve iilkemizde nadir hastaliklarin ¢ok 6nemli bir boliimiinii kalitsal metabolik
hastaliklar olusturmaktadir. Kalitsal metabolik hastaliklarin 6nemli bir kisminda erken tani ve
tedavi ile engellilik onlenebildiginden Nadir Hastaliklar Giinlinde bu hastaliklar konusunda
farkindalik olusturmak 6nem kazanmaktadir.

Bu hastaliklarda tan1 koymanin zorlugu, tan1 ve tedavi merkezlerinin, ilgili hekim
sayisinin  yetersizligi, tedavi secgeneklerinin ve erisimin kisithihi§i gibi nedenlerle
hastaliklardan yiiksek oranda etkilenme ve hatta 6liim gozlenmektedir. Bu konuda Diinya
Saghk Orgiitii ve Avrupa Birligi gibi uluslararasi kuruluslar ve ulusal saglik otoritelerini
stratejiler gelistirme konusunda uyarmaktadir. Ulkemizde de uzman saglik personelinin
yetistirilmesi, konuya Ozgii tam, tedavi ve arastirmasi merkezleri kurulmasi konusunda
caligmalara gereksinim vardir. Bu konuda hastaliklarin sikliklarini belirleye yonelik

caligmalar, veri tabanlarmin gelistirilmesi, yeni tedavilerin gelistirilmesi ve politika



belirlenmesinde 6nemlidir. Riskli gruplarin erken tanisinda yenidogan taramalarinin énemi
vurgulanmaktadir.

Nadir hastaliklar konusunda iilkemizde ulusal stratejinin bir an 6nce belirlenmesi
gerekmektedir. Diinyadaki Orneklere benzer olarak uluslararasi standartlarda referans
merkezlerinin olusturulmasi, ulusal kayit sisteminin, erken tami ve tedavi olanaklarinin
gelistirilmesi, arastirmalara destek saglanmasi sonucunda nadir hastaliklar konusu tilkemiz ve

hastalarimiz daha iyi bir duruma gelebilecektir.



