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KOMiSYON BASKANININ SUNUSU

Miimkiin olan en yiiksek saglik standardina ulasma hakk: olarak tanimlanan “saglik
hakki” temel insan hakki olan “yasama hakki”nin ayrilmaz unsurudur. Saglik hakki;
uluslararasi insan haklari belgeleri, anayasa ve yasalar ile diizenlenmektedir.

1948 tarihli Insan Haklar1 Evrensel Beyannamesi’nin 25/1 inci maddesinde
“Herkesin kendisinin ve ailesinin saglik ve refahi i¢cin beslenme, giyim, konut ve t1bbi bakim
hakku vardwr. Herkes, igsizlik, hastalik, sakatlik, dulluk, yaslilik ve kendi iradesi digindaki
kosullardan dogan gecim sikintisi durumunda giivenlik hakkina sahiptir.” denilmek
suretiyle en temel hak olan “yasama hakki” ¢ergevesinde “saglik hakki”’na yer verilmistir.
Bu maddede saglik hakki, sosyal giivenlik hakki ile birlikte diizenlenmistir.

Saglhk hakki; Diinya Saghk Orgiitii Tiiziigli'nde “Miimkiin olan en yiiksek saglik
standardina sahip olmak, ki, dini, politik inanci, ekonomik ve sosyal durumu
gozetilmeksizin, her insanin temel haklarindan biridir.” seklinde yer almistir.

Anayasamizin 17 nci maddesinde yagama hakki “Herkes, yasama, maddi ve manevi
varligint koruma ve gelistirme hakkina sahiptir.” seklinde tanimlamis ve s6z konusu hakkin
sorumlulugu 56 nc1 maddesinde yer alan “Herkes saglikli ve dengeli bir ¢evrede yasama
hakkina sahiptir. Cevreyi gelistirmek, c¢evre saghgini korumak ve c¢evre kirlenmesini
onlemek Devletin ve vatandaglarin édevidir. Devlet herkesin hayatini beden ve ruh saglig
icinde siirdiirmesini saglama; insan ve madde giiciinde tasarruf ve verimi artirarak,
isbirligini gerceklestirmek amaciyla saglk kuruluslarini tek elden planlayip hizmet
vermesini diizenler. Devlet, bu gorevini kamu ve ozel kesimdeki saghk ve sosyal
kurumlardan yararlanarak, onlart denetleyerek yerine getirir. Saglik hizmetlerinin yaygin
bir sekilde yerine getirilmesi icin kanunla genel saghk sigortast kurulabilir.” hikkmiiyle
devlete yliklenmistir.

Bu cografyada milletimiz Selguklu doneminde baslayip Osmanli doneminde devam
eden, saglik hizmetleri konusunda ¢ok giizel 6rnekleri tarihe sunmustur. Gelisen ve kalkinan
bir tilke olarak Tiirkiye Cumhuriyeti Devleti, kuruldugu giinden beri tarihinde oldugu gibi
saglik konusunda biitiin imkansizliklara ragmen ¢icek, sitma, verem, ¢ocuk felci gibi halk
saglhigini tehdit eden bulasict hastaliklarla fevkalade basarili bir sekilde miicadele etmis,
diger tilkelere basarist ile 6rnek olusturmustur. Bununla birlikte {ilkemiz sadece basarilari ile
degil ayn1 zamanda sundugu tip egitimi ile de en {ist siralarda bulunmakta ve tibbin her

alaninda (bransinda) diinyada tercih edilen iilkelerin basinda yer almaktadir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



_2_

Saglik Bakanligimizin vizyonu; “Saglikli hayat tarzimin benimsendigi, herkesin
saghk hakkina kolaylikla ve yiiksek hizmet kalitesiyle eristigi bir Tiirkiye”, misyonu ise;
“Insan merkezli yaklagimla birey ve toplumun saglik haklini ve saghgim en iist diizeyde
korumak, saglik sorunlarina zamaninda, uygun ve etkili ¢oziimleri yiiksek hizmet kalitesiyle
sunmak” seklinde benimsenmistir.

2002 yilindan itibaren AK Parti iktidar1 doneminde saglik alaninda yapilan
reformlarla son yillarda giderek artan bir sekilde saglik altyapimiz yenilenmekte ve yeterli
héle getirilmeye devam etmektedir. 2003 yilinda hayata gegirilen “Saglikta Doniisim
Program1” kapsaminda; saglik hizmetlerine erisimin kolaylastirilmasi, birinci basamak
saglik hizmetlerinin aile hekimligi sistemi ¢ergevesinde gelistirilmesi, saglik hizmetlerinin
kalitesinin artirilmasi, Saglik Bakanliginin saglik hizmetlerinin planlanmasi ve denetlenmesi
alanindaki roliiniin gii¢clendirilmesi, koruyucu saglik hizmetlerine agirlik verilmesi, saglik
bilgi sistemlerinin gelistirilmesi, tim niifusu kapsayacak bir Genel Saglik Sigortasi
sisteminin kurulmasi hedeflenmistir.

Bu hedefler dogrultusunda yapilan ¢alismalar ile saglik alaninda hizmete ulasim
kolaylasmus, acil hizmetleri, ambulans hizmetleri 112 acil sistemi kurularak 6rnek alinacak
seviyelere ulagsmistir. Ayrica, hastane yatak sayisi 164.000°den 232.000’e, toplam yatak
sayis1 i¢erisindeki nitelikli yatak sayisi ise 18.040’lardan 167.040’lara ve yogun bakim yatak
sayist da 2.214’den 38.098’e ulasmistir. Boylece yapilan icraatlar ve sunulan ist diizey
saglik hizmetleri ile dogusta beklenen yasam siiresi kadinlar i¢in 74,7’den 81 yasa,
erkeklerde 70,5’den 75,6 yasa ylikselmistir.

Sosyal giivenlik alaninda yapilan reformla herkes genel saglik sigortas: kapsamina
alinmis; saglik hizmetine, ilaca ve diger ihtiyaglara ulagimin oniindeki engeller kaldirilmas,
boylece geemiste sik¢a karsilastigimiz ilag kuyruklari, hastanelerde rehin kalma vb.
durumlar ortadan kalkmustir. Saglik hizmetlerindeki bu gelisme toplumda memnuniyetin
artmasiyla sonuglanmstir.

Ancak temel saglik hizmetlerindeki gelismeler ile sik goriilen ve tedavisi miimkiin
olan hastaliklara sahip bireylerin memnuniyeti list diizeye ¢ikarilmis iken; nadir hastaliklara
sahip bireylerin hastaliklarinin tan1 ve tedavisinde zorluklar yasamakta oldugu, hasta ve
hasta yakinlarinin ¢esitli sorunlarla karsilastigi goriilmektedir. Bu hastaliklarin tedavisinde
sinirli sayida ilag bulunabilmekte ve yetim ilag diye adlandirilan bu ilaglara ulagsmak kolay
olmamaktadir. Nadir hastaliklarla miicadele eden hastalarimiz ve onlara sahip ¢tkan, bin bir
zorlukla bas etmeye c¢alisan yakinlarinin karsilagtigi sorunlar1 daha yakindan ele almak ve

¢Oziim yollarim gelistirmek devletimizin gorevlerindendir.
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Bu nedenle Meclisimizde grubu bulunan siyasi partilerin birlikte karar altina aldiklart
Meclis Aragtirmas1 Komisyonumuz, Anayasa’nin 98 inci ve TBMM Ictiiziigii’niin 104 iincii
ve 105 inci maddeleri geregince ALS, SMA, DMD, MS ve heniiz tedavisi tespit edilmemis
hastaliklara, maruz kalan hastalarin mevcut durumlarmi tespit etmek, yakinlarinin
karsilastigi problemlere ¢oziim gelistirmek, yasam kalitelerini artirmak ve toplumda
farkindalik olusturmak amaciyla kurulmus ve c¢alismasini tamamlayarak raporunu
hazirlamistir. Bu ¢alisma, bir son degil baglangi¢ olarak degerlendirilmelidir. Bugiine kadar
oldugu gibi bu hizmetlerin sunulmasmi saglayan Saym Cumhurbaskanimiz ve ilgili
bakanliklar ile yasamanin koordineli olarak ¢alismalarini siirdiirecegine ve gelistirecegine
inantyorum.

Bu vesileyle, Komisyonumuzun ¢alismalarinin ylriitilmesinde desteklerini
esirgemeyen Tirkiye Biiyilk Millet Meclisi Bagskani Sayin Mustafa SENTOP’a;
Komisyonumuzun kurulmasina vesile olan Onergeleri veren tiim imza sahiplerine ve
Komisyonun kurulmasmi destekleyen milletvekillerine; Komisyonumuzda birlikte
calistigimiz tiim {yelerimize; Komisyonumuza bizzat sunum yapan ve sorularimizi
cevaplayan, bilgi, belge sunan ve calismalarimiza katk: saglayan tim resmi kurum ve
kuruluslara, sivil toplum kuruluslarima, akademisyenlere, diizenledigimiz ¢alisma
ziyaretlerimizde bizleri misafirperverlikle agirlayan kurumlara, sivil toplum kuruluslarina
ve kiymetli ailelere; raporun hazirlanmasinda gorev yapan danisman akademisyene,
kurumlardan gelen degerli uzmanlara ve sekretaryada calisan gorevlilere en icgten

tesekkiirlerimi sunarim.

Dr. Ahmet DEMIRCAN
Samsun Milletvekili
Komisyon Bagkani
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ONERGE METINLERI

1. Kiitahya Milletvekili Ali Fazil KASAP ve 27 Milletvekilinin, ALS
hastalarimin sorunlarmmin tiim yonleriyle arastirilarak bunlarin ¢6ziimii icin
yapilacaklarin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin

onergesi. (10/184):

TURKIYE BUYUK MILLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Amyotrofik lateral skleroz (ALS) hastalig: tiim sinir sistemini etkileyen ve yasami
zorlastiran bir hastaliktir. Tiirkiye’de Amyotrofik lateral skleroz (ALS) hastaligindan
etkilenen 10 bin kisi bulunmaktadir. Amyotrofik lateral skleroz (ALS), ayn1 zamanda motor
ndron hastalig1 olarak da anilan, merkez1 sinir sisteminde, omurilik ve beyin sap1 ad1 verilen
bolgede motor sinir hiicrelerinin (ndronlar) kaybindan ileri gelen bir hastaliktir. Veriler,
diinya niifusunun yiiz binde 2-6 kadarinin ALS hastas1 oldugunu gosteriyor. Bu rakamlar
dogrultusunda Tiirkiye’de toplamda 10 bin {izerinde ALS hastas1 oldugu sdylenebilir.
ALS’nin en sik goriilen formunda (%90-95) herhangi tanimlanan bir neden saptanmazken,
ylizde 5-10’unu olusturan formunda genetik gecis s6z konusudur. Hastalik siklikla 50-65 yas
araliginda ortaya ¢ikar. Genetik gegisli formlarda daha erken baslangi¢ miimkiindjir.

Maalesef ALS’nin heniiz kesin tedavisi yok. Yine de, yeni ilag ¢alismalari yogun
olarak siiriiyor. Ote yandan, hastanin miimkiin oldugunca rahat ettirilmesi, normal yasamini
siirdiirmesini saglayacak tedbirler alinmasi ¢ok 6nemlidir. ALS hastalarinin %90°1 ortalama
bir y1l iginde yataga ve baskasinin bakimina muhta¢ duruma gelmektedir. Zamaninda gerekli
tibbi destek ve uygun bir bakim verilmeyen hastalar 2-5 yil i¢cinde kaybedilmektedir. Bu
nedenle ALS hastalarinin bakimi yasamsaldir. Tiirkiye’de hasta bakimi tamamen aile
bireyleri tarafindan gerceklestirilmektedir. Bakim verecek yakini olmayan ALS hastasi
sahipsizdir. Hastanelerde veya 6zel bakim evlerinde bakim verilmesi ancak ¢ok sinirli siirede
olabilmektedir. Huzur evlerinde ise ALS hastasi, gerek 60 yas siir1 gerekse 24 saat bakim
gerektiren bir hastalik olmasi nedeniyle kabul edilmemektedir. Baz1 hasta yakinlar1 evde
bakim parasi almaktadir. Ama birgok hasta yakini mevcut gelir durumu el vermedigi i¢in bu
haktan yararlanamamaktadir. ALS hastaligi teshisi ve solunum fonksiyon testleriyle
diyafram tutulumu tespit edilmesi kosullart solunum cihazi 6denmesi igin yeterli kosul
olmalidir. ALS hastalarinin temel yasamsal destegini saglayan solunum cihazi (Ventilator)

konusu yasamsaldir. Saglik kurulu raporlarinda Ventilatér kullanmasi zorunludur ibaresi
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mevcut iken SGK deposundan kullanilmig, bakimi, hijyenik temizligi, garantisi belli
olmayan ikinci el solunum cihazi verilmektedir. Solunum cihazi, akiilii sandalye, oksijen
konsantratorii, jenaratdr/kgk gibi cihazlar iadesi mecburi cihazlardir. SGK 6demesi ile
piyasa fiyat1 arasinda biiyiik fark mevcuttur. Cihazi satin alan hastalar, genellikle bu fark:
odeyerek cihazi temin edebiliyor. Bir¢ok hasta yakimi bu durumdan dolayr magdur
durumdadir.

ALS hastalarina sunulacak olan palyatif bakim olanaklari ve hizmetin iilke genelinde
yayginlastirilmasi, hastalarinin bakimini iistlenen hasta yakinlarinin sorunlarinin ¢éziimd,
saglik, bakim ve sosyal destek hizmetlerine ulasim sikintilarinin giderilmesi ve ALS tanili
hastalarin yagsam kalitesini olumsuz etkileyen sorunlarin tespit edilmesi ve ALS hastalig ile
ilgili neler yapilabileceginin tespiti amaciyla Anayasa’nin 98’inci maddesi ve TBMM
I¢tiiziigiiniin 104 ve 105’inci maddeleri geregince Meclis arastirmasi agilmasini arz ve talep

ederiz.

1) Ali Fazil KASAP Kiitahya
2) Kemal ZEYBEK Samsun
3) Kadim DURMAZ Tokat

4) Mahmut TANAL Istanbul
5) Cavit ARI Antalya
6) Aydm OZER Antalya
7) Ayhan BARUT Adana

8) Tirabi KAYAN Kirklareli
9) Serkan TOPAL Hatay
10) Kazim ARSLAN Denizli
11) Nurhayat ALTACA KAYISOGLU Bursa
12) Tufan KOSE Corum
13) Alpay ANTMEN Mersin
14) Siileyman BULBUL Aydin
15) Omer Fethi GURER Nigde
16) Fikret SAHIN Balikesir
17) Vecdi GUNDOGDU Kirklareli
18) Kamil Okyay SINDIR [zmir

19) Orhan SUMER Adana
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20) Faruk SARIASLAN Nevsehir
21) Atila SERTEL Izmir

22) Ahmet KAYA Trabzon
23) Ozcan OZEL Yalova
24) Candan YUCEER Tekirdag
25) Haydar AKAR Kocaeli
26) Baha UNLU Osmaniye
27) Sevda ERDAN KILIC [zmir

28) Servet UNSAL Ankara
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2. Kiitahya Milletvekili Ali Fazil KASAP ve 24 Milletvekilinin, SMA
hastalarimin  sorunlarmnin tiim yoénleriyle arastirllarak bunlarin ¢6ziimii i¢in
yapilacaklarin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin

onergesi. (10/185):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) 6lumcil ve ilerleyici 6zellikler gosteren bir kas ve
sinir sistemi hastaligidir. Tiirkiye’de 2017 yili basindaki SGK kayitlarina gére 1300’e yakin
SMA hastasi bulundugu bilinmektedir. Bu hastaligin dort tipi bulunmaktadir ve en agir tiiri
olan 1. tipte hastalar bebeklik ¢aginda, cogunlukla iki yasindan Once yasamlarim
kaybetmektedirler. 2, 3 ve 4 tipinden muzdarip olan hastalar ise yasamlarini engelli bireyler
olarak gecirmektedirler. ABD’li Biogen sirketi tarafindan SMA hastalig1 i¢in tarihte ilk kez
bir ilag gelistirilmistir. Spinraza adli bu ilag 2016 yilinin Aralik ayinda Amerikan Gida ve
ilag Dairesi (FDA), 2017 yilmin Mayis ayinda Avrupa ilag Kurumu (EMA) tarafindan
onaylanmigtir. Bu ilag hastalig1 kisinin genetik yapisindan tamamen silmemekte, ancak
gerekli proteinin iiretilmesi yoluyla hastaligin ilerleyisini durdurmakta ve hastalarda kismi
ilerlemeler saglamaktadir. Bu yolla 1. tip SMA hastalarinin hayatta kalmasin1 saglamakta
bir kisminin fiziksel kazanimlar elde etmelerine de imkan tanimaktadir. 2. ve 3. tip SMA
hastalarinin ise daha Once hastaligin ilerleyisi sebebiyle kaybettikleri desteksiz oturma,
ayakta durma, az sayida hastada ise yiirlime gibi kabiliyetleri geri kazandirmaktadir.

ABD’de doz bagina 125 bin $ fiyatla piyasaya ¢ikan bu ilacin AB iilkelerindeki liste
fiyat: ise doz basma 90 bin € olmustur. Ulkemizde &nce ilag denemeleri kapsaminda 6
bebege, ardindan 2017 y1li baginda insani Amaglh Erken Erisim (EAP) programi kapsaminda
10 bebege bu ilag licretsiz olarak verilmistir. 5 Temmuz 2017 ve 9 Eyliil 2017 tarihlerinde
Saglik Uygulama Tebligi’nde (SUT) yapilan degisiklikler ile Spinraza adli ilag {ilkemizde
solunum cihazina bagli olan veya 1. tip hastalarin hepsi i¢in geri ddeme kapsamina
alinmustir.

SMA hastalarinin ve ailelerinin talebi Saglik Bakanligi’nin diger tipler ve geri kalan
hastalar i¢in de bu ilacin kullanimini onaylamasi ve Sosyal Giivenlik Kurumu’nun bir an
once gerekli caligmalart yaparak ilaci tim SMA hastalar icin geri 6deme kapsamina
almasidir.

Tim SMA hastalarinin ilaca erisiminin saglanmasi, ilact almakta olan 1. tip hastalar

i¢in daha uzun siireli tedavi imkaninin saglanmasi, PGT yonteminin SMA hastalari i¢in geri
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6deme kapsamina alinmasi, ilacin uygulandigi merkezlerin sayisinin artirilmasi, ilacin fiyati
ve hasta sayist ile ilgili spekiilasyonlarin sona ermesi, evlilik 6ncesi taramalara SMA’nin
diger yaygin genetik hastaliklarin dahil edilmesi, yurtdis1 ilag talep formlarmin
doldurulmasinda yasanan zorluklarin giderilmesi ve Tiirkiye’deki SMA hastalar ile ilgili
neler yapilabileceginin tespiti amaciyla Anayasa’nin 98’inci maddesi ve TBMM
I¢tiiziigiiniin 104 ve 105’inci maddeleri geregince Meclis arastirmasi agilmasini arz ve talep

ederiz.

1) Ali Fazil KASAP Kiitahya
2) Aydin OZER Antalya
3) Kemal ZEYBEK Samsun
4) Ayhan BARUT Adana
5) Mahmut TANAL Istanbul
6) Cavit ARI Antalya
7) Kadim DURMAZ Tokat

8) Siileyman BULBUL Aydin

9) Serkan TOPAL Hatay
10) Kazim ARSLAN Denizli
11) Nurhayat ALTACA KAYISOGLU Bursa
12) Alpay ANTMEN Mersin
13) Omer Fethi GURER Nigde
14) Fikret SAHIN Balikesir
15) Vecdi GUNDOGDU Kirklareli
16) Kamil Okyay SINDIR Izmir
17) Orhan SUMER Adana
18) Faruk SARIASLAN Nevsehir
19) Tirabi KAYAN Kirklareli
20) Atila SERTEL Izmir
21) Ahmet KAYA Trabzon
22) Ozcan OZEL Yalova
23) Candan YUCEER Tekirdag
24) Sevda ERDAN KILIC [zmir
25) Servet UNSAL Ankara
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3. Kayseri Milletvekili Cetin ARIK ve 32 Milletvekilinin, SMA hastaligindan
muzdarip vatandaslar ve ailelerinin sorulanlarinin incelenerek bu sorunlarin ¢6ziimii
icin izlenecek yollarin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin

onergesi. (10/281):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLISi BASKANLIGINA

Tiirkiye son yillarda, maalesef liziicli olaylarla bir kas hastalig1 olarak bilinen Spinal
Miiskiiler Atrofi (SMA) ile tanistt. SMA, hareket sinir hiicrelerinden kaynakli noro-
miskiiler bir hastalik olarak tanimlantyor. Son yillarda goriilme siklig1 artan ve kamuoyunun
dikkatini ¢ceken bu hastaligin tedavisi zor ve pahali oldugu i¢in biiyilk magduriyetler
yasanmaktadir. Ailelerin maddi ve manevi olarak yiprandigi konunun tiim detaylariyla
arastirilmasi ve gerekli adimlarin atilmasi hayati 6nem arz etmektedir.

Bu nedenle Anayasa’nin 98. ve TBMM I¢tiiziigiiniin 104 ve 105. maddeleri

geregince bir Meclis arastirmasi agilmasini saygilarimla arz ederim.

1) Cetin ARIK Kayseri
2) Omer Fethi GURER Nigde

3) Sevda ERDAN KILIC [zmir

4) Ayhan BARUT Adana

5) Siileyman BULBUL Aydimn

6) Ozkan YALIM Usak

7) Burhanettin BULUT Adana

8) Orhan SUMER Adana

9) Cengiz GOKCEL Mersin
10) Kadim DURMAZ Tokat

11) Baha UNLU Osmaniye
12) Ali OZTUNC Kahramanmaras
13) Cavit ARI Antalya
14) Serkan TOPAL Hatay

15) Ali Fazil KASAP Kiitahya
16) Vecdi GUNDOGDU Kurklareli
17) Mahmut TANAL Istanbul

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



—-10-

18) Aydm OZER Antalya
19) Tiirabi KAYAN Kirklareli
20) Kazim ARSLAN Denizli
21) Nurhayat ALTACA KAYISOGLU Bursa
22) Alpay ANTMEN Mersin
23) Fikret SAHIN Balikesir
24) Kamil Okyay SINDIR Izmir
25) Faruk SARIASLAN Nevsehir
26) Kemal ZEYBEK Samsun
27) Atila SERTEL Izmir
28) Ahmet KAYA Trabzon
29) Ozcan OZEL Yalova
30) Hiiseyin Avni AKSOY Karabiik
31) Candan YUCEER Tekirdag
32) Haydar AKAR Kocaeli
33) Servet UNSAL Ankara
Gerekce:

Spinal Miskiiler Atrofi (SMA) hareket sinir hiicrelerinden kaynakli néro-miiskiiler
bir hastalik olarak tanimlaniyor. Genler hiicrelerin ¢alisabilmesi i¢in bazi proteinler iiretir.
Gen bozuklugu oldugunda bu proteinler ya hig tiretilemez ya da eksik tretilir. SMA’da 6n
boynuz hiicresinin islevi bozulur ve proteinler gereginden az {iretilir. Bunun sonucunda
viicuttaki istemli hareket eden kaslarda kuvvetsizlik ile erime meydana gelir. Son yillarda
ilkemizde de siklikla goriilen SMA hastaliginin her 6 bin dogumda bir gorildigi
belirtilmektedir.

Goriilme sikligi son yillarda artan SMA hastalig1 4 farkl: tipte goriiliiyor.

SMA TIP 1: Hastah@in belirtileri gocuk yaslarinda kendini gosteriyor. Bu belirtiler
igerisinde yutkunma ve solunum zorlugu, desteksiz oturamama gibi sorunlar goriiliiyor.
Kisinin hayat kalitesini diisiiren SMA Tip 1, SMA tiirleri i¢inde en tehlikeli tiir olarak dikkat
¢ekiyor.

SMA TIP 2: Hastalar baslarim kontrol edebilir. Oturabilirler ancak yatma
pozisyonundan oturma pozisyonuna gelemezler.

SMA TiP 3: Hastalar ayakta durup, yiiriiyebilir.
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SMA TIP 4: Eriskinlerde goriilen bu tiirde kol ve bacaklarda zayiflik vardir. Genel
olarak bu hastalar yiiriiyebilir. Hastalign bu tipi i¢in yas aralig1 yoktur.

Yasam kalitesini diisiiren, 6liimciil sonuglara neden olan bu hastaligin yakin zamana
kadar tam bir tedavisi yok ise de ABD menseili Biogen firmasinin {irettigi “Spinraza” adli
ilag SMA hastalar1 ve aileleri i¢in umut olmustur. Ancak tek bir dozunun binlerce dolar
oldugu ilaca ulasmak ve temin etmek neredeyse imkansiz. Hastalig1 tedavi konusunda yiizde
100 garantisi olmayan ve son derece pahali olan bu ilact SGK, bazt SMA Tip 1 hastalar1 i¢in
ve belirli kosullarda 6deme listesine almistir. Saghk Bakanligi tarafindan kurulan
komisyonun onay1 ile bazi hastalar i¢in 6deme yapilmasi kamuoyunda farkli rahatsizliklarin
olusmasina neden oldu. Tek bir hasta i¢in yillik ilag masrafinin dahi yaklasik 800 bin dolar
civarinda oldugu disiiniildiigiinde binlerce hasta i¢in ortaya g¢ikacak maliyet altindan
kalkacak gibi gériinmiiyor. Ama insan yasami kutsal, insanlarin yasama tutunabilmesi i¢in
de devletlerin sorumluluklarini yerine getirmesi gerekiyor. Gazi Meclisimizin ¢atis1 altinda
kurulacak bir Arastirma Komisyonu ile SMA hastaligi ve bu hastaliginin ¢6zliimii igin
atilacak adimlar, hastalarin ve ailelerinin magduriyetinin giderilmesi noktasinda neler

yapilabilecegi tiim detaylariyla incelenecektir.
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4. Denizli Milletvekili Yasin OZTURK ve 20 Milletvekilinin, SMA hastalariin
sorunlarimin tiim yoénleriyle incelenerek bunlarin ¢o6ziimii i¢in yapilacaklarin

belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin 6nergesi. (10/403):
TURKIYE BUYUK MILLET MECLIiSi BASKANLIGINA
SMA hastalig1 ile iilkemizde miicadele edilmesinin yollarinin arastirilarak gereken

onlemlerin belirlenmesi amaciyla, Anayasa’nim 98’inci ve TBMM Ictiiziigiiniin 104 ve 105

inci maddeleri uyarinca Meclis aragtirmasi agilmasini saygilarimla arz ederim.

1) Yasin OZTURK Denizli
2) Koray AYDIN Ankara
3) Hayrettin NUHOGLU Istanbul
4) Zeki Hakan SIDALI Mersin
5) Feridun BAHSI Antalya
6) Tuba VURAL COKAL Antalya
7) Orhan CAKIRLAR Edirne
8) Hasan SUBASI Antalya
9) Enez KAPLAN Tekirdag
10) Ayhan ALTINTAS Ankara
11) Ahmet CELIK Istanbul
12) Metin ERGUN Mugla
13) Ahmet Kamil EROZAN Bursa
14) Aydin Adnan SEZGIN Aydn
15) Ayhan EREL Aksaray
16) Fahrettin YOKUS Konya
17) Muhammet Naci CINISLI Erzurum
18) Durmus YILMAZ Ankara
19) imam Hiiseyin FiLiZ Gaziantep
20) Bedri YASAR Samsun
21) Dursun Miisavat DERVISOGLU [zmir
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Gerekge:

SMA hastalig1 (Spinal Miiskiiler Atrofi) ya da halk arasinda bilinen adiyla Gevsek
Bebek Sendromu tiim diinyada oldugu gibi lilkemizde de ¢ocuklarin hayatini kaybetmesine
neden olan, sinir hiicrelerini etkileyen bir hastaliktir. Genetik bir hastalik olan SMA hastalig1
nedeniyle ¢ocukluk doéneminde ortaya c¢ikan belirtiler ne yazik ki o6limeciil sonuglar
dogurmaktadir.

Diinyada, onkolojiden sonra en dnemli yer tutan ikinci hastalik grubu arasinda
bulunan SMA hastaligi, tedavisi en zor olan hastaliklarin baginda gelmektedir. Her ne kadar
Saglik Bakanligi SMA hastalariyla ilgili veri paylasmiyor olsa da, lilkemizde toplam SMA
hastasi sayisi bilinen 1000 civarinda oldugu sdylenmektedir.

SMA otozomal ve resesif (¢ekinik) bir hastaliktir. Anne ve babanin tasiyici olmasi
durumunda dogan bebeklerin SMA hastast olma ihtimali 4°te 1°dir. Bdyle bir durumda anne
ve baba hasta degildir, ama her 4 ¢cocuktan biri hasta olabilmektedir.

Tastyicilik orani toplumda 40°da bir olan SMA hastalig1, canli dogumlarda ortaya
¢tkma olasilig1 yaklasik olarak ortalama 10.000’de birdir. SMA hastalikli ¢cocuk dogum
oranmi diislirmek i¢in Evlilik Oncesi ¢iftlere “Preimplantasyon genetik tarama testi”
yapilmasi gerekmektedir.

Motor sinir hiicrelerinin bir mutasyon nedeniyle SMN (Survival of Motor Neuron)
proteinini yeterli miktarda tiretmemesi sonucunda ortaya ¢ikan bu hastalik, uzun yillar tiim
diinyada bebek oliimlerine yol agan genetik gecisli hastaliklar arasinda ilk sirada
gelmekteydi.

Devletimiz, sadece belli bir SMA hasta gurubunu (SMA Tip 1) sosyal giivence altina
alarak tcretsiz tedavi etmektedir, diger SMA hastalik tiirlerini ise kapsam dis1 birakarak
hastalar1 birgok saglik sorunu ile bag basa ¢aresiz birakmaktadir. Ayrica, 6liimciil olan SMA
Tip 1 hastalik tiirline sahip kiigiik ¢ocuklarimiz, devletimizin kendi belirledigi agir saglik
kriterleri yliziinden ilaglarini alamayarak yasamlarimi yitirmektedirler.

SMA hastalart, aileleri, onlarla beraber yasayan kisiler, hastaligin kendine 6zgii agir
kosullar1 sebebiyle, tek baglarina miicadele edememektedir.

SMA ile gelen garesizlik, tibbi, sosyal, ekonomik sorunlarin biiyiikliigii, ilaglar ve
tedavilere olan ¢ok acil ihtiyaglar, devletin ilgili kesimlerince yapilan ve net olmayan
acgiklamalar, dogru bilgiye ulasamama ve fertlerin tek baslarima miicadele edemeyecegi
sorunsallar, bugiin biz parlamenterlere biiyiik bir sorumluluk yiiklemektedir.

Bu nedenle SMA hastaligi ile iilkemizde miicadele edilmesinin yollarmin
arastirilarak gereken Onlemlerin belirlenmesi amaciyla, Anayasa’nin 98’inci ve TBMM
Igtiiziigiiniin 104 ve 105 inci maddeleri uyarinca Meclis arastirmasi agilmasini saygilarimla

arz ederim.
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5. Gaziantep Milletvekili Ali Muhittin TASDOGAN ve 19 Milletvekilinin, DMD
olarak bilinen Duchenne Muskiiler Distrofi hastalarmmin yasadiklar1 sorunlarin
incelenerek bu sorunlarin ¢éziimii icin yapilmasi gerekenlerin belirlenmesi amaciyla

bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin onergesi. (10/585):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Ulkemizde bulunan “DMD (Duchenne Muskiiler Distrofi) hastalarinin yasadig
problemlerin tespiti ve ¢dziimiiniin saglanmasi” amaciyla Anayasamizin 98’inci, Tiirkiye
Biiyiik Millet Meclisi I¢tiiziigiiniin 104’{incii ve 105’inci maddeleri geregince Meclis

arastirmast a¢ilmasini saygilarimla arz ederim.

1) Ali Muhittin TASDOGAN Gaziantep
2) Ayse Sibel ERSOY Adana

3) Cemal CETIN Istanbul
4) Ramazan KASLI Aksaray
5) Baki SIMSEK Mersin

6) Feti YILDIZ Istanbul
7)  Umit YILMAZ Diizce

8) Tamer OSMANAGAOGLU Izmir

9) Metin Nurullah SAZAK Eskisehir
10) Saffet SANCAKLI Kocaeli
11) Hasan KALYONCU Izmir

12) Yiicel BULUT Tokat

13) Ibrahim OZYAVUZ Sanliurfa
14) Esin KARA Konya
15) ismail OZDEMIR Kayseri
16) Halil OZTURK Kirikkale
17) Ibrahim Ethem SEDEF Yozgat
18) Mehmet TAYTAK Afyonkarahisar
19) Ahmet ERBAS Kiitahya
20) Cemal ENGINYURT Ordu
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Gerekce:

DMD (Duchenne Muskiiler Distrofi) her yeni dogan 3500 erkek ¢ocugunun birinde
ve ¢ok nadir olarak kiz ¢ocuklarinda da goriilen genetik bir kas hastaligidir. Nadir hastaliklar
icinde en sik goriilen &liimciil gocuk hastaligidir. Ulkemizde epidemiyolojik ¢alismalar
yetersiz olsa da Tiirkiye’de 15 bin DMD hastasi oldugu tahmin edilmektedir.

Tibbi literatiirde yasam siireleri yirmili yaslarin ortasi olarak belirtilse de iilkemizde
bakim standartlarinin yetersizliginden dolay1 13-16 gibi ¢ok geng yaslarda birgok DMD’1i
evladimiz solunum ve kalp yetmezligi nedeniyle hayatlarini kaybetmektedir.

DMD’li bireylerin hayat ve bakim kalitesinin yiikseltilmesi i¢in acilen calisma
yapilmali, diinyadaki bakim standartlari ve en iyi uygulama orneklerinin Tirkiye’ye
getirilmesi i¢in ¢aba gosterilmelidir.

DMD hastalarinin birgok problemleri bulunmaktadir. Bunlar;

e Multi Disipliner DMD Merkezlerinin olmamasi,

e Yetismis uzman eksikligi,

e Ortopedik operasyonlar (Skolyoz vs.),

e Farkindalik Eksikligi ve Kamu Spotu Uygulamasinin bulunmamast,
e Tedaviye yonelik ilag¢ gelistirme ¢abalarinin olmamasi,

e Yeni tedavi yontemlerine erisimde problemler,

e Engelli raporu ve rehabilitasyon sikintilari,

e Egitim esitligi problemleri,

e Engelli haklar1 ve bakim konusundaki problemler,

e Onleyici Tedbirlerin SGK Kapsamina alinmamasi olarak sayilabilir.

Yasanan tiim problemleri degerlendirdigimiz zaman iilkemizde DMD Hastaligina
yonelik ayr1 bir saglik politikasi olmadigr anlagilmaktadir. DMD’li evlatlarimizin bakim ve
rehabilitasyonunda en kiigiik gecikmeye dahi zamanimiz yoktur. DMD hastaligini sona
erdirecek tedavi bulunana kadar ililkemizin bilim insanlarinin Diinya genelinde yapilan
caligmalara katilmalari ve ¢6ziimii bulununcaya kadar DMD’li bireylerin bakim
standartlarinin en st seviyede tutulmasi Tiirk Devlet gelenegindeki “insani yasat ki devlet
yasasin” kutlu seslenisine uygun olacaktir.

Yukarida agiklanan tiim nedenlerden dolayi {ilkemizde bulunan DMD (Duchenne
Muskiiler Distrofi) hastalarinin yasadigi problemlerin tespiti ve ¢éziimiiniin saglanmasi

amaciyla Meclis aragtirmasi agilmasi uygun goriilmektedir.
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6. Kahramanmaras Milletvekili Sefer AYCAN ve 19 Milletvekilinin, DMD
olarak bilinen Duchenne Muskiiler Distrofi hastasi ¢ocuklarin yasadiklar: sorunlarin
incelenerek bu sorunlarin ¢éziimii icin yapilmasi gerekenlerin belirlenmesi amaciyla

bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin onergesi. (10/604):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

DMD (Duchenne Muscular Dystrophy) kas hastaligindan muzdarip ¢ocuklarimizin
hayata tutunabilmeleri ve yasam Kkalitelerini artirabilmeleri adina yasanan sorunlarin
nedenlerinin ve ¢6ziim yollarmm bulunmas: amaciyla Anayasanin 98, I¢tiiziigiin 104 ve 105

inci maddeleri geregi Meclis arastirmasi agilmasini arz ederim.

1) Sefer AYCAN Kahramanmarag
2) Esin KARA Konya
3) Saffet SANCAKLI Kocaeli
4) Muharrem VARLI Adana

5) Mustafa Hidayet VAHAPOGLU Bursa

6) Kamil AYDIN Erzurum
7) Nevin TASLICAY Ankara
8) Hayati ARKAZ Istanbul
9) Metin Nurullah SAZAK Eskisehir
10) Mevlit KARAKAYA Ankara
11) Sadir DURMAZ Ankara
12) Tamer OSMANAGAOGLU Izmir

13) Mustafa Baki ERSOY Kayseri
14) Ahmet ERBAS Kiitahya
15) Arzu ERDEM Istanbul
16) Erhan USTA Samsun
17) Hasan KALYONCU Izmir

18) Halil OZTURK Kirikkale
19) Mustafa KALAYCI Konya
20) Ayse Sibel ERSOY Adana
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Gerekce:

DMD (Duchenne Muscular Dystrophy) her yeni dogan 3500 erkek ¢ocugun birinde
(nadiren olsa da kiz ¢ocuklarinda) goriilen genetik bir kas hastaligidir. Nadir hastaliklar
igerisinde en sik goriilen 6liimciil bir ¢ocuk hastaligidir. Hastalik, kasta bulunan distrofin
isimli proteinin genetik kusur sonucu olusamamasindan ortaya ¢ikar, literatiirde ilk belirtiler
2-5 yas arasinda goziikiir, ge¢ konusma, geg yiiriime, yerden kalkarken dizinden destek alma,
cabuk diismeler, erken yorulmalar, merdiven ¢ikamamama, bu hastaligin belirtileri
igerisinde yer almaktadir, ¢ocuklarin yaslar1 biiyiidiikge yiirlime zorlugu ortaya ¢ikar ve
nihayetinde ¢ocuklar 11°li yaslara dogru tekerlekli sandalyeye mahkim olurlar, 20°1i yaslara
dogru ise solunum ve kalp kaslarinin erimesi sonucu hayata veda ederler. Diinyada iki
milyonun iizerinde ¢cocugun miicadele ettigi bu hastalikla, ilkemizde epidemiyolojik ¢calisma
olmadigindan onbesbin ¢ocugumuzun bu hastalikla miicadele ettigi tahmin edilmektedir.

Her ne kadar literatiir bilgilerinde 20’li yaslarda hayata veda ederler denilse de,
yasam kalitesini arttirmak icin multi disipliner yaklasim gerektiren bu hastalikla ilgili,
iilkemizde hastaliga 6zgii tedavi merkezlerinin az sayida olusu, uzman kadrolarinin az olusu,
cocuklarin yeterli fizyoterapi destegi alamayislari, gerekli bakim ve besleme kosullarinin
olusturulamamasi, yetersiz hidroterapi almalari, ¢ocuklarin kullandigi elektronik destek
materyallerinin (akiilii tekerlekli sandalye, solunum cihazi, oksijen konsantratorii,
saturasyon cihazi) pahali olmasi ve devletin bunlarin bir kismini karsilamasi yedek parca
masraflarini kargilamamasi sorunlar1 yagsanmaktadir.

Yasam kalitesi ve siliresinin Avrupa ve Amerika’daki ¢cocuklara gore bizde diigiik
olmasi bir gergektir. Diger taraftan diinyada DMD {izerine 1000 civarinda tedavi ¢alismasi
vardir ve bunun 39 tanesi faz-3 asamasina gelmistir, oysa lilkemizde bu konu iizerinde
caligmak isteyen bilim insanlarina yeterli imkan verilmemektedir, bilim insanlarimizin
tedavi stirecine katki saglamalari, cocuklarimizin menfaatine olacaktir.

Bu ¢ocuklarimizin hayata tutunabilmeleri ve yasam kalitelerini arttirabilmeleri adina
yasanan tiim bu sorunlarin nedenlerinin ve ¢6ziim yollarinin bulunmasi amaciyla
Anayasanin 98, Ictiiziigiin 104 ve 105 inci maddeleri geregi Meclis arastirmasi acilmasi

uygun olacaktir.
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7. istanbul Milletvekili Mustafa Sezgin TANRIKULU ve 21 Milletvekilinin,
ALS hastalarimin sorunlarinin tiim yonleriyle arastirllarak bunlarin ¢éziimii icin
yapilacaklarin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin

onergesi. (10/734):

TURKIYE BUYUK MILLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Tirkiye’de ALS hastalarina saglik hizmeti verebilecek saglik kuruluslarmin ve
saglik personelinin planlanmasi, tedavi hizmetlerinin niteliginin arttirilmasi ve hastalarin
yasadiklar1 sorunlarin belirlenmesi i¢in konunun arastirilarak alinmasi gereken 6nlemlerin
belirlenmesi amaciyla Anayasanin 98’inci, I¢tiiziigiin 104 ve 105’inci maddeleri geregince

Meclis arastirmasi agilmasi i¢in geregini arz ederiz.

1) Mustafa Sezgin TANRIKULU Istanbul
2) Kadim DURMAZ Tokat

3) Aydm OZER Antalya
4) Ali SEKER Istanbul
5) Ayhan BARUT Adana
6) Kazim ARSLAN Denizli
7) Nurhayat ALTACA KAYISOGLU Bursa

8) Alpay ANTMEN Mersin
9) Siileyman BULBUL Aydm
10) Gamze TASCIER Ankara
11) Kemal ZEYBEK Samsun
12) Cengiz GOKCEL Mersin
13) Serkan TOPAL Hatay
14) Hasan BALTACI Kastamonu
15) Okan GAYTANCIOGLU Edirne
16) Tahsin TARHAN Kocaeli
17) Ulas KARASU Sivas
18) Hiiseyin Avni AKSOY Karabiik
19) Nihat YESIL Ankara
20) Utku CAKIROZER Eskisehir
21) Orhan SARIBAL Bursa
22) Yunus EMRE Istanbul
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8. MHP Grubu adima Grup Baskanvekili Manisa Milletvekili Erkan
AKCAY’mm, SMA hastalarinin sorunlarimin tiim yoénleriyle incelenerek bunlarin
¢oziimii icin yapilacaklarin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi agilmasina

iliskin onergesi. (10/914):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Spinal Miskiiler Atrofi (SMA) kas hastaliginin Tiirkiye’de goriilme sikliginin
saptanmasi, hastalarin yasadiklart sorunlari, sorunlarin nedenleri ve yapilmasi gerekenleri
saptamak {izere Anayasanin 98, I¢tiiziigiin 104 ve 105. maddeleri geregi Milliyetci Hareket

Partisi adina Meclis arastirmasi agilmasini arz ve teklif ederiz.

Erkan AKCAY
Manisa Milletvekili
Grup Bagkanvekili

Gerekcge:

Spinal Muskiiler Atrofi, kisa adiyla SMA, kalitsal ve ilerleyici (progressive) bir kas
hastahigidir. Istemli kaslarin giicsiizliigiine ve erimesine (atrofi) yol acan SMA, sinir-kas
(ndromiiskiiler) hastaliklar1 grubuna dahildir. 3 tipi olan SMA hastaliginin, en tehlikelisi
SMA Tip 1’dir. SMA Tip 1 (Werdnig Hoffmann ) hastaligmin belirtileri ¢ocukluk
yaslarindan itibaren gozle goriilebilmektedir. Bu belirtiler igerisinde; yutkunma ve solunum
zorlugu, desteksiz oturamama gibi sorunlar goriilmektedir.

Genetik bir hastalik olan SMA’ya bati diinyasinda ¢ok sik rastlanmaktadir. Bebek
Oliimlerine neden olan SMA hastaligina son yillarda iilkemizde de ¢ok sik rastlanilmaya
baglanmustir.

Edinburgh Universitesi’nde yapilan arastirmaya gore her 6 bin canli dogumdan
birinde goriilen SMA tanis1; % 95 DNA testi sonucuyla konulmaktadir. Geriye kalan % 5
oranindaki bozukluk diger hasar veren mutasyonlar seklinde gelisebilmektedir.

Genel populasyonda tastyict sikligt 1/40 civarindadir. SMA otozomal ve resesif
(¢ekinik) bir hastaliktir. Her iki ebeveynden bozuk gen ¢ocuga gectiginde ¢ocuk SMA
hastas1 olabilmektedir. Sadece anneden veya sadece babadan bozuk gen aktarimi ¢ocukta

hastalik olusturmamakta, ancak tasiyicilik olusturabilmektedir.
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SMA Tip 1 &liimciil bir kas hastaligidir. Ulkemizde SMA hastalarinin artmasi sonrast
Sosyal Giivenlik Kurumu birtakim diizenlemeler yapmistir. Cok pahali olan SMA Tip 1
ilaglar1 kargilanmaktadir. Ancak SMA tip 2, tip 3 ve tip 4 i¢in bazi sinirlamalar vardir.

Saglik Bakanligr 12 Kasim 2018’de “SMA tip 2, tip 3 ve tip 4 hastalarimin ilaca
erisimi i¢in ¢aligmalara basladiklarini” agiklamistir. Bu agiklama iizerine hastalar, hekimleri
aracihigi ile Tiirkiye flag ve Tibbi Cihaz Kurumuna basvurularini yapmaya baslamistir. Hatta
bazi hastalarin onaylari ¢itkmistir. Ancak SMA tip 2, tip 3 ve tip 4 ilaglariyla ilgili yasal siireg
heniiz tamamlanmadig1 ve Saglik Uygulama Tebligi ¢cikmadigi icin hastalar ilaglarini temin
edememistir. Bu konuda yasal siire¢ hizlandirilmali ve Saglik Uygulama Tebligi acilen
¢ikarilmalidir.

SMA hastaliginin Tiirkiye’de goriilme sikliginin saptanmasi, hastalarin yasadiklari
sorunlarin nedenleri ve alinmasi gereken onlemleri saptamak amaciyla Meclis arastirmasi

agilmasi uygun olacaktir.
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9. Ankara Milletvekili Arife POLAT DUZGUN ve 23 Milletvekilinin, ALS
olarak bilinen amyotrofik lateral skleroz ile kesin tedavisi bilinmeyen diger
hastaliklarda uygulanan tedavi ve bakim yontemlerinin incelenerek bu hastaliklara
sahip kisilerin yasadiklari sorunlarin ¢oziimii icin yapilmasi gerekenlerin belirlenmesi

amaciyla bir Meclis arastirmasi acilmasina iliskin 6nergesi. (10/915):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Tim diinyanin oldugu gibi iilkemizin de 6nemli saglik sorunlarinin baginda gelen
ALS ve heniiz tedavisi tespit edilemeyen diger hastalik tiirleri ile ilgili tedavi ve bakim
yontemleri ile hastalarin ve yakinlarinin problemlerinin belirlenmesi, mevcut durumun tespit
edilerek hastalarin yasam kalitesini artirmaya yonelik ¢alismalar yapilmasi, toplumda
farkindaligin artirilmasi ve uluslararasi saglik kuruluslar ile koordineli bir ¢alisma yiiriiterek
gerekli tedbirlerin alinmasi amactyla Anayasamizin 98’inci ve Igtiiziigiin 104’{incii ve

105’inci maddeleri geregince bir Meclis Arastirma Komisyonu kurulmasini arz ederiz.

1) Arife POLAT DUZGUN Ankara
2) Adnan GUNNAR Trabzon
3) Tillay KAYNARCA Istanbul
4) Selahattin MINSOLMAZ Kirklareli
5) Ali Cumhur TASKIN Mersin
6) Ekrem CELEBI Agr

7) Kadir AYDIN Giresun
8) Tamer DAGLI Adana

9) Ahmet DEMIRCAN Samsun
10) Salih CORA Trabzon
11) Yusuf BASER Yozgat
12) Ramazan CAN Kirikkale
13) Riza POSACI Aydm
14) Ahmet Sami CEYLAN Corum
15) Recep OZEL Isparta
16) ismail TAMER Kayseri
17) Sahin TIN Denizli
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18) Orhan ERDEM Konya
19) Eyiip OZSOY Istanbul
20) Fehmi KUPCU Bolu

21) Abdullah AGRALI Konya
22) Ahmet ZENBILCI Adana
23) Fuat KOKTAS Samsun
24) Mehmet Sait KIRAZOGLU Gaziantep
Gerekce:

ALS, tam adiyla amyotrofik lateral skleroz (ALS), diger adiyla motor ndron hastaligi
olarak da tanimlanmaktadir. ALS beyin sap1 ve omurilik bolgelerinde bulunan motor sinir
hiicreleri ad1 verilen hiicrelerin kaybi neticesinde olusum gdstermeye baslayan 6nemli bir
hastaliktir.

Baslangi¢ belirtileri her hastada ayni olmamakla birlikte kas zafiyeti once bir kas
grubundan baslayarak, yavas yavas diger kas gruplarina yayilmaktadir. Kaslardaki is
gorememenin derecesi ve hastaligin ilerleyisi hastadan hastaya degismekte ve solunum
kaslarinin giderek daha fazla etkilenmesi ve buna bagli solunum giigliigii hastalikta gelinen
son asama olmaktadir.

En sik goriilen motor néron hastaligr olan ALS igin ililkemizde kesin rakamlar
olmamakla birlikte 10 binin {izerinde hasta oldugu 6ngoériilmektedir. Ortalama baslangig yas1
55 yastir. Aile 0ykiistiniin oldugu durumlarda bu yas daha erkene kaymaktadir.

Neden kaynaklandigi heniiz bilinmeyen ALS hastaligmin kesin bir tedavisi
olmamakla birlikte sadece hastanin yasam kalitesini artirmaya yonelik tedavi yontemleriyle
yasam siiresi uzatilabilmektedir. Hastalikta hayatta kalma siiresi genellikle 4-6 yil olarak
verilse de, 10 y1l ve iistiinde yasayan pek ¢ok hasta oldugu gibi iyi bir tibbi ve sosyal destek
ile 20 yildan fazla yasayan ALS hastalar1 da vardir. Ancak ALS hastalarinin yalnizca yiizde
5’inin 20 yildan fazla yasayabildigi belirtilmektedir. Bu nedenlerle hastalarin miimkiin
oldugunca rahat ettirilmesi, normal yasaminm siirdiirmesini saglayacak tedbirler alinmasi
biiyiik 6nem arz etmektedir.

ALS hastalarinin son evrelerine kadar hasta kendi kisisel ihtiya¢larini ve bakimlarini
yapabilmektedir. Ancak kaslarda ¢ok yogun erimeler bas gosterdigi zaman kisi ylirliyemez,
konusamaz ve kollarin1 kullanamaz hale geldigi i¢in disaridan hastaya bakim ihtiyaci igin
yardim alinmasi zorunlu hale gelmektedir. Ozellikle yataga bagli ALS hastalan icin

profesyonel saglik ekiplerinden destek alinmasi ihtiyaci ortaya ¢ikmaktadir.
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ALS hastaligt ilerleyici bir hastaliktir. Yardimci teknoloji iriinleriyle bozulan
fiziksel duruma uygun ¢6ziim bulmak ¢ok zor olmaktadir fakat hastalik kiside zihinsel olarak
bir problem olusturmamaktadir. Bu sebeple hastayla iletisim kurma yollarmin gelistirilmesi
bilyiik 6nem arz etmektedir. Zira ALS hastalar1, yasadiklar1 her seyin farkindadirlar. Isitme,
gorme, dokunma, agri, temas duyulari tamamen saglamdir. En biiyiik sorunlari, bir
rahatsizliklarini, acil durum, tibbi yardim isteme gibi ihtiyaglarint baskalarina
iletemeyisleridir. Bu nedenle ALS hastaliginin ileri asamasinda bile g6z kaslarinin ve
gormenin saglam kalmasi gibi iletisim kurmayi saglayacak faktorler tizerine odaklanmak ve
¢6ziim sunmak gerekmektedir.

Neredeyse giiniin 24 saati hastanin yaninda olan aileler de bu zorlu siiregte bir¢cok
yonden destege ihtiya¢ duymaktadir ALS hastalarinin 6zellikle yasamsal tibbi ihtiyacini bile
karsisindakine iletememesi nedeniyle bakim veren kisiler ve aileler biiyiikk zorluklar
yasamaktadir. Gerek ailelerin gerekse hastalarin yasamlarimi kolaylastirmak i¢in alinacak
onlemlerin belirlenmesi bu sebeple biiyiik 6nem arz etmektedir.

Gilinlimiizde gittikge artan ve ALS gibi sebebi bilinmeyen, tedavi yontemleri heniiz
kesin olarak bulunamamis hastaliklarla ilgili olarak toplumda farkindalik olusturmak ve
toplumu bu konuda bilinglendirmek de bu hastaliklarla miicadele etmek i¢in son derece
onem arz eden konulari teskil etmektedir.

Tim diinyanin oldugu gibi iilkemizin de 6nemli saglik sorunlarinin baginda gelen
ALS ve heniiz tedavisi tespit edilemeyen diger hastalik tiirleri ile ilgili tedavi ve bakim
yontemleri ile hastalarin ve yakinlarinin problemlerinin belirlenmesi, mevcut durumun tespit
edilerek hastalarin yasam kalitesini artirmaya yonelik ¢alismalar yapilmasi, toplumda
farkindaligin artirilmasi ve uluslararasi saglik kuruluslar ile koordineli bir ¢alisma yiiriiterek
gerekli tedbirlerin alinmasi amactyla Anayasamizin 98’inci ve Igtiiziigiin 104’{incii ve

105’inci maddeleri geregince bir Meclis Arastirma Komisyonu kurulmasini arz ederiz.
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10. Samsun Milletvekili Ahmet DEMIRCAN ve 34 Milletvekilinin, ALS, SMA
ve MS hastaliklari ile kesin tedavisi bilinmeyen diger hastaliklarda uygulanan tedavi
ve bakim yontemlerinin incelenerek bu hastaliklara sahip Kkisiler ve yakinlarimn
yasadiklar: sorunlarin ¢oziimii icin yapilmasi gerekenlerin belirlenmesi amaciyla bir

Meclis arastirmasi acilmasina iliskin onergesi. (10/917):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS), Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA), Multipl Skleroz
(MS) ve heniiz tedavisi tespit edilemeyen diger hastalik tiirlerine iliskin olarak mevcut
durumun tespit edilip tedavi ve bakim yontemlerinin belirlenmesi, hastalarin ve yakinlariin
problemlerine iliskin ¢éziim ydntemlerinin gelistirilerek yasam kalitelerinin artirilmasi,
toplumda farkindalik olusturulmasi ve uluslararasi saglik kuruluslari ile koordineli bir
calisma yiiriiterek gerekli tedbirlerin alinmas1 amaciyla Anayasamizin 98 inci ve Igtiiziigiin
104 {incii ve 105 inci maddeleri geregince bir Meclis Arastirma Komisyonu kurulmasini arz

ederiz.

1) Ahmet DEMIRCAN Samsun
2) Ekrem CELEBI Agrn

3) Halis DALKILIC Istanbul
4) Belgin UYGUR Balikesir
5) Fehmi Alpay OZALAN Izmir

6) Ishak GAZEL Kiitahya
7) Asuman ERDOGAN Ankara
8) Sabri OZTURK Giresun
9) Recep SEKER Karaman
10) Emine Sare AYDIN YILMAZ Istanbul
11) Adil CELIK Balikesir
12) Ergiin TASCI Ordu

13) Giilay SAMANCI Konya
14) Selim YAGCI Bilecik
15) Ertung Erkan BALTA Artvin
16) Ramazan CAN Kirikkale
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17) Orhan KIRCALI Samsun
18) Yusuf BASER Yozgat
19) Mehmet ALTAY Usak

20) Hiseyin YAYMAN Hatay
21) Miiserref Pervin Tuba DURGUT Istanbul
22) Miicahit DURMUSOGLU Osmaniye
23) Zafer ISIK Bursa
24) Harun KARACAN Eskisehir
25) Serkan BAYRAM Istanbul
26) Senel YEDIYILDIZ Ordu

27) Serap YASAR Istanbul
28) Ismail GUNES Usak
29) Murat BAYBATUR Manisa
30) Oguzhan KAYA Corum
31) Cigdem ERDOGAN ATABEK Sakarya
32) Hact Bayram TURKOGLU Hatay
33) Haci TURAN Ankara
34) Vildan YILMAZ GUREL Bursa
35) Mustafa ACIKGOZ Nevschir
Gerekce:

Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS), Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) ve Multipl
Skleroz (MS) hastaliklar ile tedavisi heniiz tespit edilemeyen diger hastalik tiirleri tiim
diinyanin oldugu gibi {ilkemizin de 6nemli saglik sorunlarinin basinda gelmektedir. S6z
konusu hastaliklara iligkin olarak tedavi ve bakim yontemlerinin tespit edilmesi, hastalarin
ve yakinlarinin yagam kalitelerinin artirilmasi ve problemlerinin ¢dziime kavusturulmasi
onem arz etmektedir.

Bu hastalik tiirlerinden Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) omurilikte bulunan 6n boynuz
motor sinir hiicrelerini etkileyerek hareket kabiliyetini kisitlayan bir kas hastaligidir. Sinir
hiicrelerinin islevini yerine getirememesine, zayiflamaya ve genellikle oliimciil kas
giigsiizligiine sebep olan SMA’nin goriilme siklig1 diinya genelinde 1/10.000, Tiirkiye’de
1/6.000 olarak gézlemlenmektedir.
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SMA hastaligi bireyler arasi farkliliklar gostermekle birlikte; gevsek kas yapisi,
kuvvetsizlik, yiliriyememe, dilde fasikilasyon, solunum sistemi tutulmasi, azalmis kol-bacak
hareketleri gibi belirtiler gdstermekte ve 6liimciil sonuglara yol acabilmektedir.

SMA hastalig 4 farkl: tipte goriilebilmektedir. Tip-1 spinal miiskiiler atrofi grubunun
en agir seyreden tipidir. Hastalik bebeklerde altinct aydan 6nceki donemde belirti verir. Tip
1 hastas1 bebeklerin biiyiikk cogunlugunun bas kontrolii, kol ve bacak hareketleri yoktur.
Solunum kaslarmin etkilenmesi, dksiirmede giigliik ve solunum yolu enfeksiyonlarindan
dolay1 solunum destegine ihtiya¢ duyarlar.

Tip-2 hastalarinda belirtiler altinct aydan sonraki dénemde goriiliir. Daha 6ncesinde
bebegin gelisimi normaldir. Bu hastalarda bas kontrolii vardir, genellikle oturabilirler ancak
¢ogu yardimsiz ayakta durmayr ve ylirimeyi basaramaz. Ayrica, omurga egrilikleri
(skolyoz), el, ayak ve gogiis duvarinda anormallikler goriilebilmektedir.

Tip-3 hastalarinda baslangi¢ onsekizinci aydan sonradir. Ilk belirtiler hafif olarak
goriilebilmekle birlikte hastalarin ayni yastaki arkadaslariyla benzer fiziksel aktiviteyi
gosterememesine neden olabilmektedir. 20-30 yaslarinda tekerlekli sandalyeye ihtiyag
duyulabilirler. Bu dénemde omurga egrilikleri (skolyoz) gibi iskelet bozukluklarinin
belirginlestigi goriiliir.

Tip-4 yetigkinlikte ortaya ¢ikar. Hastaligin baslangici ve ilerlemesi yavas seyreder.
Hastaligin ilerlemesinde duraklamalar da goriilebilir. Eriskin tip SMA hastalan genellikle
ylriiyebilirler; az sayidaki hasta tekerlekli sandalyeye ihtiya¢ duyar. Kuvvetsizlik yavag bir
bigimde yayilmaktadir.

Diinyada SMA hastalarinin ilaglara erisiminde yiiksek ila¢ maliyetinden dolay1
sikinti yasandigi goriilmektedir. Ancak ililkemizde SMA hastalarinin ilaglara erisiminde
diinyaya Ornek olacak adimlar atilmaktadir. Bu kapsamda SMA hastalarinin tedavilerinin
siirdiiriilebilir olmas1 ve kullanilan ilaglara kesintisiz erisimin saglanabilmesini teminen
Cumhurbaskanimiz Sayin Recep Tayyip ERDOGAN’1n destekleriyle SMA hastalarini ilag
masraflar1 geri 6deme sistemine dahil edilmistir.

SMA ile birlikte 6nemli bir hastalik tiirii olan Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS),
beyin sap1 ve omurilik bolgelerinde bulunan motor sinir hiicreleri adi verilen hiicrelerin
kaybi neticesinde olusum gdstermeye baslayan onemli bir hastaliktir. Baslangi¢ belirtileri
her hastada ayni olmamakla birlikte kas zafiyeti once bir kas grubundan baslayarak, yavas
yavas diger kas gruplarina yayilmaktadir. Kaslardaki is gérememenin derecesi ve hastaligin
ilerleyisi hastadan hastaya degismekte ve solunum kaslariin giderek daha fazla etkilenmesi

ve buna bagli solunum gii¢liigii hastalikta gelinen son asama olmaktadir.
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En sik goriilen motor néron hastaligt olan ALS ig¢in iilkemizde kesin rakamlar
olmamakla birlikte on binin {izerinde hasta oldugu éngoriilmektedir. Ortalama baslangig yast
55 yastir. ALS hastalariin son evrelerine kadar hasta kendi kisisel ihtiyaglarirm ve
bakimlarini yapabilmektedir. Ancak kaslarda ¢ok yogun erimeler bas gosterdigi zaman kisi
yiirliyemez, konusamaz ve kollarini kullanamaz hale geldigi i¢in disaridan hastay: ihtiyaci
i¢in yardim alinmasi zorunlu hale gelmektedir. Ozellikle yataga bagli ALS hastalari igin
profesyonel saglik ekiplerinden destek alinmasi ihtiyaci ortaya ¢ikmaktadir.

Multipl Skleroz (MS) ise merkezi sinir sisteminin bir hastaligidir. MS’te duyma,
gbrme, yiirlime, konusma ve denge gibi merkezi sinir sistemi islevlerinde bazi1 bozulmalar
olabilmektedir. Tiirkiye’de 40 bin civarinda MS hastasinin oldugu tahmin edilmektedir. MS
kadinlarda 2 kat daha sik oldugu gézlemlenmekte ve MS’lilerin yaklasik %70 kadarinin
kadin oldugu tahmin edilmektedir.

Giliniimiizde gittikge artan SMA, ALS, MS ve tedavi yontemleri hentiiz kesin olarak
bulunamamis hastaliklarla ilgili olarak toplumda farkindalik olusturmak ve toplumu bu
konuda bilinglendirmek de bu hastaliklarla miicadele etmek igin son derece Onem arz
etmektedir.

Bahsedildigi lizere 6nemli saglik sorunlarinin basinda gelen ALS, SMA ve MS ile
heniiz tedavisi tespit edilemeyen diger hastalik tiirlerine iliskin olarak mevcut durumun tespit
edilip tedavi ve bakim yéntemlerinin belirlenmesi, hastalarin ve yakinlarimin problemlerine
iliskin ¢6ziim yontemlerinin gelistirilerek yasam kalitelerinin artirilmasi, toplumda
farkindalik olusturulmasi ve uluslararasi saglik kuruluslari ile koordineli bir c¢aligma
yiiriiterek gerekli tedbirlerin alinmas1 amaciyla Anayasamizin 98 inci ve I¢tiiziigiin 104 iincii

ve 105 inci maddeleri geregince bir Meclis Arastirma Komisyonu kurulmasini arz ederiz.
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11. Diyarbakir Milletvekili Semra GUZEL ve 19 Milletvekilinin, SMA ve ALS
hastalarinin ila¢ ve tedaviye erisimde yasadiklari1 sorunlarin arastirilarak yasanan
magduriyetlerin giderilmesi icin alinacak 6nlemlerin belirlenmesi amaciyla bir Meclis

arastirmasi acilmasina iliskin onergesi. (10/920):

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

Son yillarda giderek derinlesen ekonomik kriz, halkin sosyal haklara ve saglik
hakkina erisiminde ciddi aksakliklarin yasamasina neden olmustur. Bunlarin en baginda
gelen ve artik bir halk sagligi sorunu olarak karsimiza ¢ikan ilaglara erisimdeki sorunlar
ciddi magduriyetlerin yasanmasina neden olmustur. laglara ulasamayan hastalarin tedavileri
yarim kalmakta, hasta ve hasta yakinlar1 ciddi magduriyetler yasamaktadir. Bu
magduriyetleri en agir sekilde yasayanlarin basinda SMA ve ALS hastalar1 gelmektedir. S6z
konusu magduriyetlerde ihmali bulunan kurumlarin tespit edilip ilag ve tedaviye erisimdeki
engellerin ortadan kaldirilmasi, yasanan magduriyetlerin giderilmesi amaciyla Anayasa’nin
98’inci Ictiiziigiin 104’iincii ve 105’inci maddeleri geregince Meclis arastirilmasi agilmasini

arz ve teklif ederim.

1) Semra GUZEL Diyarbakir
2) Ayhan BILGEN Kars

3) Tulay HATIMOGULLARI ORUC Adana

4) Kemal PEKOZ Adana

5) Abdullah KOC Agr

6) Berdan OZTURK Agr

7) Dirayet Dilan TASDEMIR Agrn

8) Filiz KERESTECIOGLU DEMIR Ankara

9) Kemal BULBUL Antalya
10) Ayse ACAR BASARAN Batman
11) Necdet IPEKYUZ Batman
12) Mehmet Rustu TIRYAKI Batman
13) Feleknas UCA Batman
14) Erdal AYDEMIR Bingol

15) Salihe AYDENIZ Diyarbakir
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16) Dersim DAG Diyarbakir
17) Musa FARISOGULLARI Diyarbakir
18) Adnan Selguk MIZRAKLI Diyarbakir
19) Hisyar OZSOY Diyarbakir
20) Garo PAYLAN Diyarbakir
Gerekge:

Son yillarda uygulanan yanlis ekonomi politikalar: halkin alim giictinli azalttig1 gibi
halkin sosyal haklara erisiminde de ciddi aksakliklar meydana getirmistir. Pamuk ipligine
bagh iilke ekonomisinin giderek zayiflamasinin, iilke i¢inde uygulanan antidemokratik
uygulamalarin had sathaya ulasmasindan kaynaklandigi uluslararasi medyaya da
yansimistir.

Tiirkiye’de halk dilinde Gevsek Bebek Sendromu olarak bilinen SMA hastalar1 ve
yakinlar1 da tedavide kullanilan ve son derece pahali olan ilaca erisimde ciddi sorunlar
yasamaktadirlar. Gegtigimiz yildan itibaren SGK, hastaligin en agir tipi olan SMA1 i¢in ilag
ticretini karsilarken, yine yasamsal tehlike arz eden SMA2 ve SMA3 igin ilag iicretini halen
karsilamamaktadir. Ilacin bir kutusunun 62 bin Euro olmasi nedeniyle cogunlukla alim giicii
diisiik olan magdur aileler ciddi sorunlar yasamaktadir. Ustelik sdzde iicreti karsilanan
SMAT1 hastaligi i¢in ise Saglik Bakanligi, 6 aydan kiigiik olmasi, agiz yoluyla beslenmesi,
menenjit ya da benzeri hastaligi bulunmamasi gibi kriterler 6ne siirmektedir. Bu durum
ailelerin daha fazla magdur olmalaria sebep olmaktadir.

Avrupa’da SMA hastalarina tip ayrimi olmaksizin ilag temin edilmektedir.
Tiirkiye’de basina yansiyan haberlere gore kesin olmamakla birlikte ortalama her ay 7-8
SMA hastast bebek ilag temin edilemedigi i¢in yagamim yitirmektedir.

Agir bir kas hastalig1t olan ALS (Amiyotrofik Lateral Skleroz) hastalar1 da SMA
hastalar1 gibi tedavi siirecinde agir magduriyetler yasamaktadir. ALS Dernegi tarafindan
Tiirkiye’de tahmini her y1l 1500-4500 civar1 hastaya ALS tanis1 kondugu, toplam 6000-8000
civarinda ALS hastas1 oldugu sdylenmektedir. Saglik Bakanligi ALS hastaligi ile ilgili bir
epidemiyolojik ¢alisma yapmadigindan Tiirkiye’de kag ALS hastasinin var oldugu tam
olarak  bilinmemektedir. Bu  hastalarin  genetik  damismanlii  rutin  olarak
uygulanmamaktadir. ALS hastalarinin ylizde 90°1 5-7 y1l iginde yasamlarini kaybetmektedir.
Kalanlarin yasamini idame ettirebilmesi ve ilerleme kaydetmesi icin evde yogun bakim
ortami olusturulmast gerekmektedir. Bunun i¢in de tibbi cihaz, kesintisiz gii¢c kaynagi, 6zel

bakim, havali yatak gibi ihtiyaglar SGK tarafindan karsilanmadigindan agir magduriyetler
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yasanmaktadir. Yine hastaligin gidisati sirasinda olusacak komplikasyonlar1 6nleyecek
destek cihazlari, pozisyonlandirma cihazi, akiilii tekerlekli sandalye, yatak lifti gibi geregler
SGK kapsami disindadir. Ayrica bilinci yerinde kronik hastalarin bakimi ile ilgili bir
mevzuat da yoktur (evde bakim, giinliik ihtiyaglari, beslenmesi, evde fizik tedavi, iletigim
vs).

Saglik hakki, yerlilik ve millilik kavramlariyla agiklayamayacak kadar evrensel bir
haktir. Dolayistyla halk sagliginda tasarrufa gidilemeyecegi tiim insan haklart kurumlarmin
da malumudur.

Yine 2018’in ilk aylarinda doviz kurlarinda meydana gelen dalgalanmalarla 500’ den
fazla ilacin piyasaya kisith bir sekilde verildigi ortaya ¢ikmistir. Ekonomik krizin her gegen
glin daha da derinlestigi bu siiregte ilaglara erisimde yasanan sikintilar artik, ciddi bir halk
saghgl sorunu olarak karsimiza c¢ikmaktadir. Ilaglara erisim ve tedavi siirecindeki
magduriyetleri en agir sekilde yasayanlarin basinda SMA ve ALS hastalar1 gelmektedir. S6z
konusu magduriyetlerin giderilmesi amaciyla bir Meclis arastirilmasinin yapilmasi talep

ederiz.
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12. Denizli Milletvekili Yasin OZTURK ve 20 Milletvekilinin, SMA ve ALS
hastalarinin yasadiklari sorunlarin arastirilarak iilkemizde bu hastaliklarla miicadele
edilmesi icin alinacak onlemlerin belirlenmesi amaciyla bir Meclis arastirmasi

acilmasina iliskin 6nergesi. (10/921):
TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA
SMA ve ALS hastaliklari ile iilkemizde miicadele edilmesinin yollarinin arastirilarak

gereken dnlemlerin belirlenmesi amaciyla, Anayasa’nin 98’inci ve TBMM Ictiiziigiiniin 104

ve 105 inci maddeleri uyarinca Meclis arastirmasi agilmasini saygilarimla arz ederim.

1) Yasin OZTURK Denizli
2) Ahmet CELIK Istanbul
3) Zeki Hakan SIDALI Mersin
4) Tuba VURAL COKAL Antalya
5) Metin ERGUN Mugla
6) Hasan SUBASI Antalya
7) Feridun BAHSI Antalya
8) Senol BAL Ankara
9) Ayhan EREL Aksaray
10) Fahrettin YOKUS Konya
11) Arslan KABUKCUOGLU Eskisehir
12) imam Hiiseyin FiLiZ Gaziantep
13) Ayhan ALTINTAS Ankara
14) Mehmet Metanet CULHAOGLU Adana
15) Ibrahim Halil ORAL Ankara
16) Dursun Miisavat DERVISOGLU Izmir
17) Umit DIKBAYIR Sakarya
18) Umit BEYAZ Istanbul
19) Ismail KONCUK Adana
20) Aylin CESUR Isparta
21) Behi¢ CELIK Mersin
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Gerekce:

SMA hastalig1 (Spinal Miiskiiler Atrofi) ya da halk arasinda bilinen adiyla Gevsek
Bebek Sendromu tiim diinyada oldugu gibi lilkemizde de ¢ocuklarin hayatin1 kaybetmesine
neden olan, sinir hiicrelerini etkileyen bir hastaliktir. Genetik bir hastalik olan SMA hastalig1
nedeniyle ¢ocukluk doneminde ortaya ¢ikan belirtiler ne yazik ki Sliimciil sonuglar
dogurmaktadir.

Diinyada, onkolojiden sonra en 6nemli yer tutan ikinci hastalik grubu arasinda
bulunan SMA hastalig1, tedavisi en zor olan hastaliklarin baginda gelmektedir. Her ne kadar
Saglik Bakanligi SMA hastalartyla ilgili veri paylasmiyor olsa da, iilkemizde SMA hastasi
sayisinin yaklasik 1000 civarinda oldugu sdylenmektedir.

SMA otozomal ve resesif (¢ekinik) bir hastaliktir. Anne ve babanin tasiyic1 olmasi
durumunda dogan bebeklerin SMA hastas1 olma ihtimali 4°te 1°dir. Bdyle bir durumda anne
ve baba hasta degildir, ama her 4 ¢cocuktan biri hasta olabilmektedir.

Tasiyicilik orant toplumda 40°da bir olan SMA hastaligi, canli dogumlarda ortaya
¢tkma olasilig1 yaklasik olarak ortalama 10.000’de birdir. SMA hastalikli ¢ocuk dogum
disiirmek icin evlilik oncesi ciftlere “Preimplantasyon genetik tarama testi” yapilmasi
gerekmektedir.

Motor sinir hiicrelerinin bir mutasyon nedeniyle SMN (Survival of Motor Neuron)
proteinini yeterli miktarda tiretmemesi sonucunda ortaya ¢ikan bu hastalik, uzun yillar tiim
diinyada bebek olimlerine yol agan genetik gecisli hastaliklar arasinda ilk sirada
gelmekteydi. Devletimiz, sadece belli bir SMA hasta gurubunu (SMA Tip 1) sosyal giivence
altina alarak iicretsiz tedavi etmektedir ve diger SMA hastalik tiirlerini ise kapsam dist
birakarak hastalar1 birgok saglik sorunu ile bas basa caresiz birakmaktadir. Ayrica, 6limciil
olan SMA Tip 1 hastalik tiiriine sahip kiigiik ¢ocuklarimiz, devletimizin kendi belirledigi
agir saglik kriterleri yiizlinden ilaglarini alamayarak yasamlarimi yitirmektedirler.

SMA hastalart, aileleri, onlarla beraber yasayan kisiler, hastaligin kendine 6zgii agir
kosullari sebebiyle, tek baglarina miicadele edememektedir.

Yine kesin tedavisi olmayan bir diger hastalik ALS Hastaligidir (Amyotrofik Lateral
Skleroz), digeri adiyla Motor Noron Hastaligi, beyin sap1 ve omurilik bdlgelerinde bulunan
motor sinir hiicreleri ad1 verilen hiicrelerin kaybi neticesinde olusum gdstermeye baslayan
6nemli bir hastalik tiirtidiir.

ALS hastaliginin goriilme sikligi 100 binde 1°dir. Tiirkiye’de 10 bin civarinda kisinin
bu hastaliktan etkilendigi tahmin edilmektedir. Bu vakalarin %10°u genetik gecis sebebi ile
meydana gelmektedir. ALS Hastalariin %>5°1 20 yildan fazla yasayabilmektedir.
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Hastaligin teshis siirecinde Magnetik Rezonans Goriintilleme (MRI) cihazi
kullanilmaktadir ayrica Elektromiyogram yontemi ile kas ve kan Ornekleri alinip
incelenmektedir.

ALS hastaligimin bilinen kesin bir tedavisi olmamakla birlikte hastalarin yasam
kalitesini saglamak ve hayatta kalma siirelerini uzatmak uygun tedaviler ile miimkiin
olabilmektedir.

ALS ve SMA gibi kesin tedavisi olmayan hastaliklarin miimkiin tedavilerinin
saglanacagi 6zel kliniklere ihtiyag¢ vardir.

SMA ve ALS ile gelen ¢aresizlik, tibbi, sosyal, ekonomik sorunlarin biiylikligii,
ilaglar ve tedavilere olan ¢ok acil ihtiyaglar, devletin ilgili kesimlerince yapilan ve net
olmayan aciklamalar, dogru bilgiye ulagsamama ve fertlerin tek baslarina miicadele
edemeyecegi sorunsallar, bugiin biz parlamenterlere biiylik bir sorumluluk yiiklemektedir.

Bu nedenle SMA ve ALS Hastaliklar ile iilkemizde miicadele edilmesinin yollarinin
arastirilarak gereken onlemlerin belirlenmesi amaciyla, Anayasa’nin 98’inci ve TBMM
I¢tiiziigiiniin 104 ve 105 inci maddeleri uyarinca Meclis arastirmasi agilmasini saygilarimla

arz ederim.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



—34-

TAKDIiM YAZISI

TURKIYE BUYUK MILLET MECLISI
ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger Hastaliklarda
Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri Ile Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve Yakinlarmin
Yasadiklar1 Sorunlarin ve Coziimlerinin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan Meclis
Aragtirmas1 Komisyonu
(10/ 184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917, 920, 921)

Say1  :41367749-130.05-631935 10.03.2020
Konu : Komisyon Raporu

TURKIYE BUYUK MIiLLET MECLIiSi BASKANLIGINA

ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger
Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri ile Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve
Yakinlarinin Yasadiklar1 Sorunlarin ve Coziimlerinin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan (10 /
184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917, 920, 921) Esas Numarali Meclis
Arastirmas1 Komisyonu Anayasa’nin 98’inci ve Ictiiziik’iin 104 ve 105’inci maddeleri
¢ergevesinde ¢alismalarini tamamlamig bulunmaktadir.

08.05.2019 tarihinde goreve baslayan Komisyonun yaptigi c¢alismalar sonucunda
diizenledigi Rapor ekte sunulmustur.

Geregini arz ederim.

Saygilarimla.

Dr. Ahmet DEMIRCAN
Samsun Milletvekili
Komisyon Baskani
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KOMIiSYONUN KURULUSU VE CALISMALARI
A. MECLIS ARASTIRMASI ONERGELERININ KONUSU VE OZETi

27’nci Yasama Donemi’nde, “ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin
Tedavisi Bilinmeyen Diger Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri Ile Bu
Hastaliklara Sahip Kisiler ve Yakinlarimin Yasadiklari Sorunlarin ve Coziimlerinin
Belirlenmesi” amaciyla verilen:

— Kiitahya Milletvekili Ali Fazil KASAP ve 27 Milletvekilinin (10/184), Kiitahya
Milletvekili Ali Fazil KASAP ve 24 Milletvekilinin (10/185), Kayseri Milletvekili Cetin
ARIK ve 32 Milletvekilinin (10/281), Denizli Milletvekili Yasin OZTURK ve 20
Milletvekilinin (10/403), Gaziantep Milletvekili Ali Muhittin TASDOGAN ve 19
Milletvekilinin (10/585), Kahramanmaras Milletvekili Sefer AYCAN ve 19 Milletvekilinin
(10/604), Istanbul Milletvekili Mustafa Sezgin TANRIKULU ve 21 Milletvekilinin
(10/734), MHP Grubu adma Grup Baskanvekili Manisa Milletvekili Erkan AKCAY’ in
(10/914), Ankara Milletvekili Arife POLAT DUZGUN ve 23 Milletvekilinin (10/915),
Samsun Milletvekili Ahmet DEMIRCAN ve 34 Milletvekilinin (10/917), Diyarbakir
Milletvekili Semra GUZEL ve 19 Milletvekilinin (10/920), Denizli Milletvekili Yasin
OZTURK ve 20 Milletvekilinin (10/921) Esas Numaral,

Onergelerinin, 05.02.2019 tarihinde Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi Genel Kurulu
tarafindan kabul edilmesiyle “ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi
Bilinmeyen Diger Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri Ile Bu Hastaliklara
Sahip Kisiler ve Yakinlarmmin Yagadiklart Sorunlarin ve (oziimlerinin Belirlenmesi
Amaciyla” Meclis Aragtirmasi Komisyonu kurulmustur.

08.05.2019 tarihinde ¢alismalarina baslayan s6z konusu Meclis Arastirmasi
Komisyonunun kurulmasina yonelik 6nergelerin gerekceleri incelendiginde 6zetle;

— Amyotrofik Lateral Sklerozun (ALS), beyin sap1 ve omurilikte bulunan motor
sinir hiicrelerinin kaybi sonucu kas hareketlerini etkileyen noérodejeneratif bir hastalik
oldugu,

— Spinal Muskiiler Atrofinin (SMA), omurilikte bulunan 6n boynuz motor sinir
hiicrelerini etkileyerek hareket kabiliyetini kisitlayan bir kas hastalig1 oldugu,

—  Multipl Sklerozun (MS), merkezi sinir sistemini etkileyen otoimmiin bir hastalik
oldugu,

—  Duchenne Muskiiler Distrofinin (DMD), her yenidogan 3.500 erkek ¢ocugunun

birinde ve ¢ok nadir olarak da kiz ¢ocuklarinda goriilen genetik bir kas hastaligi oldugu,
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— ALS, SMA, DMD, MS ve heniiz tedavisi tespit edilemeyen diger hastalik
tlirlerinin tim diinyada oldugu gibi iilkemizde de 6nemli saglik sorunlarinin basinda geldigi,

— Bu hastaliklarla ilgili tedavi ve bakim ydntemlerinin belirlenmesinin, hasta ve
hasta yakinlariin sorunlarmin tespitinin, mevcut durumun saptanmasiyla hastalarin yasam
kalitesini artirmaya yonelik c¢alismalarin yapilmasinin ve sdz konusu hastaliklarla
miicadelede toplumsal farkindalik olusturulmasinin hayati 6nem arz ettigi,

— Bu hastaliklara sahip kisilerin rahat ettirilmesi ve normal yasamini
siirdiirebilmesini saglayacak bakim ve sosyal destek hizmetlerinin niteliginin artirilmasi
gerektigi,

— Bu hastaliklara sahip kisilerin gereksinim duydugu solunum cihazi, akiili
sandalye, oksijen konsantratorii ve jeneratdor gibi cihazlara erisimin kolaylastirilmasi
gerektigi,

— S0z konusu hastaliklar alaninda yetismis uzman sayisinin ve tedaviye yonelik
ilag gelistirme ¢abalarinin artirilmasi ile hastaligi onleyici ya da hastanin hayat kalitesini
artirict bazi ilag ve ekipmanlarin temininde yasanan maddi sikintilarla miicadelede kamu
kurumlarinin destegine ihtiya¢ duyuldugu,

— S6z konusu hastaliklarin siire¢ icerisinde duyu kayiplarina sebebiyet vermesi
nedeniyle hastalarin c¢evreleriyle kurduklari iletisimin azaldigi, hastalarin yasadiklari
iletisim problemlerinin giderilmesine yonelik yeni iletisim kurma yollarinin gelistirilmesi
gerektigi,

— Bu hastaliklara yonelik tedavi ve bakim yontemlerinin belirlenmesi, hasta ve
hasta yakinlariin sorunlarina yonelik ¢oziim yontemleri gelistirilerek yasam kalitelerinin
artirilmasi, toplumsal farkindalik olusturulmasi ve uluslararasi saglik kuruluslar ile
koordineli bir ¢alisma yiiriitiilerek gerekli tedbirlerin alinmasi gerektigi,

konularina vurgu yapilmistir.
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B. KOMISYONUN KURULUSU, GOREV SURESI VE KOMISYON
UYELERI

Anayasa’nin 98’inci, Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi I¢tiiziigii’niin 104 ve 105’inci
maddeleri geregince verilmis olan (10 / 184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917,
920, 921) esas numarali Meclis arastirmasi onergeleri, Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi Genel
Kurulunun 05.02.2019 tarihli 48’inci Birlesiminde goriisiilmiistiir. Bu gériigmelerden sonra,
onergelerde belirtilen hususlarla ilgili bir Meclis Arastirmasit Komisyonu kurulmasina karar
verilmistir. Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisinin bu konudaki 1208 sayili Karar1 09.02.2019
tarihli Resmi Gazete’de yayimlanmistir. S6z konusu Kararda; Meclis Arastirmast
Komisyonunun 12 tiyeden olusmasina, Komisyonun ¢alisma siiresinin baskan, bagkanvekili,
sozcli ve katip se¢imi tarihinden baglamak iizere 3 ay olmasina ve gerektiginde ¢aligmalarini
Ankara disinda da yapabilecegi hususlarina yer verilmistir.

Tirkiye Biiyik Millet Meclisi Genel Kurulunun 08.05.2019 tarihli 75’inci
Birlesiminde Komisyona iiye se¢imi yapilmistir. Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisinin bu
konudaki 1216 sayili Karar1 14.05.2019 tarihli Resmi Gazete’de yayimlanmistir.

Komisyon, Meclis Baskanligimmin cagrisi iizerine yapilan 08.05.2019 tarihli ilk
toplantisinda Baskan, Baskanvekili, S6zcii ve Katip se¢imini gergeklestirmistir. Bu secimde
Komisyon, hazir bulunan iiyeler arasindan en yaslt liye sifatiyla Samsun Milletvekili Dr.
Ahmet DEMIRCAN’1n gegcici baskanlhiginda toplanmistir. Yapilan gizli oylama sonucu
Komisyon Baskanligia Samsun Milletvekili Dr. Ahmet DEMIRCAN, Baskanvekilligine
Usak Milletvekili Ismail GUNES, Komisyon Sozciiliigiine Hatay Milletvekili Hac1 Bayram
TURKOGLU ve Komisyon Katipligine Ankara Milletvekili Arife POLAT DUZGUN
segilmiglerdir.

Komisyona verilen 3 ayik ¢alisma siiresinin sonuna gelindiginde, konunun kapsamli
bir calisma gerektirmesi dikkate alinarak bu siire i¢inde inceleme, arastirma ve rapor yazim
siirecinin bitmeyeceginin anlagilmasi lizerine; Komisyonun 17.07.2019 tarihli toplantisinda
1 aylik ek siire istenmesine karar verilmistir. Komisyon, TBMM I¢tiiziigii’'niin 105’inci
maddesinin ikinci fikrasi geregince, 21.10.2019 tarihinden gegerli olmak iizere, 1 aylik ek
siire istenmesine karar vermistir. Komisyonun bu Karar1 dogrultusunda, Tiirkiye Biiyiik
Millet Meclisi Genel Kurulunun 02.10.2019 tarihli 2’nci Birlesiminde alinan 1229 sayili
TBMM Karar1 ile Komisyonun g¢alisma siiresi 21.10.2019 tarihinden itibaren 1 ay
uzatilmigtir. Tiirkiye Biiylik Millet Meclisinin bu konudaki Karar1 09.10.2019 tarihli Resmi

Gazete’de yayimlanmistir.
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Komisyon Uyeleri ve Secim Cevreleri

ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger
Hastalhklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yéntemleri ile Bu Hastaliklara Sahip
Kisiler ve Yakinlarinin Yasadiklar: Sorunlarin ve Coziimlerinin Belirlenmesi
Amaciyla Kurulan Meclis Arastirmasi Komisyonu
(10 /184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917, 920, 921)
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C. KOMISYON CALISMA SURECIi HAKKINDA USUL VE ESASLAR

Komisyon; bagkan, bagkanvekili, sézcii ve katip se¢iminin yapildigi 08.05.2019
tarihinden itibaren ¢alismalarina baglamistir. Komisyon Baskani’nin Onerisi {izerine ilk

toplantida Komisyon ¢alismalari i¢in gerekli olan kararlar alinmistir.
Komisyonun 08.05.2019 tarihinde yaptigi ilk toplantisinda;

1. Komisyonun gerekli gormesi halinde, Komisyon olarak ya da olusturulacak alt
komisyonlar marifetiyle mahallinde inceleme ve arastirmalar yapmasina,

2. Komisyon toplantilarinda ve Ankara dis1 caligmalarda tam tutanak tutulmasina,

3. Komisyonun Genel Kurul ¢alisma saatlerinde de g¢alisma yapabilmesi igin
Meclis Ictiiziigii’niin 35’inci maddesi uyarinca Baskanlik Divanindan izin istenmesine,

4. Komisyonun uygun gordiigii ¢alismalarini kamuoyuna duyurabilmek amaciyla
internet sitesi kurulmasina ve e-posta adresi alinmasina,

5. Komisyon siiresince ilgili kurum ve kuruluslardan konu ile ilgili uzman
gorevlendirilmesi ile ilgili islemlerin ve yazismalarin yapilmasinda, davet edilecek kisi ve
kurumlarin tespiti hususlarinda Komisyon Bagkanliginin yetkili kilinmasina,

6. Ankara disinda yapilacak inceleme ve calismalara belirlenecek komisyon
uzmanlar1 ile kamu kurum ve kuruluglarindan gorevlendirilen personelin katilmasina,

7. Rapor yazziminda Komisyon Baskanligina redaksiyon yetkisi verilmesine,

8. Ankara’da yapilan Komisyon toplantilarina bilgi vermek iizere cagrilan
davetliler ile diger kurum ve kuruluglardan gorevlendirilen uzmanlarin ulasim ve iage

bedellerinin karsilanmasina,

karar verilmistir.
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C. KOMISYON CALISMALARI SURECIH'

Caligma stiresi icerisinde 10 toplant1 yapan Komisyonun ¢alismalari sirasinda tam
tutanak tutulmusg, Komisyonda gorevli uzmanlarin rapor yaziminda yararlanmasi amactyla
ilgili kamu kurum ve kuruluglarindan belge ve bilgiler temin edilmis; bu kapsamda
Komisyona bilgi notu ve rapor mahiyetinde 41 adet evrak sunulmustur. Komisyon
toplantilarina ilgili kurum ve kuruluslar, akademisyenler, sivil toplum kuruluslar ile hasta
ve hasta yakinlart davet edilmis olup bu toplantilarda arastirma konusu hakkinda toplam 90
kisinin goriis ve onerileri dinlenmistir.

Komisyon asagida belirtildigi iizere; 8-9 Kasim 2019 tarihlerinde Istanbul iline
calisma ziyaretinde bulunmustur.

Taslak Komisyon Raporu, Komisyon iiyelerine 14.01.2020 tarihinde dagitilmis;
Komisyon iiyeleri bu Taslak Rapor iizerindeki degerlendirme ve goriislerini ise 31.01.2020
tarihine kadar Komisyon Baskanligina iletmislerdir.

Uyelerden gelen oneri ve goriisler cercevesinde nihai sekli verilen s6z konusu

Komisyon Raporu, 10.03.2020 tarihinde TBMM Bagkanligina sunulmustur.

C.1. Komisyonda Yapilan Toplantilarin Konusu, Bilgi Alinanlar ve Tutanaklar

C.1.1. 08.05.2019 Tarihli Baskan, Baskanvekili, Sozcii ve Katip Secimi

Komisyon baskani, bagkanvekili, sdzcii ve katibinin se¢imi gergeklestirilmis ve
Komisyon ¢aligmalar1 i¢in gerekli olan, yukarida “Komisyon Calisma Siireci Hakkinda Usul
ve Esaslar” bagligi altinda belirtilen kararlar alinmistir.

C.1.2. 22.05.2019 Tarihli (1.) Toplant1

Komisyonun c¢alisma takvimine, Komisyonda gorevlendirilecek uzmanlarin
belirlenmesine ve Komisyona davet edilecek kisi ve kurumlarin tespitine iligkin goriismeler
yapilmistir. Ayrica, aragtirma konusu hakkinda genel bir bilgi sunmak iizere asagida isim ve

unvani belirtilen kurum temsilcisi dinlenmistir.

Bilgi Alinan

Kisi Kurumu/Gérevi

Saglik Bakanlig1 Saglik Hizmetleri Genel Miidiir

Dog. Dr. Mehmet GUNDUZ Yardimeis:

Ilgili toplantinin tam tutanaklaria asagidaki adresten ulasilmaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2292

! Komisyon ¢aligmalari hakkinda ayrintili bilgilere ve Komisyon toplanti tutanaklarina, Komisyonun
https://www.tbmm.gov.tr/komisyon/nadir_hastaliklar/index.htm resmi internet sayfasindan erisilebilmektedir.
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C.1.3. 29.05.2019 Tarihli (2.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan

Kisi

Kurumu/Gorevi

Prof. Dr. Haluk Aydin TOPALOGLU

Hacettepe Universitesi Cocuk Saglig ve
Hastaliklar1 Ana Bilim Dali Ogretim Uyesi

Dr. Ecz. Harun KIZILAY

Tiirkiye Ilag ve T1bbi Cihaz Kurumu Baskan
Yardimcist

Uzm. Dr. Banu BAYAR

Tiirkiye Ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu Ekonomik
Degerlendirmeler ve ilag Tedarik Ynetimi
Dairesi Bagkani

Dr. Dilek YILMAZ

Sosyal Giivenlik Kurumu Genel Saglik Sigortast
Genel Midiirliigii [lag Dairesi Bagkani

Ecz. Sinan USTA

Tirk Eczacilar Birligi II. Bagkani

Yasin ACIK SMA Hasta Yakini
Siileyman BASARAN SMA Benimle Yiirii Dernegi Bagkani
Olcay KOROL SMA Benimle Yiiri Dernegi Genel Sekreteri

Tlgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulagilmaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2306

C.1.4.12.06.2019 Tarihli (3.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan
Kisi Kurumu/Goérevi
Milli Egitim Bakanh@ Ozel Egitim ve Rehberlik
Seyfettin TORAMAN Hizmetleri Genel Miidiirliigii Rehberlik
Hizmetleri Daire Bagkani
Milli Egitim Bakanh@ Ozel Egitim ve Rehberlik
Muhammet Omer ARVAS Hizmetleri Genel Miidiirliigii Ozel Egitim

Ogretmeni

Refik ALTUN

Sosyal Giivenlik Kurumu Genel Saglik Sigortast
Genel Miidiir Yardimcisi

Dr. Dilek YILMAZ

Sosyal Giivenlik Kurumu Genel Saglik Sigortasi
Genel Miidiirliigii flag Dairesi Baskan1

Prof. Dr. Seref DEMIRKAYA

Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip
Fakiiltesi Noroloji Ana Bilim Dali Ogretim Uyesi

Bennur KARABURUN

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakan
Danigmani-25. ve 26. Donem Bursa Milletvekili

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi
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Ismail GOKCEK

ALS-MNH Dernegi Baskani-ALS Hastas1

Adalet GOKCEK

ALS Hasta Yakini

Dr. Alper Thsan KAYA

ALS-MNH Dernegi Baskan Yardimcisi-ALS
Hastasi

Niliifer SEFTALICIOGLU ALS-MNH Dernegi Bagkan Yardimcist
Asaf GUNERI Is insani-ALS Géniilliisii
SR RO Duchenne Kas Hastalig1 {le Miicadele Dernegi
Caglar OZYIGIT Temsilcisi-DMD Hastasi
Giilgiin OZYIGIT DMD Hasta Yakini
Sadik Mehmet CIFTCI Duchenne Kas Hastalig1 [le Miicadele Dernegi

Temsilcisi-DMD Hasta Yakinm

Ece SOYER DEMIR

SMA Hastaligiyla Miicadele Dernegi Y 6netim
Kurulu Baskan Yardimcisi-SMA Hasta Yakini

Dog. Dr. Kiirsat Bora CARMAN

SMA Hastalig1 ile Miicadele Dernegi Danisma
Kurulu Uyesi

SMA Hastalig1 ile Miicadele Dernegi Genel

Mehmet DEMIR Sekreteri
ipek BADIRGALI Tiirkiye Kas Hastaliklar1 Dernegi Genel Sekreteri
Fatma COBAN Tirkiye Kas Hastaliklart Dernegi Yonetim

Kurulu Bagkan Yardimecist

Prof. Dr. Vildan Ayse YAYLA

Tiirkiye Kas Hastaliklar1 Dernegi Bilim
Komisyonu Uyesi

Cetin SONMEZ

Neurofibromatosis Dernegi Temsilcisi

Ilgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasilmaktadir.

C.1.5. 26.06.2019 Tarihli (4.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan
Kisi Kurumu/Gorevi
Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig1
Hulusi Armagan YILDIRIM Engelli ve Yasli Hizmetleri Genel Mudurliigii

Engelli Bakim Hizmetleri Daire Bagkani

Prof. Dr. Giilriz ERISGEN

Tiirk Tabipleri Birligi Merkez Konseyi Uyesi

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi
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Tirk Tabipleri Birligi Uzmanlik Dernekleri
Prof. Dr. Ersin YARIS Esgiidiim Kurulu Uyesi-Tiirk Farmakoloji
Dernegi Yonetim Kurulu Baskani

Tiirk Noroloji Dernegi Temsilcisi-Akdeniz
Prof. Dr. Hilmi UYSAL Universitesi Noroloji Ana Bilim Dali Ogretim
Uyesi

Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Dernegi

Prof. Dr. Zehra AYCAN Yonetim Kurulu Bagkan Yardimecist

Uzm. Ecz. Burcum UZUNOGLU RX Kurumsal iletisim Temsilcisi

SMA Hastaligiyla Miicadele Dernegi Y 6netim

Ece SOYER DEMIR Kurulu Baskan Yardimcisi-SMA Hasta Yakini

Kistik Fibrozis Yardimlasma ve Dayanigma

Serap COREMEN Dernegi Yonetim Kurulu Bagkan Yardimcist

Mine KESKIN ERGIN NCL Ijlgstzillgl ‘Ile Miicadele ve Dayanisma
Dernegi Yonetim Kurulu Bagkani

Giilnur GOKMEN Sistinozis Hastalar1 Dernegi Y6netim Kurulu
Baskani

Muteber EROGLU MPS LH Dernegi Yo6netim Kurulu Baskani

Ilgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasiimaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2332

C.1.6. 10.07.2019 Tarihli (5.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan

Kisi Kurumu/Gorevi

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig1

Cahit DURMUS Sosyal Yardimlar Genel Miidiir Yardimcist

Hacettepe Universitesi Cocuk Saghg ve

Prof. Dr. Seza OZEN Hastaliklart Ana Bilim Dali Ogretim Uyesi

Deniz YILMAZ ATAKAY PKU Aile Dernegi Yo6netim Kurulu Baskant

Ahmet GUVENC PKU Aile Dernegi Ankara Temsilcisi

Kamil HAMIDULLAH Pulmo?.er I:Ilpe.rtanmyon ve Skleroderma Hasta
Dernegi Yonetim Kurulu Baskani

Alim YILMAZ Albinizm Dernegi Y6netim Kurulu Uyesi

Emre ERDAL Yiizimle Mutluyum Dernegi Yonetim Kurulu
Bagkani

Zeynep CAKIR Yuzumle Mutluyum Dernegi Y 6netim Kurulu
Uyesi

Prof Dr. Emin OZMERT Anka{ay Un_1ver__51tes_1 G0z Hastaliklar1 Ana Bilim
Dali1 Ogretim Uyesi
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Dr. Hasan ARSLAN

Saglik Bakanligi Kamu Hastaneleri Genel Miidiir
Yardimeist

Uzm. Dr. Pinar KOCATAKAN

Saglik Bakanligi Kamu Hastaneleri Genel
Miidiirligii Saglik Hizmetleri Dairesi Bagkant

Fatima SAHIN

Saglik Bakanligi Kamu Hastaneleri Genel
Midirliigi Hasta, Calisan Haklari ve Giivenligi
Dairesi Bagkani

Muammer YILDIZ

Milli Egitim Bakanligi Ozel Ogretim Kurumlari
Genel Miidiir Vekili

Baris ADCI

Milli Egitim Bakanhgi Ozel Ogretim Kurumlari
Genel Midirliigii Ozel Egitim Ogretmeni

Prof. Dr. Mehmet Ali ERGUN

Tibbi Genetik Dernegi Y &netim Kurulu Uyesi-
Gazi Universitesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali
Bagkani

Uzm. Dr. Taha BAHSI

Tibbi Genetik Dernegi Y énetim Kurulu Uyesi-
Ankara Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi
Tibbi Genetik Poliklinigi

Sadullah EROL

Duchenne Kas Hastalig1 fle Miicadele Dernegi
Yonetim Kurulu Bagkani

Baran KOSEOGLU

Duchenne Kas Hastaligi Ile Miicadele Dernegi
Genel Sekreteri

Uzm. Psk. Selma CALIK

Tirkiye Spina Bifida Dernegi Ankara Sube
Bagkani

Tlgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulagilmaktadir.

C.1.7.17.07.2019 Tarihli (6.) Toplant:

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan
Kisi Kurumu/Goérevi
Bekir AKTURK Tiirkiye Is Kurumu Genel Miidiir Yardimcist
Ahmet Muhsin YILDIRIM Tirkiye Radyo-Televizyon Kurumu Genel Miidiir

Miisaviri

Av. Ozgen HINDISTAN

Ankara Barosu Saglik Hukuku Kurulu
Koordinatdrii

Av. Berna OZPINAR
GUMRUKCUOGLU

Ankara Barosu Saglik Hukuku Kurulu Baskani

Av. Deniz Yagmur GUNES

Ankara Barosu Saglik Hukuku Kurulu Uyesi

Prof. Dr. Ugur OZBEK

Acibadem Universitesi Tibbi Genetik Ana Bilim
Dali Ogretim Uyesi

Mehmet ERDOGAN

Cri Du Chat Dernegi Yo6netim Kurulu Baskani

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi
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Ezgi ERDOGAN

Cri Du Chat Dernegi Y6netim Kurulu Bagkan
Yardimeist

Selim AKGUN

Cri Du Chat Sendromu Dernegi Y6netim Kurulu
Uyesi

Prof. Dr. Cevval ULMAN

Tirkiye Sipina Bifida Dernegi Y6netim Kurulu
Bagkani-Manisa Celal Bayar Universitesi Tibbi
Biyokimya Ana Bilim Dali Baskani

Av. Nurdan ANLI

Tiirkiye Spina Bifida Dernegi Baskan Yardimcisi

Uzm. Psk. Selma CALIK

Tirkiye Spina Bifida Dernegi Ankara Sube
Bagkani

Ilgili toplantinin tam tutanaklarima asagidaki adresten ulasilmaktadir.

https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2362

C.1.8. 09.10.2019 Tarihli (7.) Toplant:

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan

Kisi

Kurumu/Gorevi

Prof. Dr. Necat IMIRZALIOGLU

HRS Ankara Kadin Hastanesi Tibbi Genetik
Uzmanm

Dr. Betiil VAZGECER

Tarim ve Orman Bakanlig1 Gida ve Kontrol
Genel Miidiirliigii Gida Isletmeleri ve Kodeks
Daire Bagkani

Uzm. Dr. Melih TUTUNCU

Tiirkiye Multipl Skleroz Dernegi Yonetim Kurulu
Bagkani

Asir NADAR

Tiirkiye Multipl Skleroz Dernegi Ankara Subesi
Baskani

Prof. Dr. Ayse YALIMAN

Tiirkiye Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Dernegi
Temsilcisi

Prof. Dr. Naciye Fiisun TORAMAN

Tirkiye Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Dernegi
Temsilcisi

Prof. Dr. Oznur YILMAZ

Tiirkiye Fizyoterapistler Dernegi Temsilcisi

Esma Aynur DIK

Evde Bakim Dernegi Yo6netim Kurulu Baskani

Sadullah EROL

Duchenne Kas Hastalig1 {le Miicadele Dernegi
Yonetim Kurulu Bagkani

Ilgili toplantinin tam tutanaklarima asagidaki adresten ulasilmaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2376
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C.1.9. 16.10.2019 Tarihli (8.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan
Kisi Kurumu/Goérevi
Prof Dr. Hasan TURKEZ Tirkiye Saghk Enstitiileri Bagkanligi Genel
Sekreteri
Tirkiye Bilimsel ve Teknolojik Arastirma
Dr. Jale SAHIN Kurumu Uluslararasi Isbirligi Daire Baskanlig

Bilimsel Programlar Basuzmani

Tiirkiye Saglhk Endiistrisi Isverenleri Sendikasi

Tiinay SAHIN Genel Sekreteri

Ilgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasilmaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2386

C.1.10. 23.10.2019 Tarihli (9.) Toplant1

Konu hakkinda asagida isim ve unvanlari belirtilen kisiler dinlenmistir.

Bilgi Alinan

Kisi Kurumu/Gérevi

Izmir SBU Tepecik Egitim ve Arastirma
Dog. Dr. Ibrahim GULHAN Hastanesi Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Klinigi
Egitim Gorevlisi

Dr. Umit Osman DERELI Arastirmaci Ilag¢ Firmalari Dernegi Genel

Sekreteri
Hiiseyin Bahadir KURAN Arastirmaci {lag Firmalar1 Dernegi Temsilcisi
Halil Tung KOKSAL Ila¢ Endiistrisi Isverenler Sendikasi Genel
Sekreter Yardimecisi
Uzm. Ecz. Burcum UZUNOGLU RX Kurumsal Iletisim Temsilcisi
Dog. Dr. Giilay CEYLANER Intergen Genetik Merkezi Tibbi Genetik Uzmani

Ilgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasilmaktadir.
https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2398

C.1.11. 16.11.2019 Tarihli (10.) Toplant1
Komisyon iiyeleri ve Komisyonda gorevli uzmanlarin katilimryla Taslak Komisyon

Raporu lizerinde goriismeler yapilmstir.

Ilgili toplantinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulagilmaktadir.
https:/www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2444
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C.2. Cahsma Ziyaretleri, Yerinde incelemeler ve Diger Faaliyetler

C.2.1. 08-09.11.2019 Tarihli istanbul Calisma Ziyareti

ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger
Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yéntemleri ile Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve
Yakinlarinin Yasadiklar1 Sorunlarin ve Coziimlerinin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan
Meclis Arastirmast Komisyonu tarafindan; Komisyonun arastirma alanina dair
uygulamalarin yerinde incelenmesi ve sorunlarin tespit edilmesi amaciyla 8-9 Kasim 2019
tarihlerinde Istanbul iline calisma ziyareti gergeklestirilmistir.

Calisma ziyaretine Komisyon Baskani1 Samsun Milletvekili Dr. Ahmet DEMIRCAN,
Komisyon Sozciisii Hatay Milletvekili Hac1 Bayram TURKOGLU, Ankara Milletvekili
Gamze TASCIER, Diyarbakir Milletvekili Semra GUZEL, Kiitahya Milletvekili Ceyda
CETIN ERENLER, Nigde Milletvekili Selim GULTEKIN ve Ordu Milletvekili Mustafa
ADIGUZEL olmak iizere 7 kisilik milletvekili heyeti, Komisyon uzmanlari ve diger TBMM
personeli katilmistir.

istanbul Bakirkéy Dr. Sadi Konuk Egitim Arastirma Hastanesinde incelemeler

TBMM Arastirma Komisyonu Heyeti, 8 Kasim 2019 tarihinde ilk olarak Istanbul
Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim Arastirma Hastanesini ziyaret etmis ve Hastane
hekimlerinden Noroloji Uzmani Prof. Dr. Vildan Ayse YAYLA tarafindan “Noéromuskiiler
Hastaliklar Merkezi” hakkinda yapilan sunum dinlenmistir. Hastane Bashekimi Prof. Dr.
Gokhan Tolga ADAS onciiliigiinde Hastane sartlart gézlemlenmis, hastalar odalarinda
ziyaret edilmis, karsilasilan sorunlar ve bu sorunlara yonelik ¢oziim Onerileri hakkinda
istisarelerde bulunulmustur.

Prof. Dr. Mazhar Osman Ruh Saghg ve Sinir Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma
Hastanesinde incelemeler

TBMM Arastirma Komisyonu Heyeti, 8 Kasim 2019 tarihinde ikinci ziyaretini Prof.
Dr. Mazhar Osman Ruh Sagligi ve Sinir Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesine
gerceklestirmistir. Hastane Baghekimi Dog. Dr. Murat ERKIRAN o&nciiliigiinde Hastane
sartlar1 gdzlemlenmis, hastalar odalarinda ziyaret edilmis ve Hastane hekimlerinden Klinik
Sefi Dog. Dr. Aysun SOYSAL ve diger hekimlerin katilimlari ile ndromuskiiler hastaliklar
hakkinda istisarelerde bulunulmustur.

Ilgili calisma ziyaretinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasiimaktadir.

https://www.tbmm.gov.tr/develop/owa/komisyon_tutanaklari.goruntule?pTutanakld=2477
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Tiirkiye Saghk Enstitiileri Baskanhig (TUSEB) Ziyareti

TBMM Arastirma Komisyonu Heyeti, 9 Kasim 2019 tarihinde Tiirkiye Saglik
Enstitiileri Bagkanhigini ziyaret ederek TUSEB Baskan1 Prof. Dr. Adil MARDINOGLU ve
Genel Sekreteri Prof. Dr. Hasan TURKEZ ile Tiirkiye Halk Saglig1 ve Kronik Hastaliklar
Enstitiisii (TUHKE) Baskani Prof. Dr. Ilhan SATMAN tarafindan yapilan sunumu dinlemis,
ardindan TUSEB’in nadir hastaliklara yonelik ¢aligmalari ve vizyon projeleri kapsamli bir

sekilde degerlendirilmistir.

Ilgili calisma ziyaretinin tam tutanaklarina asagidaki adresten ulasilmaktadir.

Hasta ve Hasta Yakinlarim Ziyaret
TBMM Arastirma Komisyonu Heyeti, Istanbul Calisma Ziyareti kapsaminda hasta

ve hasta yakinlarii evlerinde ziyaret ederek sorunlari yerinde incelenmistir.
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D. KOMIiSYONDA GOREVLENDIRILENLERIN LiSTESI

Komisyonda gorevlendirileceklerin Komisyonun gorev sahasina giren alanlarda

ihtisas sahibi olmalar1 gozetilmistir. Komisyon ¢alismalarina ve rapor yaziminda katkida

bulunmak tizere toplam 11 uzman Komisyonda gorevlendirilmistir.

Yardimcisi

Adi1 Soyadi Unvani Kurumu
Soner CAKAR Yasama Uzmani TBMM }( anunlar ve Kararlar
Baskanlig1
ilkay Naz UYSAL Yasama Uzman TBMM }(anunlar ve Kararlar
Yardimcist Baskanlig1
Merve OZTURK Yasama Uzman TBMM Kanunlar ve Kararlar

Baskanlig1

Prof. Dr. Deniz YUKSEL

Cocuk Norolojisi Klinigi
Egitim Idari Sorumlusu

SBU Ankara Dr. Sami Ulus
Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve
Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma
Hastanesi

Dog. Dr. Mehmet
GUNDUZ

Genel Mudir Yardimcisi

Saglik Bakanligi Saglik
Hizmetleri Genel Miidiirliigi

Dr. Ecz. Elif inci
SOMUNCUOGLU

Farmakoloji Uzmani

Saglik Bakanlig Tiirkiye flag ve
Tibbi Cihaz Kurumu

Uzm. Dr. Hiirriyet Ekmel

Farmakoloji Uzmani

Saglik Bakanlig Tiirkiye flag ve

OLCAY T1bbi Cihaz Kurumu

E&e&%eénl}liL ARI Sosyal Giivenlik Uzmani lsgzzlzzlnhglGﬁvenlik Kurumu
Serdar ARSLAN Sosyal Hizmet Uzman Is{fhl]l; tleri 1(3}21;2?1]\1/‘% dﬁrlﬁi‘;ighk
Bahar UGURLU ACSH Uzmam ale. ﬂfﬁ?iﬁ;ihgfe Sosyal

Nazli Deniz SARI

Ozel Egitim Ogretmeni

Milli Egitim Bakanlig1
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E. KOMIiSYONA SUNULAN RAPORLAR VE BELGELER

Komisyon raporunun yaziminda yararlanilmak {izere arastirma konusu hakkinda
bilgi ve belge temini maksadiyla ilgili kamu kurum ve kuruluslari ile yazismalar yapilmis ve

bu yazigmalar neticesinde asagidaki tabloda belirtilen cevabi yazilar ilgili kurumlarca

Komisyona sunulmustur.

Sira Kurum/Kurulus Tarih ve Konusu
No Say1
Aile, Calisma ve Sosyal N?dlr_ Hastaliklara S?hlp Bireylere
. o Yonelik Calismalar ile Bakanlik¢a
1 | Hizmetler Bakanhg: 17.07.2019 -
Yapilan Sosyal Yardimlardan
Sosyal Yardimlar Genel E.505340 . S o
T e Yararlanma Kriterlerine Iliskin Bilgi
Miidirligi
Notu
- - Nadir Hastaliklar Alaninda Yiiriitiilen
2 Is-Izilt;l;]eglzl;agéilelK amu 02.09.2019 - | Hizmetler ile Nt}romuskﬁler
N E.529869 Hastaliklar Merkezlerine Iliskin Bilgi
Miidirligi
Notu
3 | Saglik Bakanhg Halk 04.09.2019 | Nadir Hastaliklara Yonelik Tani ve
Sagh@ Genel Miidirligin | E.533645 | 1cdavi  Hizmetleri ile =~ Tarama
’ Programlarina Iliskin Bilgi Notu
. - - Nadir Hastaliklara Yonelik Ulusal
4 SB?{glilksl.BS?:ri?lflGS;% Ik 12.09.2019 - | Kayit Sistemi Olusturma Caligmalari
B >ister E.535521 |ile Nadir Hastalik Verilerine Iliskin
Midirligi o
Bilgi Notu
Nadir Hastahlglar Alaninda Yiiriitiilen
s | Tiirkiye Saglik Enstitilleri | 16.09.2019 - | Galismalara lliskin_ Bilgi Notu ile
Baskanlis E. 101463741 Tirkiye Halk Sagligi ve Kronik
askaniigl ' Hastaliklar ~ Enstitisii =~ Tarafindan
Hazirlanan Nadir Hastaliklar Raporu
Nadir Hastaliklara Sahip Bireylerin
Tarim ve Orman Ihtiyag Duyduklart Gida Uriinlerinin
6 N 19.09.2019 - | = 7.7~
Bakanlig1 Gida ve E.2777974 Uretimi ve Pazarlanmasi Konusunda
Kontrol Genel Miidiirliigii ’ Yiiriitiilen Calismalara Iliskin Bilgi
Notu
Nadir Hastaliklara Yo6nelik Toplumsal
Saglik Bakanligi Sagligin Farkindalik ve Biling Diizeyini
7 A . 26.09.2019 - - .
Gelistirilmesi Genel E.102174947 Artirmak Igin Yapilan Calismalar ile
Midirligi ' Bilimsel Programlara iliskin Bilgi
Notu
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L] Kurum/Kurulug Tarih ve Konusu
No Say1
Aile, Calisma ve Sosyal
Hizmetler Bakanlig1 Nadir Hastaliklara Sahip Bireylere ve
] . 26.09.2019 - . P
Engelli ve Yash Yakinlarina Sunulan Hizmetlere Iliskin
. . E.2366086
Hizmetleri Genel Rapor
Mudiirligi
Sanayi ve Teknoloji
9 | Bakanligi Sanayi ve 27.09.2019 - | Nadir Hastaliklar Alaninda Yiriitiilen
Verimlilik Genel E.540275 Calismalara iliskin Bilgi Notu
Midiirligi
Tiirkiye Is Kurumu Genel
1o | Midiirliigii Istihdam 27.09.2019 - | ISKUR Tarafindan Engellilere Sunulan
Hizmetleri Dairesi E.540865 Hizmetlere iliskin Rapor
Baskanlig1
Tiitkive Bilimsel ve TUBITAK Tarafindan Nadir
11 uriye = N 30.09.2019 - | Hastaliklar Alaninda Cagriya Cikilan
Teknolojik Arastirma . B
- E.181642 | ve Desteklenen Projelere Iliskin Bilgi
Kurumu Bagkanlig1
Notu
Milli Egitim Bakanlig1 Nadir Hastaliklara Sahip Bireylere
12 . . 30.09.2019 - . . o . Lo
Talim ve Terbiye Kurulu Yonelik Egitim Hizmetlerine Iliskin
< E.18513427 o
Baskanlig1 Bilgi Notu
A}le, Caligma ve S? syal Nadir Hastaliklara Sahip Bireylere ve
13 | Hizmetler Bakanhig: 01.10.2019 - Yakinlarma Sunulan Hizmetlere iliskin
Sosyal Yardimlar Genel E.2418506 o $
A Bilgi Notu
Miidurligi
Milli Egitim Bakanlig1 . . .
14 | Ozel Egitim ve Rehberlik | 01.10.2019 - | Nadir Hastaliklara Sahip - Bireylere
. . Sunulan Ozel Egitim ve Rehberlik
Hizmetleri Genel E.18680618 . S S
e e Hizmetlerine Iliskin Rapor
Miidurligi
I5 f’lzgl‘vi ?‘:ﬁﬁ?lc‘%}‘l;“rklye 03.10.2019 - | Nadir Hastaliklar Alaninda Yiiriitiilen
¢ E.153726 | Calismalara Iligskin Bilgi Notu
Kurumu
Milli Egitim Bakanligi Nadir Hastaliklara Sahip Bireylere
16 | & w2 03.10.2019 - .. . L
Ozel Ogretim Kurumlari E. 18847301 Sunulan Egitim Hizmetlerine Iligkin

Genel Midirligi

Bilgi Notu

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi

(Sira Sayist: 199)




—-52 —

Sira Kurum/Kurulus Tarih ve Konusu
No Say1
Saglik Bakanlig1 Saglik Nadir Hastaliklarin Tan1 ve Tedavisi
17 . . 25.10.2019 - o
Hizmetleri Genel E 104470058 Konusunda Yiriitiilen Calismalara
Miidiirliigii : iliskin Bilgi Notu
Sosyal Giivenlik Kurumu Nadir Hastaliklara Sahip Bireylere ve
18 - . 30.10.2019 - . -
Genel Saglik Sigortast E. 16661774 Yakinlarina Sunulan Sosyal Giivenlik
Genel Midirligi ’ Hizmetlerine Iliskin Bilgi Notu
19 | Tirkiye Istatistik Kurumu | 19.11.2019 - | Ulkemizdeki ~Akraba  Evliliklerine
Baskanlig1 E.26832 iliskin Bilgi Notu
Milli Egitim Bakanh: Ozel Egitim Ogretmeni Sayilarma
20 29.11.2019 - | 7. == . o o
Personel Genel lligkin Istatistiki Verileri Igeren Bilgi
e e ene E.23752645
Miidirligi Notu
Milli Egitim Bakanlig1 . .
21 | Ozel Egitim ve Rehberlik | 09.12.2019 - grkiuilkbinrli“]igllgalsrm&u“una El‘lllglilllli
Hizmetleri Genel E.24434563 | 110 gme Uygumng ¥
e e Bilgi Notu
Miidirligi
2> | Saglik Bakanhg Halk | 10.012020 - | EYlilik  Oncesi Tarama Program
S e s Kapsamindaki ~ Hastaliklara  Iligkin
Sagligi Genel Mudiirliigii E.597872 Bilgi Notu

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi

(Sira Sayist: 199)




—53_—

F. KOMIiSYONA SUNULAN ONERGELER

Komisyon toplantilarina aragtirma konusu hakkinda bilgi vermek iizere davet

edilecek kisi ve kurumlar ile Taslak Komisyon Raporu’na iligkin agagidaki tabloda belirtilen

onergeler Komisyona sunulmustur.

Sira Milletvekili Tarih ve Konusu
No Say1
Ali Muhittin TASDOGAN | 22.05.2019 - | Komisyon  Toplantilarina — Bilgi
1 . . - Vermek Uzere Davet Edilecek Kisi
Gaziantep Milletvekili E.477816 A
ve Kurumlara Iligkin Oneri
Semra GUZEL 22.05.2019 - | Komisyon = Toplantlarma ~ Bilgi
2 ; . i Vermek Uzere Davet Edilecek Kisi
Diyarbakir Milletvekili E.477817 e
ve Kurumlara Iligkin Oneri
Gamze TASCIER 22.05.2019 - | Komisyon  Toplantilarma  Bilei
3 . . Vermek Uzere Davet Edilecek Kisi
Ankara Milletvekili E.477818 o
ve Kurumlara Iligkin Oneri
, | Gamze TASCIER 21062019 - | Somisyon  Toplanulana  Blle!
Ankara Milletvekili E.492006 | ®STNeK Lzere Cave, baiecek Bist
ve Kurumlara Iligkin Oneri
Gamze TASCIER 03.10.2019 - | Komisyon ~ Toplantilarma ~ Bilgi
5 . - Vermek Uzere Davet Edilecek Kisi
Ankara Milletvekili E.543119 e e
ve Kurumlara Iligkin Oneri
6 Semra GUZEL 24.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na iliskin
Diyarbakir Milletvekili E.606593 | Oneri
7 Ali Muhittin TASDOGAN | 24.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na iliskin
Gaziantep Milletvekili E.606683 | Oneri
] Arife POLAT DUZGUN 27.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na Iliskin
Ankara Milletvekili E.607046 | Oneri
9 Ali Fazil KASAP 30.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na iliskin
Kiitahya Milletvekili E.611313 | Oneri
10 Mustafa ADIGUZEL 31.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na ligkin
Ordu Milletvekili E.612725 | Oneri
1 Gamze TASCIER 31.01.2020 - | Taslak Komisyon Raporu’na iliskin
Ankara Milletvekili E.613023 | Oneri
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BIRINCi BOLUM
ALS, SMA, DMD, MS VE DiGER TEDAVISi BILINMEYEN HASTALIKLARIN
TANIMI, NEDENLERI, ETKIiLERI iLE TEDAVi YONTEMLERI

Meclis Arastirmast Komisyonu, ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarinda ve kesin
tedavisi bilinmeyen diger hastaliklarda uygulanan tedavi ve bakim ydntemleri ile bu
hastaliklara sahip kisiler ve yakinlarinin yasadiklari sorunlarin ve ¢dziimlerinin belirlenmesi
amactyla kurulmustur.

Nadir hastaliklar, genel niifusa kiyasla az sayida kiside goriilen, genellikle hayati
tehlike olusturan, hastay1 giicten diisiiren kronik hastaliklar veya durumlar olarak
tanimlanmaktadir. Diinya genelinde yapilan ¢alismalar sonucunda yaklasik olarak 7.000-
8.000 arasinda nadir hastalik bulundugu ve bu hastaliklarin sadece %5’inin tedavisinin
mevcut oldugu disiiniilmektedir. Tedavisi kesin olarak bilinmeyen diger hastaliklarin
sayisinin ve cesitliliginin ¢ok olmasi sebebiyle Komisyon Raporu’nun tamaminda soz
konusu hastaliklar nadir hastalik kapsaminda degerlendirilmistir.

Bu bdliimde 6ncelikli olarak nadir hastaliklar hakkinda genel bilgilerden bahsedilmis
olup nadir hastaliklarin tanimlari, epidemiyolojisi, nedenleri ve klinik etkileri ile risklerine
deginilmistir. Bununla birlikte, uzmanlik alanlarina goére nadir hastaliklarin goriilme
sikliklarina iliskin bilgiler de yer almaktadir. Nadir hastaliklara sahip kisilere etkili ve etkin
bir saglik hizmeti sunumunu giiglestiren 6zelliklere ise kisaca deginilmistir. Ayrica, ALS,
SMA, DMD ve MS hastaliklar1 hakkinda genel bilgiler ile bu hastaliklarin epidemiyolojisi,
patogenezi, klinik bulgulari, tan1 yontemleri, tedavi ve prognoz &zellikleri ayrintili olarak

ele alinmustir.

1.1. Nadir Hastaliklarin Tamimi, Nedenleri, Klinik Etkileri ve Yonetim
Siirecinde Karsilasilan Zorluklar

1.1.1. Nadir Hastaliklarin Tanim ve Epidemiyolojisi

Nadir hastaliklarin diinya ¢apinda genel gecer bir tanimi olmamakla birlikte, genel
niifusa kiyasla az sayida kiside goriilen, genellikle hayati tehlike olusturan, hastay: giigten
diisiiren kronik hastaliklar veya durumlar olarak tanimlanmaktadir’>. Mevcut tanimlar

bolgelere ve iilkelerin niifuslarina gore degisiklik gostermektedir. Ornegin; genel niifus

2 Orphanet; Rare Diseases in Europe; 2018; https:/www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf,
(Erigim Tarihi: 12.11.2019).
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icinde Amerika Birlesik Devletleri’nde 200.000’den ve Japonya’da ise 50.000’den az sayida
kisiyi etkileyen hastaliklar nadir hastaliklar olarak tanimlanirken; Avustralya ve Avrupa
Birligi Ulkeleri’nde ise goriilme sikligi 2.000°de 1’den az sayida olan hastaliklar nadir

345 Bununla birlikte, Avrupa Birligi Ulkeleri’nde

hastaliklar olarak tanimlanmaktadir
goriilme sikligi 50.000’de 1’den az sayida olan hastaliklar ig¢in “ultra nadir hastalik”
tanimlamas1 kullanilmaktadir®. Ulkemizde nadir hastaliklarla ilgili resmi olarak kabul edilen
bir tanimlama olmamakla birlikte Avrupa Birligi’nin kabul etmis oldugu “nadir hastalik”
tanimi1 benimsenmektedir.

Nadir hastaliklarin goriilme sikligmin diinyanin bazi bolgelerinde yiiksek olmasi
sebebiyle s6z konusu hastaliklar bu bolgelerde nadir hastalik olarak tanimlanmamaktadir.
Ornegin; iilkemizin de dhil oldugu Dogu Akdeniz Bolgesi ve ¢evresinde Behget Hastalig,
Akdeniz Anemisi, Ailevi Akdeniz Atesi gibi hastaliklar diinyanin ¢esitli bolgelerinde nadir
olarak goriilirken bu bdlgelerde sik goriilmesi sebebiyle nadir hastalik sinifina
girmemektedir’.

Richter ve arkadaslar tarafindan 2015 yilinda “nadir hastalik” kavrami ve tanimlari
iizerine yapilan bir ¢alismada, diinya genelinde nadir hastalik prevalansi hesaplanmistir®.
Diinya prevalans ortalamasinin 40/100.000 olarak hesaplandigi s6z konusu calismada en
ylksek prevalansin 76/100.000 olarak Cin’de, en diisik prevalansin ise 5/100.000 ile
Kore’de oldugu goriilmiistir. Ayni ¢aligmada, Tiirkiye prevalansi ise 38/100.000 olarak
belirtilmigtir. Bahsi gecen calisma ile ulasilan prevalans degerleri asagida Sekil 1.’de

gosterilmektedir.

3 CADTH Drugs for Rare Diseases: Evolving Trends in Regulatory and Health Technology Assessment
Perspectives, Published October 2013, Updated February 2016, Available from:
https://www.cadth.ca/sites/default/files/pdf/ES0300_Rare Disease Drugs e.pdf, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
4Orphanet:The portal for rare diseases; 2019; https://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Education_AboutOrphanDrugs.php?Ing=EN&stapage=ST EDUCATION _EDUCATION ABOUTORP
HANDRUGS _JAP, (Erisim Tarihi: 29.06.2019).

* de Vrueh R, Baekelandt ERF, de Haan JMH. Priority Medicines for Europe and the World "A Public Health
Approach to Innovation". 2013. http://www.who.int/medicines/areas/priority medicines/BP6_19Rare.pdf,
(Erigim Tarihi: 16.11.2019).

® Onakpoya J Igho, Spencer A Elizabeth, Thompson J Matthew, Heneghan J Carl; Effectiveness, safety and
costs of orphan drugs: an evidence-based review; BMJ Open 2015 Jun 24; 5(6): e007199.

7 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig1 tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019, s.3.
8 Richter T, Nestler-Parr S, Babela R, Khan ZM, Tesoro T, Molsen E, Hughes DA; International Society for
Pharmacoeconomics and Outcomes Research Rare Disease Special Interest Group. Rare Disease Terminology
and Definitions-A Systematic Global Review: Report of the ISPOR Rare Disease Special Interest Group, Value
Health. 2015; 18(6):906-14.
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Sekil 1. Nadir Hastahk Prevalansimin Ulkelere Gore Dagihm
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Aciklama: Sekil 1.’deki siyah daireler nadir hastalik prevalansimin 40/100.000 olan ortalama prevalans
degerinden daha diisiik oldugu iilkeleri, beyaz daireler ise ortalama prevalans degerinden daha yiiksek

oldugu iilkeleri gostermektedir.

Diinya genelinde yaklasik olarak 400 milyon kisinin bagka bir deyisle genel niifusun
%06-8’inin; Avrupa’da 30 milyon, Amerika Birlesik Devletleri’'nde 25 milyon kisinin nadir

hastaliklardan etkilendigi diisiiniilmektedir®!'%!!

. Bu oran iilkemiz niifusuna uyarlandiginda
yaklasik olarak 5-6.5 milyon arasinda kisinin nadir hastaliklardan birine sahip oldugu tahmin
edilmektedir'?. Nadir hastaliklarin ¢ogunlugunun akraba evliliklerinden kaynaklanmasi ve
iilkemizde akraba evliliklerinin stk goriilmesi (%24)'® sebebiyle bu rakamin daha da yiiksek
olabilecegi diisiniilmektedir.

1.1.2. Nadir Hastaliklarin Nedenleri ve Klinik Ozellikleri

Nadir hastaliklar; %80°1 genetik kokenli olan, sistemik, birden ¢ok organi ayni anda
etkileyen, cogunlukla kompleks sendromlara sahip, hayat kalitesini diigiiren heterojen bir

hastalik grubudur'®!'*. Bu hastaliklarin %50’si cocuklari etkilemekte ve bu ¢ocuklarm %30°u

5 yagindan once hayatii kaybetmektedir'®. Nadir hastaliklarin yaklagik %5’inin tedavisi

? https:/globalgenes.org/rare-facts/, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).

19 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanligi tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019, s.1.
! https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_en, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).

12 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019, s.3.
PTiirkiye Istatistik Kurumu Baskanligi tarafindan Komisyona sunulan 19.11.2019 tarihli ve 26832 sayili
cevabi yazi.

' EURORDIS. What is a rare disease? http://www.eurordis.org, (Erisim Tarihi: 29.06.2019).

15 P1gckinger U, & Ziagaki, A. The German National Action League for people with rare diseases: translating
the three tiers center system into active co-operation, a one center experience. Orphanet journal of rare diseases,
2019; 14(1), 158.

1© EURORDIS. What is a rare disease? http://www.eurordis.org, (Erisim Tarihi: 29.06.2019).
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olmasina ragmen biylik bir kisminin tedavisi ya bilinmemekte ya da mimkiin
olmamaktadir!’.

Nadir hastaliklarin  kokeni pek c¢ok farkli nedene dayanabilmektedir. Gen
mutasyonundan kaynaklanan nadir hastaliklara solunum ve sindirim sistemini etkileyen
kistik fibroz, beyin ve sinir sistemini etkileyen Huntington hastalig1 veya kaslar etkileyen
muskiiler distrofiler 6rnek gosterilebilir. Bunun yanisira, gen mutasyonlar: birtakim kalitsal
kanserlere de neden olabilmektedir. Ornegin, meme ve yumurtalik kanserlerine BRCA1 ve
BRCAZ2 genleri veya kalitsal kolon kanserine FAP geni mutasyonlari neden olmaktadir.
Bununla birlikte, nadir hastaliklar ¢evresel faktorlere bagl olarak da ortaya ¢ikabilmektedir.
Ornegin, vitamin eksikligi olan diyetler veya bazi ilaglarin etkilerine bagl olarak nadir
goriilen anemiler ortaya c¢ikabilmektedir. Asbest maruziyetine bagl olarak ortaya g¢ikan
mezoteliyoma da gevresel faktdrlerden kaynaklanan bir nadir hastaliktir!®,

Nadir hastaliklar, genel olarak su 6zelliklerle karakterize edilir:

v" Her ii¢ vakadan ikisi 2 yasindan dnce olmak iizere yasami erken déneminde

ortaya ¢ikar.

v" Her bes hastadan birinde kronik agr1 vardir.

AN

Vakalarin yarisinda en az bir motor, duyu ya da zihinsel yetersizlik vardir.

¥v" Her ii¢ vakadan birinde meydana gelen fiziksel, biligsel ve/veya zihinsel
yetersizlikler sebebiyle bagimsiz yasam becerileri azalir.

¥v" Vakalarm yaris1 éngériilen yasam ortalamasinin altinda hayatlarini kaybeder.

v" Nadir hastaliklar 1 yasindan once gergeklesen 6liimlerin %35’ inden, 1 ila 5 yas
arasi Oliimlerin %10’undan ve 5 ila 15 yas arast Oliimlerin %12 sinden
sorumludur®®.

1.1.3. Nadir Hastahklarin Simiflandirilmasi

Nadir hastaliklarin bir smiflandirmas: bulunmamaktadir. Uluslararas1 hastalik

kodlama sisteminde (ICD-10) nadir hastaliklarin ¢ogunlugu yer almamakta veya yer alsa
bile kodlama sisteminde yanls siiflandiriimaktadir®®. ICD-10 kodlama sisteminde talasemi,
kistik fibrozis ve hemofili gibi bazi iyi bilinen nadir hastaliklar yer almaktadir. Buna karsin

nadir hastaliklarin ¢ogunun kodlama sisteminde yer almamasi sebebiyle medikal kayit

17 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig1 tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019, s.4.
18 Rare Diseases, https://rarediseases.info.nih.gov/files/rare_diseases_faqs.pdf, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
French National Plan for Rare Diseases 2005 - 2008.
https://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006/doc/French_National Plan.pdf, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
20 Rath A. Aymé S. Bellet B. 2010. Classification of rare diseases: a worldwide effort to contribute to the
International Classification of Diseases. Orphanet Journal of Rare Diseases. 5(Suppl 1):021.
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kodlar1 bu sistemde yapi1lamamaktadir?!. Bu nedenle, nadir hastaliklar alaninda hastaliklarin
¢ok boyutlulugunu yansitabilecek kodlama sistemlerine ihtiyag duyulmaktadir®.

Sekil 2.’de uzmanlik alanlarina gore nadir hastaliklarin goériilme sikligina iliskin
siniflandirma verilmektedir. Buna gore, sinir sistemi hastaliklarinin gériilme siklig1 %19 ile
en fazladir. Sinir sistemi hastaliklarini %10 ile kas iskelet sistemi hastaliklar1 ve %09 ile cilt
hastaliklar1 takip etmektedir. %4 ve daha az siklikta goriilen hastaliklar diger hastaliklar
kategorisi altinda yer almaktadir.

Sekil 2. Uzmanhk Alanlarina Goére Nadir Hastaliklarin Goriilme Sikliklarimin
Simiflandirilmasi

Sinir Sistemi
Hastalhiklari
19%

Diger Hastaliklar
24%

Kas iskelet

Endokrin S 1
Hastaliklar: Sistemi
4% Hastalhiklari
10%

Bébrek ve Uriner
Sistem Hastalhiklar:
4%

Kan Hastahklar
5%

Cilt Hastahklar
9%

Metabolik Nadir Kanserler
Bozukluklar Goz Hastaliklar: 8%

8% 9%

Kaynak: Nerea Osinalde, Anna Duarri, Juanma Ramirez, Rosa Barrio, Guiomar Perez de Nanclares, Ugo
Mayor. 2019. Impaired proteostasis in rare neurological diseases. Seminars in Cell and Developmental
Biology. Volume 93. Pages 164-177.

1.1.4. Nadir Hastaliklarin Yonetim Siirecinde Karsilasilan Zorluklar

Nadir hastaliklara sahip hasta sayisinin genel niifusa gore az olmasi ve bu bireylerin
farkli bolgelere yayilmis olmasi sebebiyle bu hastaliklarin yonetimi siirecinde zorluklar
yasanmaktadir. Bu hastaliklardan etkilenen bireylerin sunulan saglik hizmetleri kapsaminda
yasadiklar1 sorunlar asagida siralanmakta olup yasanan sorunlarin ¢6ziimii nadir
hastaliklarin yonetimi siirecinde karsilasilan zorluklar azaltacaktir.

v Teshislerin konulmasi zor ve gecikmelidir.

21 Stolk P. Willemen M.J. and Leufkens H.G. Rare essentials: drugs for rare diseases as essential medicines.
Bull World Health Organ. 2006; 84: 745-751.

22 Loscalzo J. Kohane 1. and Barabasi A.L. Human disease classification in the postgenomic era: a complex
systems approach to human pathobiology. Mol Syst Biol. 2007; 3: 12.
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Stirveyans caligmalart i¢in vaka tanimlamalari genellikle eksiktir.
ICD kodlari i¢inde nadir hastalik kodlar1 yetersiz ve tanimlanmamuistir.
Altta yatan molekiiler ve fizyolojik mekanizmalar bilinmemektedir.

Uzmanlasmis, koordineli tedavi ve rehabilitasyon azdir, tedaviler komplekstir.

DR N N NN

Tedavi standartlar1 bu hastaliklarin nadir olmasi nedeniyle genellikle az sayida
hasta gruplarinda yapilan ¢aligmalar sonucunda belirlenmektedir.

Kesitsel veri ¢alismalari azdir.

Yeni tedavilerin ve ilaglarin gelistirilme hiz1 yavastir.

Tarama stratejileri etkin degildir.

AN N NN

Kayit sistemlerinin kapsami ve kapasitesi sinirlidir?.

1.2. Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS) Hastali@imin Tanim, Nedenleri,
Etkileri ve Tedavi Yontemleri

1.2.1. Tanim

Amyotrofik Lateral Skleroz hem {iist motor (korteksten beyin sap1 ve spinal korda
uzanan) hem de alt motor (beyin sapt ve spinal korddan kasa uzanan) ndronlarin
dejenerasyonu ile giden ilerleyici norodejeneratif bir hastaliktir®®. Ik kez 1874 yilinda
Fransiz norolog Jean-Martin Charcot tarafindan Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS) kavrami
tanimlanmustir®.

Motor néronlar; ¢igneme, nefes alma, konusma ve yliriiyiis gibi hayati 6nemi olan
istemli kaslarin c¢alismasini saglar. Beyindeki motor ndronlardan gelen mesajlar spinal
korddaki motor ndronlara, beyin sapt motor ¢ekirdeklerine ve omurilikteki motor
¢ekirdeginden belli bir kasa veya kaslara iletilir. ALS’de hem iist motor néronlar hem de alt
motor ndronlar bozulur veya 6liir; bunun sonucunda kaslara ¢alisma iletisini géndermeyi
durdurur. Kaslar giderek yap1 ve gorev bakimindan zayiflar (atrofi) ve segirmeler
(fasikiilasyonlar) baglar. Sonunda, beyin istemli hareketleri baslatma ve kontrol etme

kabiliyetini kaybeder?S.

23 Valdez R, Ouyang L, & Bolen J. Public Health and Rare Diseases: Oxymoron No More. Preventing chronic
disease, 2016; 13.

24 Rowland LP, Shneider NA. Amyotrophic lateral sclerosis. New England Journal of Medicine 2001; 344(22):
1688-1700. Wijesekera LC, Leigh PN. Amyotrophic lateral sclerosis. Orphanet J Rare Dis 2009; 4:3. Shook
SJ, Pioro EP. Racing against the clock: recognizing, differentiating, diagnosing, and referring the amyotrophic
lateral sclerosis patient. Ann Neurol 2009; 65(Suppl 1):10-6.

% Eisen A, Krieger C. Amyotrophic lateral sclerosis: a synthesis of research and clinical practice. New York:
Cambridge University Press. 2006; 3: 296.

26 Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) Fact Sheet: National Institute of Neurological Disorders and Stroke
(NINDS); https://www.ninds.nih.gov/Disorders/Patient-Caregiver-Education/Fact-Sheets/ Amyotrophic-
Lateral-Sclerosis-ALS-Fact-Sheet, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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Hastalarin ¢ogu sporadik olup %5-%10 kadar1 aileseldir. Ailesel olgularda otozomal
dominant, otozomal resesif ve X bagh gegis bildirilmistir*’. Patofizyolojik olarak hastaligin
tam sebebi heniiz bilinmemektedir. Olasi patolojik mekanizmalar arasinda, oksidatif
zedelenme, protein agregasyonu, aksonal transport defektleri, glutamat eksitotoksisitesi,
glial hiicre patolojisi, mitokondriyal bozukluklar ve anormal superoksid dismutaz enzimi
birikimi gibi patolojik siiregler bulunmaktadir?®,

ALS hastaliginin tanist klinik olarak, ykii, nérolojik muayene ve klinik izlem ile
konulmaktadir. Elektrofizyolojik bulgular, biyokimyasal ve radyolojik incelemeler ile baska
hastaliklar1 diglayarak kesin taniya ulasilmaktadir. Ayirict tanida, servikal spondilitik
miyelopati, multifokal motor ndropati, paraneoplastik siire¢ler ve Kennedy hastaligi gibi
kalitsal hastaliklar bulunmaktadir®®. ALS tanisinda El Escorial Diinya Néroloji Federasyonu
tarafindan yapilmis tani kriteri kullanilmaktadir®.

Cevresel faktorlerin ALS patogenezinde rolii ile ilgili ¢ok ¢alisma olmasina ragmen
bu faktorlerin kesin risk faktorii olmasi konusunda bilimsel veriler heniiz yetersizdir’!. Bazi
calismalarda sigaranin ALS’nin risk faktorii olabilecegi ileri siiriilmiistiir’?. Erkeklerde
ALS’nin goriilme siklig1 kadinlara gére daha yiiksektir. Bunun nedeni, erkeklerin toksik
maddelere maruz kalinan mesleklerde calismasi ve kadinlara oranla sigara igme sikliginin
yiiksek olmasi ile agiklanilmaya ¢alisilmaktadir?.

Epidemiyoloji

Insidans ve Prevalans

ALS orta yasin en sik norodejeneratif hastaligidir. Avrupa ve Kuzey Amerika’da
yillik olarak her 100.000 kiside ALS insidans hiz1 1,5-2,7 arasinda, prevalans 2,7-7,4
arasinda degismektedir®*. Ulkemizde Antalya ilinde yapilan bir galigmada, 2017 yil insidans

27 Venkova-Hristova K, Christov A, Kamaluddin Z, Progress in therapy development for amyotrophic lateral
sclerosis. Neurol Res Int 2012; 2012:187234.

28 Rowland LP, Shneider NA. Amyotrophic lateral sclerosis. New England Journal of Medicine 2001; 344(22):
1688-1700.

29 Wijesekera LC, Leigh PN. Amyotrophic lateral sclerosis. Orphanet J Rare Dis 2009; 4:3. Bedlack RS.
Amyotrophic lateral sclerosis: current practice and future treatments. Curr Opin Neurol 2010; 23(5):524-9.

30 Brooks BR, Miller RG, Swash M, El Escorial revisited: revised criteria for the diagnosis of amyotrophic
lateral sclerosis. Amyotroph Lateral Scler Other Motor Neuron Disord 2000; 1:293-9.

3 Das K, Nag C, Ghosh M. Familial, environmental, and occupational risk factors in development of
amyotrophic lateral sclerosis. N Am J Med Sci 2012;4(8):350-5.

32 Armon C. Smoking may be considered an established risk factor for sporadic ALS. Neurology 2009; 73(20):
1693-1698. de Jong SW, Huisman MH, Sutedja NA, Smoking, alcohol consumption, and the risk of
amyotrophic lateral sclerosis: a population-based study. Am J Epidemiol 2012;176(3):233-9.

3 Das K, Nag C, Ghosh M. Familial, environmental, and occupational risk factors in development of
amyotrophic lateral sclerosis. N Am J Med Sci 2012;4(8):350-5.

3 Logroscino, G, et al. Incidence of amyotrophic lateral sclerosis in Europe. Journal of Neurology,
Neurosurgery & Psychiatry 2010; 8(4): 385-390. Mehta P, Kaye W, Raymond J, et al. Prevalence of
amyotrophic lateral sclerosis-United States, 2014. Morbidity and Mortality Weekly Report 2018; 67(7): 216.
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hiz1 100.000°de 1,4 ve 2018 yil1 insidans hiz1 100.000’de 1,24 bulunmustur®>. 2006-2010
yili Tiirkiye Trakya galigmasinda ise kaba insidans 100.000’de 1,9 olarak bulunmustur®.
Avrupa’da EURALS tarafindan 1.028 ALS olgusu toplanmis ve insidans 100.000°de 2,2
hesaplanmustir’”. Erkeklerde daha siktir; erkek kadin orani sporadik ALS igin 1,3’ten 1,5%¢
kadar degismekte, 70 yasindan sonra ise kadin erkek orani esitlenmektedir. ALS insidansi
her 10 yilda, 6zellikle 40 yasindan sonra artmakta, 74 yasinda en yiiksek seviyesine ulasip
daha sonra diisme egilimi gostermektedir’®. Avrupa’da sporadik ALS’nin ortalama baslangig
yast 62°tir*. Gec adolesan ve erken erigkin yasta baslangic familial ALS diisiindiiriir. Tlk
semptom ile tani konma arast siire 12 aydir. Prognoz degiskendir, genelde hastalik
baslangicindan 3-4 yil sonrasinda solunum yetmezliginden Slim gelisebilir. Avrupa’da
erkeklerin ¢ogu spinal baslangi¢h hastalikla, kadinlar ise bulbar baglangich sikayetler ile
basvurma egilimindedirler.

Risk Faktorleri

ALS igin belirlenmis risk faktorleri yas ve aile hikayesidir. Sigara kullanimi ALS nin
kiimiilatif risk faktoriidiir®®. Diger olasi risk faktorleri arasinda; askeri personel olma, tarim
veya fabrika islerinde c¢alisma, agir el isleri yapma, pestisitlere maruziyet, siirekli kas
calismasi, profesyonel futbolcularda travma yasama, atletizm, elektrik ¢arpmasi, premorbid
viicut yaginm azalmasi, polimiyozit tanis1 alma sayilabilir*'. ALS etiyolojisinde agir
metallarm  rolii tartigmalidir*? ancak aliiminyum, civa ve kursuna maruziyetler

bildirilmistir*.

3 Taghiyeva P. Antalya il Bélgesinde ALS Insidans ve Prevalans Calismast (Yayimlanmamis Uzmanlik Tezi),
Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Noroloji Anabilim Dali, Antalya, 2019.

3¢ Turgut N, Saracoglu VG, Kat S, Balci K, Giildiken B, Birgili O, Kabayel L. An epidemiologic investigation
of amyotrophic lateral sclerosis in Thrace, Turkey, 2006-2010. Amyotrophic Lateral Sclerosis and
Frontotemporal Degeneration 2019; 20: 100-106.

37 Logroscino G, Piccininni M: Amyotrophic Lateral Sclerosis Descriptive Epidemiology: The Origin of
Geographic Difference. Neuroepidemiology 2019;52:93-103.

3% Worms PM. The epidemiology of motor neuron diseases: a review of recent studies. Journal of the
neurological sciences 2001; 191(1-2): 3-9.

3 Chiod A, Logroscino G, Traynor BJ, Collins J, Simeone JC, Goldstein LA, White LA. Global epidemiology
of amyotrophic lateral sclerosis: a systematic review of the published literature. Neuroepidemiology 2013;
41(2): 118-130.

40 Armon C. Smoking may be considered an established risk factor for sporadic ALS. Neurology 2009; 73(20):
1693-1698.

4! Visser AE, Rooney JP, D’ovidio F, et al. Multicentre, cross-cultural, population-based, case-control study
of physical activity as risk factor for amyotrophic lateral sclerosis. J Neurol Neurosurg Psychiatry 2018; 89(8):
797-803.

42 Mitchell JD. Heavy metals and trace elements in amyotrophic lateral Van den Berg LH. Physical activity
and the association with sporadic ALS. Neurology 2005; 64(2): 241-245. Kamel F, Umbach DM, Munsat TL,
Shefner JM, Hu H, Sandler DP. Lead exposure and amyotrophic lateral sclerosis. Epidemiology 2002; 311-
319.

4 Perl DP, Gajdusek DC, Garruto RM, Yanagihara RT, Gibbs CJ. Intraneuronal aluminum accumulation in
amyotrophic lateral sclerosis and Parkinsonism-dementia of Guam. Science 1982; 217(4564): 1053-1055.
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1.2.2. Klinik Ozellikler

ALS, motor ndron hastaliklarinin en iyi bilinenlerindendir. Muayenede degisen
oranlarda iist (zayiflik, spastiste) ve alt (fasikiilasyon, kramplar, kas atrofisi) motor néron
bulgular goriiliir, fokal baslar ve viicudun diger bolgelerine yayilir. Hastalarin tigte biri
bulbar semptomlarla, %60°1 genelde asimetrik olan ekstremite baglangicl formla, %5°1 ise
solunum problemleri ile basvurur. Kilo kaybi da goriilebilir. Hiperlipidemi ve obezite
koruyucu olabilir ama prognozu degistirmez. Hastalar saf motor tutulum ile gelebilirken,
frontotemporal demans benzeri kognitif-davranigsal semptomlarla da gelebilir. En sik

davranissal semptom apatidir.

Tablo 1. ALS’nin Semptomlar1**

Semptomlar

Kol, Bacak, Omuz veya Dilde Fasikiilasyonlar (Seyirme)

Kas Kramplari

Kaslarda Tonus Artisi (Spastisite)

Bir kol, Bacak, Boyun veya Diyaframi Etkileyen Kas Gii¢siizligi

Belirsiz ve Kisik Ses ile Konusma

Cigneme ve/veya Yutma Giicligii

Ust motor néronun kaybi ile hareketin yavaslamasi ve koordinasyon bozuklugu
olusur. Alt ekstremitede ise spastik yiiriiylis, reflekslerin belirginlesmesi ve asil klonus
saptanir. Bulber {ist motor néron bulgusu olarak en sik dizartri (konusma giigliigii) ve
disfajiye (yutma giigliigii) rastlanir. Yutma kaslarmin yavas ve koordine olmadan kasilmasi
Okstirme ve bogulmaya yol agmaktadir. Tikirik, sivilar ve gida partikiillerinin
aspirasyonuna otuz saniyeden daha kisa siireli larinksin kapanmas: (laringospazm) refleks
olarak olusur. Hastalar bu durumu, konusmada zorluk ve bogazda sikisma hissi olarak tarif
eder®. Alt motor ndron tutulum bulgulari, fasikiilasyon (kas segirmesi) ve atrofiye (kas
zay1fligi) neden olmakta; cogu zaman kas kramplari da gézlenmektedir. Ellerdeki zayiflik,
kiiciik objeleri (diigme, fermuar gibi) kullanirken zorlanmaya neden olur. Kollardaki
giigsiizliik ile glinliik hayatta banyo yapma, giyinme, 6zbakim ve yemek yerken zorlanma

olmaktadir. Ayaklardaki giicsiizliik, diisme, sendeleme, takilma ile sonuglanmaktadir. Ust

4 Shook SJ, Pioro EP. Racing against the Clock: Recognizing, Differentiating, Diagnosing, and Referring the
Amyotrophic Lateral Sclerosis Patient. Ann Neurol 2009;65 (Suppl):S10-S16.

4 Eaglehouse YL, Talbott EO, Chang Y, Kuller LH. Participation in physical activity and risk for amyotrophic
lateral sclerosis mortality among postmenopausal women. JAMA neurology 2016; 73(3): 329-336.
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bacak giicsiizliigii ise, merdiven c¢ikmada ve oturdugu yerden kalkmada zorluk
yaratmaktadir. Faringeal kuvvetsizligin yarattig1 6ksiirme ve bogulma, mayi, kat1 gida veya
tiikiiriglin aspirasyonu sonrasi olugmaktadir. Yiiziin iist yarisinin zayifligi ile gozler tam
kapanamazken, alt yarisinda ise agzin tam kapanamamasi salya akmasmna yol agar®.
Hastalarin %35-51"inde kognitif bozulma gozlenir. Apati, disinhibisyon, perseverasyon,
yiiriitiicii fonksiyon ve dil akiciligmin bozulmasi bulgular arasindadir®’.

1.2.3. Tani ve Ayirict Tam

Tani, iyi alinmis Oykii ve fizik muayene bulgularina dayanilarak konulur. Sinir ve
kaslarin fonksiyonlarmin degerlendirildigi elektrondromiyografik (EMG) calismalar gibi
laboratuvar testleri taninin desteklenmesinde yardimcidirlar. Bunun yani sira bazi kan
testleri, beyin ve omuriligin manyetik rezonans (MR) goriintiileme ¢aligmalar1 ayirici tanida
kullanilan diger testlerdir. Ayrica gerektiginde beyin omurilik sivi incelemesi, genetik
caligmalar, kas biyopsisi yapilabilir. ALS tanis1 i¢in asagidaki tabloda belirtilen “E/ Escorial

Kriterleri” kullanilmaktadir.

Tablo 2. Gozden Gegirilmis El Escorial Tam Kriterleri*

ALS Tamst i¢in Gerekli Olanlar:

A:1 Klinik, elektrofizyolojik veya histopatolojik olarak alt motor néron tutulumunun
kanitlanmasi

A:2 Klinik muayene ile iist motor néron tutulumunun kanitlanmasi

A:3 Oykii veya muayene ile belirti ve bulgularmn bir viicut bolgesi icinde ya da diger bolgelere
ilerleyici 6zellikte yayilmasi

ALS Tamsi icin Olmamasi Gerekenler:

B:1 Alt motor ndron ve/veya iist motor néron tutulumunu agiklayabilecek baska bir hastaligi
telkin eden elektrofizyolojik ve histopatolojik veriler

B:2 Var olan klinik ve elektrofizyolojik bulgular1 goriintilleme yontemleriyle aciklayabilecek
veriler

Bu ilkeler ¢ercevesinde;

Kesin ALS
o Ug bolgede iist ve alt motor néron bulgulari
Olas1 ALS
o Iki bolgede iist ve alt motor ndron bulgulartyla birlikte en azindan bazi iist motor néron
tutulumu bulgularinin alt motor néron tutulumu bulgularinin daha iistiinde yer almasi
Olas1 ALS-Laboratuvar Destekli
e Bir ya da birden ¢ok iist motor néron tutulumu bulgusu ve EMG ile en az iki bolgede alt
motor néron bulgusuna rastlanmast

46 Seals RM, Hansen J, Gredal O, Weisskopf MG. Physical trauma and amyotrophic lateral sclerosis: a
population-based study using Danish national registries. American journal of epidemiology 2016; 183(4): 294-
301.

47 Beeldman E, Raaphorst J, Twennaar MK, de Visser M, Schmand BA, de Haan RJ. The cognitive profile of
ALS: a systematic review and meta- analysis update. J Neurol Neurosurg Psychiatry 2016; 87(6): 611-619.

“ Brooks BR, Miller RG, Swash M, Munsat TL; World Federation of Neurology Research Group on Motor
Neuron Diseases. El Escorial revisited: Revised criteria for the diagnosis of amyotrophic lateral sclerosis,
Amyotrophic Lateral Sclerosis and Other Motor Neuron Disorders. 2000 Dec;1(5):293-9.
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Miimkiin ALS
e Bir bolgede st ve alt motor néron bulgularinin birlikte olmasi,
o Iki ya da daha gok bdlgede iist motor noron bulgularmin olmasi veya
e Ust motor néron bulgularinin alt motor néron bulgularinin iistiinde yer almaksizin, iki
bdlgede iist ve alt motor ndron bulgularinin olmasi

El Escorial Tani Kriterleri’nin diizenlenmesi gerekliligi ile ilgili olarak ALS
Aragtirma Grubu, Ocak-Nisan 2014 ve Ocak-Mart 2015 tarihleri arasinda ALS
smiflandirilmasina iliskin bir belge gelistirilmistir. Bu belgeye gore halen bilinen ALS
fenotipleri:

¥ Progresif bulber felci (PBP)

¥’ Flail kol (Vulpian Bernhard) sendromu ve Flail bacak sendromu

v Progresif Muskiiler Atrofi (PMA)

v" Primer lateral skleroz (PLS) olarak bildirilmistir.

Progresif muskiiler atrofi (agrilikli olarak alt motor néron dejenerasyonu) ve primer
lateral skleroz (agrilikli olarak iist motor néron dejenerasyonu); iki farkl: hastalik m1 yoksa
ALS’nin formlart m1 olduklan tartismalidir. Progresif spinal muskiiler atrofi tanili bazi
hastalarda ALS ile iliskili genlerin mutasyonu saptanmistir ve bu hastalarda bilissel
yetmezlik de olabilmektedir. Herediter spastik parapleji de primer lateral skleroza alternatif
bir tanidir. HSP genelde aileseldir, erken ve simetrik tutulum vardir, kollarda tutulum
nadirdir, progresyon daha yavastir ve bulber tutulum nadirdir*.

ALS i¢in genetik test rutin olarak yapilmamaktadir. Ancak %5-10 ALS olgulari
ailesel oldugundan, bdyle durumlarda yapilmas: onerilir. Ailesel ALS’nin en sik goriilen
formu otozomal dominanttir. FALS ile ilgili 80’e yakin patogenetik mutasyon saptanmistir.
Familial ALS hastalarinin %60-80’inde patojenik gen olarak C9orf72 (40%), SOD1 (20%),
FUS (1-5%), ve TARBDP (1-5%) genleri en sik olarak saptanmistir. Asya popiilasyonlarinda
ALS’nin genetik yapisinin Avrupa popiilasyonundaki genetik yapidan farkli oldugunu ve
genetik testler yapilirken bu farkliliklarin g6z oOniinde bulundurulmas: gerekliligini
gostermistir’,

Ayirict tanida benign fasikiilasyonlar, hipertroidizm, multifokal motor ndropati,
servikal radikulomyelopati, Post-Polio Sendromu, monomelik amyotrofi, herediter spastik

parapleji, eriskin baslangicli spinal muskiiler atrofi, spinobulbar muskiiler atrofi (Kennedy

4 Ludolph A, Drory V, Hardiman O, Nakano I, Ravits J, Robberecht W, Shefner J. A revision of the El Escorial
criteria - 2015. Amyotrophic Lateral Sclerosis and Frontotemporal Degeneration. 2015;5-6: 291-292.

30 Zou ZY, Zhou ZR, Che CH, Liu CY, He RL, Huang HP. Genetic epidemiology of amyotrophic lateral
sclerosis: a systematic review and meta-analysis. Neurogenetics. 2016;7: 540-549.
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hastalig1), miyastenia gravis, Lambert-Eaton miyastenik sendrom, ge¢ baslangi¢li Tay-Sachs
hastalig1, inkliizyon body myozit, inflamatuvar miyopati, lenfoproliferatif hastalikla birlikte
motor ndron sendromu, radyasyon myelopatisi, intraspinal lezyonlar (siringomyeli,
sringobulbi veya tiimdr) yer alir.

1.2.4. Tetkikler ve Biyobelirtecler

Tam kan sayimi, kalsiyum ve fosfat, karaciger fonksiyon testleri, tiroid fonksiyon
testleri, kreatin kinaz, sedimentasyon, antiniikleer antikor, romatoid faktor, vitamin B12,
anti-GM1 antikoru Olclilmeli; serum protein elektroforezi ve immunofiksasyonu, idrar
protein elektroforezi ve immunofiksasyonu yapilmalidir. ALS’de denervasyon oldugundan
serum kreatin kinaz 1000 U/L artabilir. ALS nadir de olsa primer hiperparatroidizmle birlikte
gorilebilir. Miyelom ve lenfoma arastirmak amaciyla goglis ve abdomen tomografisi,
serumda paraprotein bakmak i¢in 24 saat idrar toplanmasi ve protein elektroforezi yapilmasi
onerilir. Bazi olgularda Lyme hastaliginin endemik oldugu bdlgelerde Lyme testi yapilmasi
gereklidir. Mesleki olarak agir metallere maruziyet yoksa idrarda ve kanda agir metallere
bakilmasina gerek yoktur. Miyastenia Gravis (asetilkolin reseptor antikoru ve kas spesifik
tirozin kinaz (MuSK) ve Lambert-Eaton miyastenik sendromunda goriilen antikorlarin
(voltaj kapili kasiyum kanal antikoru) bulber tutulumu veya okiiler motilite bozuklugu olan
olgularda bakilmasi uygundur. HiV, Lyme, KIDP (kronik inflamatuvar demiyelizan
polinéropati) kuskusu olan olgularda LP yapilmalidir. Kisa siire i¢inde ilerleyici alt motor
noron hastaliginda, sistemik malign tiimdr taramast i¢in LP yapilip BOS sitolojisi bakilmasi
gereklidir. ALS hastalarinda BOS’ta norofilamentlerin arttifi goriilmiis ve gelecekte
ALS’nin BOS biyobelirteci olabilecegi diisiiniilmiistiir>’.

Beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulbar bulgu oldugunda, servikal ve
lumbosakral MRG ise kollarda ve bacaklarda alt motor ndron bulgusu oldugunda
kullanilabilir. Geleneksel olarak MRG, ALS hastalarinda normaldir, ancak kortikospinal
trakt dejenerasyonu ve frontotemporal bolgeler, bazal ganglionlarin belirgin tutulumu
goriilebilir??.

Elektrofizyolojik Bulgular: Elektromiyografide ALS’de akut ve kronik denervasyon

ve reinnervasyon bulgularini igermektedir. EMG anormallikleri hastalik i¢in patognomonik

31Shook SJ, Pioro EP. Racing against the Clock: Recognizing, Differentiating, Diagnosing, and Referring the
Amyotrophic Lateral Sclerosis Patient. Ann Neurol 2009;65 (Suppl):S10-S16.

32 Oba H, Araki T, Ohtomo K, Monzawa S, Uchiyama G, Koizumi K, Nogata Y, Kachi K, Shiozawa Z,
Kobayashi M. Amyotrophic lateral sclerosis: T2 shortening in motor cortex at MR imaging. Radiology 1993;
189(3): 843-846. Chan S, Shungu DC, Douglas-Akinwande A, Lange DJ, Rowland LP. Motor neuron diseases:
comparison of single-voxel proton MR spectroscopy of the motor cortex with MR imaging of the brain.
Radiology 1999; 212(3): 763-769.
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degildir ve devam eden, kronik denervasyon ile giden herhangi bir hastalikta goriilebilir.
Transkranyal uyarilma, motor korteks, servikal ve lumbosakral bdlge iizerinde manyetik
alan yaratan elektrod ile uyarilarak birlesik kas aksiyon potansiyeli elde edilmesi yontemidir.
ALS hastalarinda santral motor ileti zamani uzamaktadir. Kortikal uyarilabilirlik artisi
ALS’nin erken ve spesifik bir bulgusu olabilir>3.

1.2.5. Tedavi

ALS igin heniiz tedavi yontemi bulunmamakla birlikte belirtileri kontrol altina
almaya, komplikasyonlar1 6nlemeye yonelik tedaviler mevcuttur. Bunlarin basinda sinir
hiicreleri ve motor noronlar arasindaki iletileri tasimaya yonelik iretilen ilaglar, bireyin
bagimsizligini artirmaya ve kaslarini giiglendirmeye yonelik yapilan fizik tedavi yontemleri
gelmektedir. Ayrica iletisim becerisini siirdiirmeye yardimer konusma egzersizleri, yutma
glicliigii ¢ekenler i¢in yemeklerin ve diyet igeriginin planlanmasi 6nemlidir. Bu tedaviler
multidisiplinler olarak (aile hekimi, terapist, beslenme uzmanlari, evde bakim hizmetleri vb.)
saglanmaktadir’.

1.2.5.1. ilac Tedavisi

ALS’de Riluzol ve Edaravone FDA onayli ilag tedavileri olup sinirl etkileri
mevcuttur. Ulkemizde Riluzol ruhsatli ilag kapsaminda iken; Edaravone yurt dis1 ilag
listesinde yer almaktadir.

Riluzol

ALS’de sag kalim iizerine etki ettigi bilinen bir ilagtir. Ancak Riluzol’un ALS’deki
kesin etki mekanizmasi bilinmemektedir. Asir1t motor noron ateslenmesini suprese ederek
etki gosterdigi disiiniilmektedir. En ¢ok bilinen yan etkileri gastrointestinal yan etkiler,
asteni, karaciger enzimlerinin artmasi, bas dénmesidir. Notropeni son derece nadirdir®>.
Riluzol tedavisi bagladiktan sonra, karaciger enzimleri ilk 3 ayda her ay olmak sartiyla,

sonrasindaysa her 3 ayda bir takip edilmelidir.

3 Gooch CL, Shefner JM. ALS surrogate markers. MUNE. Amyotroph Lateral Scler Other Motor Neuron
Disord 2004; 5(Suppl 1):104-107. Joyce NC et al. Electrodiagnosis in persons with Amyotrophic Lateral
Sclerosis. PM R. 2013:5(5 Suppl): S89-95.

3 Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) Fact Sheet: National Institute of Neurological Disorders and Stroke
(NINDS); https://www.ninds.nih.gov/Disorders/Patient-Caregiver-Education/Fact-Sheets/ Amyotrophic-
Lateral-Sclerosis-ALS-Fact-Sheet, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).

35 American Academy of Neurology: Summary of Evidence-Based Guideline for Clinicians. The Care of the
Patient With Amyotrophic Lateral Sclerosis: Drug, Nutritional, and Respiratory Therapies. AAN website.
Published 2009. (Erigim Tarihi: 12.11.2019).
https://www.aan.com/Guidelines/home/GetGuidelineContent/373
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Edaravone

Edaravone, oksidatif stresi azalttigi diisiiniilen serbest radikal temizleyicisidir.
Edaravonun, bazi hastalarda fonksiyonel kotiillesmeyi yavaglattigi goriilmiistiir. Edaravone,
2015 yilinda Kore ve Japonya’da ALS tedavisi i¢in onaylanmistir. ABD’de kullanilmasi da
FDA tarafindan 2017 yilinda onaylanmuistir. Bu ilacin, erken evre ALS hastalarinda iyilesme
sagladig: bildirilmistir. ALS hastalarinda edaravonun riluzole ile birlikte kullanilmasi
tavsiye edilmektedir. En cok godzlenen yan etkileri, tedavi sirasinda enjeksiyon yeri
reaksiyonu, bas agris1 ve denge bozuklugudur>®.

Ulkemizde 06.02.2020 tarihi itibar1yla edaravone etkin maddeli ilag bagvurularina ait

istatistiki bilgiler asagidaki tabloda yer almaktadir.

Tablo 3. Edaravone Etkin Maddeli ila¢c Basvurularina Ait istatistik

Hastahk B Onay Red Ll incelemede
Sayis1 Evrak
ALS 123 68 44 9 2
Toplam 123 68 44 9 2

1.2.5.2. Semptomatik ve Destekleyici Tedaviler>’

ALS’nin en belirgin semptomunun gii¢siizlik olmasi nedeni ile hastalar egzersiz
konusunda cesaretlendirilmeli ve rehabilitasyon programina alinmalidir. Eklemlerin azalmig
hareketi, agrili kontraktiirlere (donmus omuz gibi) neden olabilir. Aktif ve pasif hareket
egzersizleri gilinliik yapilmali, sik sik pozisyon degistirilmelidir. Non-steroid antiinflamatuar
ilaglar, antidepresanlar, gabapentin ve opiyatlar kullanilabilir. Kramplar i¢in baklofen,
tizanidin gibi kas gevseticilerin yani1 sira gabapentin kullanilabilir. ALS’li hastalarda yutma
giicliigline bagli beslenme bozuklugu gelisebilir. Protein bakimindan zengin ve yiiksek
kalorili diyet onerilmelidir. Yutma gii¢liigii hastaligin seyrinde giderek artar ki bu durum
solunum fonksiyonunu tehdit edebilir. Kat1 ve siv1 gidalar solunum borusuna kacgabilir.
Yiyecek ve iceceklerin igerik, yap1 ve kivamini ayarlamak bu riski azaltabilir. Hasta tanidan
onceki viicut agirliginin %10’undan fazlasini kaybetmis ve aspirasyon riski yiiksek ise

gastrostomi (midenin cilde agizlastirilmasi) yapilabilir.

% FDA: FDA Approves Drug to Treat ALS [press release]. FDA website. Released May 5, 2017.
https://www.fda.gov/NewsEvents/Newsroom/PressAnnouncements/ucm557102.htm, (Erisim Tarihi:
12.11.2019).

57 Amyotrofik Lateral Sklerozda Tedavi, Noromuskiiler Hastaliklar Calisma Grubu, Tiirk Néroloji Dernegi.
https://www.noroloji.org.tr/menu/99/amiyotrofik-lateral-sklerozda-tedavi, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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Hastalik ilerledikce nefes darligi ortaya ¢ikar. Baglangigta fiziksel aktivite sirasinda
ortaya ¢ikan bu yakinma daha sonra yatar ve oturur pozisyonda da gelisir. Hastalar sik uyanir
veya sirt Uistli pozisyonda rahat uyuyamaz, sabahlari olugan bas agrisindan yakinir ve giin
boyunca asirt uykululuk hali vardir. Bu belirtiler varsa olgularin solunum fonksiyon testleri
ve kan gazi incelemesi yapilmalidir. Gerektiginde noninvaziv pozitif basingli ventilasyon
cihazlar1 BIPAP (iki seviyeli pozitif hava yolu basinci) ya da CPAP (siirekli pozitif hava
yolu basinci) kullanilabilir. Bu cihazlarin yeterli olmadigi ve solunum fonksiyonlarinin
giderek kotiilestigi gozlenen olgularda nefes borusuna bir tiip takilmasi (trakeostomi)
yontemi ile solunum destegi yapay olarak, ventilator adi verilen cihaz (mekanik ventilator)
ile stirdiiriilebilir. Konugsma ve solunumdaki zorluklar i¢in konugma terapisi, azalmis ses
voliimii i¢in yiikseltici cihazlar1 uygulamak gerekebilir. Kalem tutabilme kabiliyeti olan
hastalar kagit kalem veya adaptif cihazlar yardimryla bilgisayar klavyesini kullanarak
iletisim kurabilirler. Kontrolsiiz duygusal degisiklikler (patolojik giilme ve aglamalar) i¢in
antidepresan ilaglar kullanilabilir. Uykusuzluk problemi igin hastalarin yatak konforu
saglanmali, gerekirse anti-depresan veya hipnotik ilaglar denenmelidir.

1.2.6. Prognoz

ALS ilerleyici bir seyir gosteren hastaliktir. Ilerleme hiz1 bireylere gore degiskendir
ancak remisyon ve agirlasmalarin eslik etmedigi bir ilerleme vardir. Semptomlar 6nce
baslangic segmentin icinde yayilim géstermekte, sonra diger bolgelere yayilmaktadirs.

Klinik seyirde malnutrisyon, hipersalivasyon, duygudurum degisikligi, donmus
omuz, spastisite, agr1 ve kramplar gelisebilir. Bulbar baslangicl ya da respiratuar baslangicli
hastaliga sahip olmak, yiiriime fonksiyonlarinda yetersizlik, demans ve kilo kayb1 kotii
prognostik faktorlerdendir. Klinik bulgularin baslangicindan 3-5 yil sonra solunum
yetmezliginin gelismesi ve araya giren enfeksiyonlara bagli olarak hastalar kaybedilebilirler.
Hastalarin %10’u 10 y1l ve daha uzun siire yasabilirler. Takip multidisipliner (fizyoterapist,
is ve ugrasi terapisi, konugma terapisi, solunum, diyetisyen, gastroenterolog, nérologlar ve
rehabilitasyon boliimleri) olmalidir. Non-invazif ventilasyonun gece uygulanmasi prognoza

olumlu etki gdstermektedir™.

3 Logroscino G, et al. Global, regional, and national burden of motor neuron diseases 1990-2016: a systematic
analysis for the Global Burden of Disease Study 2016. The Lancet Neurology, 2018, 17.12: 1083-1097.
3 Amyotrofik Lateral Sklerozda Tedavi, Noromuskiiler Hastaliklar Calisma Grubu, Tiirk Néroloji Dernegi.
https://www.noroloji.org.tr/menu/99/amiyotrofik-lateral-sklerozda-tedavi, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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1.3.  Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) HastaliZinin Tanimi, Nedenleri, Etkileri
ve Tedavi Yontemleri

1.3.1. Tanm

Spinal muskiiler atrofi (SMA), omurilikte yer alan 6n boynuz hiicrelerinin geri
doniisiimsiiz kaybr ve bunun sonucunda ortaya ¢ikan kas atrofisi ve gii¢siizliigi ile
karakterize olan bir grup genetik hastaliktir. Vakalarin %95’inden fazlasina karsilik gelen
en yaygin SMA, survival motor néron (SMN1) geninin 5q13 bélgesindeki otozomal resesif
kalittmli homozigot bir delesyon veya mutasyonundan kaynaklanir. SMA tasiyiciligi i¢in
yapilan genis, ¢ok uluslu ve veri sayisi fazla olan bir ¢alismada, insidanst 1/11.000
bulunmustur®®. SMA hastaliginin siddeti oldukca degiskendir, klinik 6zellikler, baslangig
yast ve ulasilan maksimum motor fonksiyonlar temelinde dort ana fenotip seklinde
siniflandirilabilir®. SMA hastaliginin  molekiiler genetiginin anlasiimasi, preklinik
modellerin ve potansiyel terapétik yaklasimlarin gelismesine yol agmistir®?. Bu gelismeler,
erken tani ve klinik miidahalenin yani sira bu hastaligin dogal tarihini anlamaya
odaklanmustir. Bu yaklasimlar klinik bakim standartlarinin gelistirilmesine yol agmustir®.
Spinal muskiiler atrofinin en siddetli formu olan Tip 1’in dogal seyri, yasamin ilk yilinda
hizl1 bir motor kayb1 ve solunum fonksiyon kaybi ile karakterizedir®®. Caligmalar, bu
bebeklerde bir yildan fazla sagkalimin, noninvazif ventilatdr desteginin erken kullanilmasi
ve enteral beslenme ile daha fazla iyilestirilebilecegini gostermistir®.

1.3.2. Klinik Ozellikler

SMA’nin baskin klinik 6zellikleri kas giligstizliigii ve atrofidir. Zayiflik genellikle

ekstremite, aksiyel, interkostal ve bulbar kaslarda olup; proksimal kaslarda ve simetrik bir

% Sugarman EA, et al. Pan-ethnic carrier screening and prenatal diagnosis for spinal muscular atrophy: clinical
laboratory analysis of >72,400 specimens. Eur J Hum Genet. 2012; 20(1):27-32.

' Munsat TL, Davies KE. International SMA consortium meeting. (26-28 June 1992, Bonn, Germany).
Neuromuscul Disord. 1992; 2(5-6):423-428.

92 Kolb SJ, Kissel JT. Spinal muscular atrophy: a timely review. Arch Neurol. 2011; 68(8):979-984. Arnold
WD, Burghes AH. Spinal muscular atrophy: development and implementation of potential treatments. Ann
Neurol. 2013; 74(3):348-362. Lorson CL, Rindt H, Shababi M. Spinal muscular atrophy: mechanisms and
therapeutic strategies. Hum Mol Genet. 2010; 19(R1):R111-R118.

% Wang CH, et al. Consensus statement for standard of care in spinal muscular atrophy. J Child Neurol. 2007;
22(8):1027-1049. D'Amico A, et al. Spinal muscular atrophy. Orphanet J Rare Dis. 2011; 6:71. Finkel RS, et
al. 218th ENMC International Workshop, Revisiting the consensus on standards of care in SMA.
Neuromuscular Disorders 2017; 27(6): 596-605.

% Finkel RS, et al. Observational study of spinal muscular atrophy type I and implications for clinical trials.
Neurology. 2014; 83(9):810-817.

% Finkel RS, et al. Respiratory muscle function in infants with spinal muscular atrophy type I. Pediatr
Pulmonol. 2014; 49(12):1234-1242. Oskoui M, et al. The changing natural history of spinal muscular atrophy
type 1. Neurology. 2007; 69(20):1931-1936. Boitano LJ. Equipment options for cough augmentation,
ventilation, and noninvasive interfaces in neuromuscular respiratory management. Pediatrics. 2009; 123(Suppl
4):8226-S230.
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giisiizliik seklindedir®. 1991°de Muskiiler Distrofi Dernegi tarafindan desteklenen
Uluslararas1 Spinal Muskiiler Atrofi Konsorsiyumunda bir siniflandirma semasi 6nerilmis
olup®” bu siniflandirma, en yiiksek motor fonksiyon seviyesine (yani oturma veya ayakta
durma) ve baslangi¢ yasina bagl olarak ic SMA tipinden olugmaktadir. Daha sonra bu
simiflandirmada degisiklik yapilarak Tip 3 kategorisi baslangi¢ yasma gore ikiye boliiniip,
eriskin baslangich vakalar i¢cin Tip 4, dogum Oncesi baslayip haftalar icinde 6len hastalar
icin de Tip O eklenmistir®®. Aym tipteki hastalarda bireysel farkliliklar olsa da asagida

gosterilen bu tablo halen 6nemini korumakta ve prognostik bilgi saglamaktadir.

Tablo 4. SMA Tiplerinin Klinik Ozellikleri®

o Baslangi¢ Mo.t(.)r Yasam Diger Klinik
Tip Yas1 il siiresi Bulgular
Basamaklar:
Dogumda solunum yetmezligi,
Higbirine Birkag yenidogan doneminde ciddi
0 Prenatal ulasamaz hafta, gligsiizlitkve hipotoni, fetal hareket
<6 ay azlig1, kontraktiirler, arefleksi, fasiyal
dipleji, atrial septal defekt
Oturamaz, Bas kontroliiniin kaybi, hafif eklem
1 <6 ay bazilarinda Ortalama kontraktiirleri, normal veya hafif
bas kontrolii 8-10 ay fasiyal gii¢siizliik, degisen emme
olabilir yutma giigliikleri
%701 Gelisim basamaklarinda gecikme,
. 25 yasina derin tendon reflekslerinin
2 6-18 ay Oturabilir kZdar kaybolmasi, proksimal kas
yasar gligsiizliigii, elde postural tremor
Proksimal kaslarda giigsiizliik
(kosarken, basamak ¢ikarken
Bagimsiz zorlanma)
3 >18 ay ylirliyemez Normal Motor becerilerin kaybi, yorgunluk,
elde postural tremor, patellar
reflekslerin kaybi
4 Erigkin Normal Normal Yorgunluk, Pro.lfsi.r.n al kaslarda
gligsiizliik

% Dubowitz V. Ramblings in the history of spinal muscular atrophy. Neuromuscul Disord. 2009; 19(1):69-73.
7 Munsat TL. Workshop Report: International SMA collaboration. Neuromuscul Disord. 1991; 1.

% Russman BS. Spinal muscular atrophy: clinical classification and disease heterogeneity. J Child Neurol.
2007; 22(8):946-951. Zerres K, Davies KE. 59th ENMC International Workshop: Spinal Muscular Atrophies:
recent progress and revised diagnostic criteria 17-19 April 1998, Soestduinen, The Netherlands. Neuromuscul
Disord. 1999; 9(4):272-278.

% Prior TW, et al. GeneReview. Seattle WA: University of Washington, Seattle; 1993-2019. 2000 Feb 24
(uptodate November 2019).
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1.3.3. Hastahgin Tipleri

SMA Tip 0

Azalmis fetal hareket Oykiisii olan, siddetli gii¢siizliilk ve hipotoni ile klinik bulgu
veren yenidoganlar1 tanimlamak i¢in kullanilir. Bu vakalarda giigsiizlitk muhtemelen dogum
oncesi baslangichdir. Tip 0 olan bebeklerde muayenede arefleksi, fasiyal dipleji, atriyal
septal defekt ve eklem kontraktiirleri tespit edilebilir. En 6nemli sorun, erken donemde
ortaya ¢ikan solunum yetmezligidir. Bu bebeklerin yasam beklentisi azalmis olup ¢ogu hasta
6 aydan uzun siire yasayamamaktadir’®.

SMA Tip 1

Werdnig-Hoffman hastalig1 olarak da bilinen Tip 1 SMA’l1 bebekler, hipotoni,
yetersiz bag kontrolii ve 6 ayliktan dnce azalmis ya da kaybolmus tendon refleksleri ile
kendini gosterir. Asla yardimsiz oturma yetenegini kazanamazlar. Agir hipotoni nedeniyle
hastalar uzanir pozisyonda ‘‘kurbaga’’ postiiriindedir, bag kontrolii azdir veya tamamen
yoktur. Interkostal kaslardaki giigsiizliige ragmen diyafram kasimin goreceli olarak
korunmasindan dolayr ¢an seklinde bir gogiis ve abdominal solunum olarak adlandirilan
paradoksal solunum paterni olusur. Bu bebekler biligsel olarak normal olup tani aninda
dikkatli, uyanik ve neselidirler. Dil hareketlerinde ve yutma fonksiyonlarinda giigsiizliik
gelisir ve dilde fasikiilasyon siklikla mevcuttur. Bu bebekler aspirasyon ve gelisim
problemleri riski altindadir. Tip 1 SMA’lI1 bebeklerde genellikle hayatlarinin ilk 2 yillik
déneminde solunum yetmezligi gelisir’'. Bu grupta yer alan ancak degisen siddette hastaliga
sahip ¢ocuklar tanimlanmuistir.

SMA Tip 2

Tip 2 SMA’ll ¢ocuklar; yardimsiz oturabilirler, ancak asla bagimsiz olarak
yliriiyemezler. SMA’nin bu ara formu, kollardaki gii¢siizliikten daha belirgin olan bacak
proksimallerindeki giigsiizliikle kendini gosterir. Muayenede hipotoni ve arefleksi vardir. Bu
hastalarin ¢ogunda kas giigsiizliigli, ilerleyici skolyoz, eklem kontraktiirleri ve g¢ene

kemiginde gelisen ankiloz gibi kemik ve eklemlerle iliskili ortopedik sorunlar gelisir.

70 Dubowitz V. Very severe spinal muscular atrophy (SMA type 0): an expanding clinical phenotype. Eur J
Paediatr Neurol. 1999; 3(2):49-51. MacLeod MJ, et al. Prenatal onset spinal muscular atrophy. Eur J Paediatr
Neurol. 1999; 3(2):65-72.

! Finkel RS, et al. Observational study of spinal muscular atrophy type I and implications for clinical trials.
Neurology. 2014; 83(9):810-817. Thomas NH, Dubowitz V. The natural history of type I (severe) spinal
muscular atrophy. Neuromuscul Disord. 1994; 4(5-6):497-502. Zerres K, Rudnik-Schoneborn S. Natural
history in proximal spinal muscular atrophy. Clinical analysis of 445 patients and suggestions for a
modification of existing classifications. Arch Neurol. 1995; 52(5):518-523.
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Onemli bir durum olan restriktif akciger hastalig1 gelisebilir. Bilissel olarak normaldirler’?.
Bu grupta da degisen siddette hastaliga sahip ¢ocuklar vardir. Yasam siireleri, iyilestirilmis
non invaziv mekanik ventilasyon destegi ve yeni bakim standartlarina uyulmasi ile yakindan
iligkilidir.

SMA Tip 3

Kugelberg-Welander hastaligi olarak da adlandirtlan Tip 3 SMA’l1 ¢ocuklar ve
yetiskinler yasamlar1 boyunca bir noktada yardimsiz yiiriiyebilirler. Bacaklarda kollardan
daha fazla olan proksimal gligsiizlik mevcuttur. Ancak bacak kaslarindaki gli¢siizlik bir
noktada tekerlekli sandalye kullanimini gerektirebilir. Tip 2’den farkli olarak, bu bireyler
¢ogunlukla skolyoz gelistirmezler ve solunum kaslarindaki giigsiizliik ya ¢ok azdir ya da hig
yoktur. Bu grupta da bilissel 6zellikler aynidir’>. Tip 3A yiiriime yetisini erken kaybeder
ancak normal bir yagam siiresine sahiptir.

SMA Tip 4

Hastaligin 1limli ucunda, SMA Tip 4 olarak smiflandirilan bireyler vardir. SMA
vakalarinin <%35’ini temsil ederler ve hastaligin en hafif formuna sahiptirler. Bu bireyler
yuriiyebilirler, Tip 3’e benzerler ancak baslangic genellikle yetiskinlik dénemindedir;
genellikle 30 yasindan sonradir ancak daha geng yasta olabilir’*. Normal yasam siiresine
sahiptirler.

1.3.4. Molekiiler Genetik ve Patogenez

ilk olarak 1995 yilinda SMA vakalarmin %95’inin, SMN1 geninde 5q13
kromozomundaki homozigot bir delesyondan kaynaklandig1 kesfedilmistir’>. SMA’l1 tiim
hastalar, isleyen bir SMN1 geninden yoksundur ve bu nedenle hayatta kalmak igin gerekli
SMN proteinini tretmek i¢in yetersiz olmasmma ragmen SMN2 genine bagimlidirlar.
Hastaligin agirligi, SMA hastalarinda bulunan SMN2 gen kopya numarasinin degiskenligi
ile ¢oziilmiistiir’. Her ne kadar SMN2 kopya sayisimin SMA ciddiyetinin birincil

2 yvon Gontard A, et al. Intelligence and cognitive function in children and adolescents with spinal muscular
atrophy. Neuromuscul Disord. 2002; 12(2):130-136.

73 Zerres K, Davies KE. 59th ENMC International Workshop: Spinal Muscular Atrophies: recent progress and
revised diagnostic criteria 17-19 April 1998, Soestduinen, The Netherlands. Neuromuscul Disord. 1999;
9(4):272-278. Zerres K, et al. A collaborative study on the natural history of childhood and juvenile onset
proximal spinal muscular atrophy (type II and IIT SMA): 569 patients. J Neurol Sci. 1997; 146(1): 67-72.

74 Zerres K, Rudnik-Schoneborn S. Natural history in proximal spinal muscular atrophy. Clinical analysis of
445 patients and suggestions for a modification of existing classifications. Arch Neurol. 1995; 52(5):518-523.
Piepers S, et al. A natural history study of late onset spinal muscular atrophy types 3b and 4. J Neurol. 2008;
255(9):1400-1404.

75 Lefebvre S, et al. Identification and characterization of a spinal muscular atrophy-determining gene. Cell.
1995; 80(1):155-165.

76 Lefebvre S, et al. Correlation between severity and SMN protein level in spinal muscular atrophy. Nat Genet.
1997; 16(3):265-269.
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belirleyicisi oldugu bilinse de kesinlikle tek fenotipik belirte¢ degildir. SMN sitoplazma ve
¢ekirdekte bulunan, spliceosomal kiiciik niikleer riboniikleer protein (snRNP) sentezinde ve
pre-mRNA eklemesinde 6nemli bir rol oynayan ¢ok proteinli bir kompleksin parcasidir’’.
SMN proteini tiim hiicrelerde ve motor néronlarda RNA islem fonksiyonlarini etkiler, bu
nedenle SMN’nin yetersiz ekspresyonundan kaynaklanan degismis RNA olusumu motor
néronun gelisimine ve hayatta kalmasina engel olur’s.

1.3.5. Tam ve Ayrici Tani

SMA tanisi, 0ykiide yer alan motor yetilerde zorlanma/kazanilan yetilerin kaybi,
muayenede hipotonisite, proksimal kas giigsiizliigii ve derin tendon reflekslerinin
azalmasi/kaybolmasi ile akla gelir. Kesin tani, SMN1 molekiiler genetik analizinde biallelik
patojenik varyantin tespiti ile konur. SMN2 kopya sayisi siklikla fenotipik 6zelligi diizenler.

SMA tip 0 ve 1’in ayirict tanisinda; spinal muskiiler atrofinin X ge¢isli ve otozomal
resesif distal tutulumun 6n planda oldugu 5q iliskili olmayan genetik formlar1 mevcuttur.
SMARDI1 diafragmatik tutulumla giden ve solunum yetmezligi bulgularinin 6n planda
oldugu IGHMBP2 mutasyonu sonucu gelisen formudur. Bunun yani sira Prader Willi
sendromu, Myotonik distrofi tip 1, kongenital muskiiler distrofiler, Zellweger spektrum
bozukluklari, kongenital myastenik sendromlar, Pompe hastaligi, kongenital myopatiler,
metabolik ve periferal noropatiler; SMA Tip 2 ve 3 ’iin ayirici tanisinda, botulismus, Guillain
Barre Sendromu, Duchenne Muskiiler Distrofi, Juvenil Tay Sachs Hastaligi, Riboflavin
transport defektleri, periferal noropati ve muskiiler distrofiler yer alir. Erigkin formun ayirici
tanisinda ise ALS ve Kennedy Hastalig1 mevcuttur.

1.3.6. Tedavi

Son on yilda, klinisyenlerin bu hastalarin ¢ogunda gelisen solunum, beslenme,
ortopedik, rehabilitasyon, duygusal ve sosyal sorunlar gibi problemleri yonetme becerisinde
belirgin bir iyilesme olmustur. Hastalifin standart bakim kriterlerinin gelistirilmesi ve
giincellenmesi konusunda ¢aligmalar devam etmektedir.

1.3.6.1. Tedavideki Gelismeler ve ilaglar

SMA’nin genetik ve molekiiler temelinin aydinlatilmast SMN proteininin
ekspresyonunun artirilmasi prensibine dayanan birkag olasi terapotik yaklagim gelismesini

saglamistir. Bu stratejiler SMN2 ekspresyonunu arttirmak i¢in farmakolojik veya gen bazl

77Kolb SJ, Battle DJ, Dreyfuss G. Molecular Functions of the SMN Complex. J Child Neurol. 2007; 22(8):990-
994.

78 Burghes AH, Beattie CE. Spinal muscular atrophy: why do low levels of survival motor neuron protein make
motor neurons sick? Nat Rev Neurosci. 2009; 10(8):597-609.
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tedaviler (daha fazla tam uzunlukta SMN mRNA sentezini saglayarak), ekson 7’nin SMN2
tirevli mRNA transkriptlerine dahil edilmesini desteklemek icin antisens oligoniikleotit
bazli tedaviler ve SMN1 geninin tamamini degistirmek icin viral aracili tedavilerdir.

Nusinersen Sodyum

Tiirkiye Tlag ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan “Nusinersen sodyum” etkin maddeli
ilactn Amerikan Gida ve Ilag Dairesi (FDA) tarafindan 23.12.2016 tarihinde ve Avrupa flag
Kurumu (EMA) tarafindan 30.05.2017 tarihinde ruhsatlandirilmasini takiben ilacin
iilkemizdeki hastalarin erisimine sunulmasi i¢in ilgili brans hekimlerinin genis katilimi ile
calistay diizenlenerek kriterler belirlenmis ve hasta bazli yapilan yurt dist ilag kullanim
basvurular: dogrultusunda Yurt Dis1 Ilag Listesi’ne 23.01.2017 tarihinde ilave edilmistir.
flacin geri odemesine iliskin degerlendirme ise Sosyal Giivenlik Kurumu (SGK)
biinyesindeki komisyonlarca yapilmis olup SMA Tip 1 tanisina yonelik ilk Saglik Uygulama
Tebligi (SUT) 05.07.2017 tarihinde yayimlanmis ve ilag¢ geri 6deme kapsamina alinmistir.
SMA Tip 2 ve Tip 3 hastalarda kullanimma iliskin siire¢ ise ilacin Tip 2 ve 3 SMA’I
hastalardaki kullanimina iligkin klinik ¢alisma sonuglarmin 15.02.2018 tarihinde bilimsel
olarak yayimlanmasindan sonra, 2018 yil1 Mart ayinda TITCK biinyesinde yapilan bilimsel
komisyon toplantisi sonrasi alinan kararlar dogrultusunda baslamistir. SMA Tip 2 ve Tip 3
tanisina iligkin SUT ise 01.02.2019 tarihli Resmi Gazete’de yayimlanarak 05.02.2019
tarthinden itibaren yiiriirliige girmistir. SGK’nin yayimladigr 05.07.2017, 09.09.2017,
28.12.2018, 01.02.2019 ve 04.09.2019 tarihli SUT kriterlerine gore ilacin onay1
verilmektedir. Nusinersen sodyum etkin maddeli ilag¢ i¢in yapilan bagvuru sayilara iliskin
veriler 06.02.2020 tarihi itibariyla asagidaki tablolarda belirtilmektedir®.

Tablo 5. Nusinersen Sodyum Etkin Maddeli fla¢ i¢in Yapilan 0-18 Yas Grubu Basvuru
Sayilar1

SMA Tipleri B;z;:lsl;u Onay Red E‘l::;lli Incelemede
Tip 1 610 528 59 23 0
Tip 2 344 293 29 21 1
Tip 3 196 180 1 13 2
Toplam 1150 1001 89 57 3

7 Tiirkiye Tlag ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 03.10.2019 tarihli ve 153726 sayili
cevabi yazi.
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Tablo 6. Nusinersen Sodyum Etkin Maddeli ilac icin SMA Tip 1 Tamih 0-18 Yas Grubu
4. Doz Sonrasi Bagvuru Sayilar:

Doz Sayisi B;:;:lsl;u Onay Red E‘l::;ll(( incelemede
5. Doz 268 207 47 12 2
6. Doz 149 112 18 18 1
7. Doz 92 85 3 2 2
8. Doz 57 57 0 0 0
9. Doz 39 38 0 1 0
10. Doz 10 10 0 0 0
11. Doz 2 2 0 0 0
Toplam 617 511 68 39 5

Tablo 7. Nusinersen Sodyum Etkin Maddeli ila¢ icin Yapilan 18 Yas Uzeri Basvuru
Sayilar1

. . Basvuru Eksik .
SMA Tipleri Sayist Onay Red Evrak Incelemede

Tip 2 77 60 4 13 0
Tip 3 299 272 2 21 4
Tip 4 3 0 3 0 0
Tip

Belirlenemeyen 2 0 0 2 0
Toplam 381 332 9 36 4

Abeparvovec-xioi

SMA tedavisinde yurt diginda yeni ruhsatlanan bir tedavi secenegi olan abeparvovec-
xioi: FDA tarafindan 24.05.2019 tarihinde onasemnogene abeparvovec-xioi etkin maddeli
ilacin 2 yasm altindaki SMN 1 geninde bialellik mutasyonlu SMA tanili hastalarda
kullanimina ruhsatlandirilmistir. Bu viriis kana veya omurilik sivisina enjekte edilir. Tedavi
eden ilag bu sekilde ¢alisan bir SMN1 genini motor sinir hiicrelerine iletmek tizere merkezi

sinir sistemine girer®’.

80 Tiirkiye Tlag ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 03.10.2019 tarihli ve 153726 sayili
cevabi yazi.
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1.3.6.2. Semptomatik ve Destekleyici Tedaviler

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

SMA’11 hastalarda rehabilitasyonun amaci, eklem sekil bozukluklarini 6nlemek, kas1
korumak, solunum komplikasyonlar1 ile miicadele etmek, bu hastalarin yasam igindeki
rollerini ve sosyal yasantisini siirdiirmesini saglamaktir. Oturamayan ve oturabilen ancak
yiriyemeyen SMA hastalarinin rehabilitasyonuna yonelik standart bakim ve miidahale
onerileri olusturulmustur. Kaslardaki gii¢siizliik, eklemlerde gevseklik ve hareket kisitlilig
ile birlikte bliylimeye bagli olarak kol ve bacaklardaki degisiklikler hastalardaki fonksiyon
durumunu etkileyen baslica sebeplerdir. iki tarafli kalga ¢ikig1 sik rastlanan bir durumdur.
SMA’l1 ¢ocuklarin eklemleri oldukca gevsektir. Bu durum en 6nemli bir problem olan
omurgada goriilen egrilige yani skolyoza neden olan bir faktordiir. Yiiriyemeyen SMA
olgularinda skolyoz gelisimi oldukca hizlidir. Pozisyonlama konusunda aileler
bilgilendirilmelidir. Eklem sekil bozukluklarinin olusumunu kétii oturma, hatali kucaklama
ve tagima hizlandirir.

Egzersiz uygulamalari, kast koruma, kuvvetlendirme ve sekil bozukluklarini
onlemek i¢in oldukca 6nemlidir. Kas zayifliginin derecesi, yaygimligi, ekleme etkisi, bireyin
genel sagligi ve biiylimesi goéz Oniine alinarak egzersizler uygulanmalidir. Kol kaslariin
gliciiniin artirllmasi kisisel bakim ve giinliikk yasam aktiviteleri i¢in olduk¢a Onemlidir.
Ayrica bacaklarda goriilen sekil bozukluklart daima ilerleyici olup; egzersiz uygulamalari
ve pozisyonlamalar ¢ok dnem kazanmaktadir.

Cihaz (Ortez) uygulamalar1 kapsaminda kullanilan ortezler, sekil bozukluklarini
onlemek, geciktirmek, fonksiyonu korumak, fonksiyon kazandirmak amaciyla gévde ve
uzuvlara uygulanan yardimer cihazlardir. Skolyozu yavaslatmak ve oturma pozisyonunu
siirdirebilmek i¢in uygulanan ortezlerin yani sira ayakta durma ve yiirimenin
kazandirilmasi i¢in yiiriime ortezleri yaygin olarak kullanilmaktadir.

Solunum fizyoterapisi bu hastalikta olduk¢a 6nemlidir. Solunum kaslari, 6ksiirme ile
ilgili kaslarin zayif olmasi, kisinin balgamini atilmasina engel olur. Yaygin kas zayiflig1 olan
hastalarda hava yoluna yiyeceklerin kagma riski de oldukga yiiksektir. Kiiciik besinler, pipet
kullanimi, beslenme sirasinda basin dik pozisyonunun saglanmasi ve ¢ene destegi nemlidir.
Az ve sik beslenme daha uygundur. Hareketsizlige bagli yumusak dokudaki degisiklikler ve
eklem sekil bozukluklar1 daima ilerleyicidir ve solunum fonksiyonlarmi etkiler. Ayrica,
solunum yollarinda enfeksiyon riskine neden olur. Erken dénemden itibaren kas kuvvetinin
gelistirilmesi, gogiis kafesinin esnekliginin korunmasi, hareket sinirinin artirilmasi ve

fiziksel fonksiyonunun gelistirilmesi 6nemlidir. Cocugun durumuna uygun ve solunumu
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rahatlatan pozisyonlar fizyoterapistler tarafindan Onerilir. Akciger sekresyonlarmin
(balgamin) atiliminda pozisyonlama ile birlikte ¢esitli drenaj yontemleri yararlidir. Hastaya
uygun postiiral drenaj ve aspirasyon yontemleri aileye dgretilebilir®!.

Solunumsal Problemlerde Destek Tedavisi

Tip 1 ve Tip 2 SMA’l1 bebeklerde ve ¢ocuklarin 6liim nedeni genellikle solunum
yetmezligidir. Bu hastalar ilk tani anindan itibaren pediatrik ndromuskiiler bozukluklar
konusunda deneyimli bir gogiis hastaliklart uzmani tarafindan da takip edilmelidir.
Ventilasyonu saglayan eckspiratuar kaslarinin etkilenimi diyaframdan daha Once
olmaktadir®2. Tip 1 SMA’li bebeklerde erken uygulanan noninvazif ventilator desteginin,
sagkalimi ve yasam kalitesini artirdig1 gézlemlenmistir®®. Iki yonlii pozitif hava yolu basinci
uygun basing ayarlar1 ve maske yerlesimi ile uygulandiginda iyi tolere edilir, hemodinamik
dengeyi etkilemez, kemosensitiviteyi artirir ve giinboyu hiperkapnik solunumu
iyilestirebilir®*. Solunum yetmezligine sahip hastalarin 6ksiiriik refleksi zayiflar ve buna
bagli olarak artan aspirasyon ve hipoksemi riski, mukus tikaglarina ikincil olarak artan
tekrarlayan akciger enfeksiyonlari riski olusturur. Mukus tikaci riski tagiyan bebeklerde akut
hastaliklar sirasinda gece oksimetrisi ile izlenmesi ve manuel aspirasyon gibi yardimct hava
yolu temizleme yontemleri Onerilmektedir. Genellikle bu bebeklere herhangi bir akut
hastalik sirasinda antibiyotik kullanimi uygulanmalidir ¢linkii pulmoner komplikasyon riski
tastyan pndmoniler gelisebilir®s.

Tip 1 bebeklerde pulmoner miidahalenin amaci yasam kalitesini artirmaktir. Mesela

noninvazif ventilasyon gogiis duvart kompliyansindaki degisimleri tersine g¢evirebilir ve

81 KUKAS, Karaduman, AA., Spinal Muskuler Atrofi ve Rehabilitasyonu, HU Saglik Bilimleri Fakiiltesi Fizik
tedavi ve Rehabilitasyon Bolimi, https://www.kukas.info/tr/sma-hakk%C4%B1nda, (Erisim Tarihi:
12.11.2019). E. Mercuri et al. Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 1:
Recommendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic and nutritional care. Neuromuscular Disorders
2018;28: 103-11. R.S. Finkel et al. Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 2: Pulmonary
and acute care; medications, supplements and immunizations; other organ systems; and ethics. Neuromuscular
Disorders 2018; 28: 197-20.

8 Kuru S, et al. An autopsy case of spinal muscular atrophy type Il (Kugelberg-Welander disease).
Neuropathology. 2009; 29(1):63-67. Araki S, et al. Neuropathological analysis in spinal muscular atrophy type
II. Acta Neuropathol. 2003; 106(5):441-448.

8 Oskoui M, et al. The changing natural history of spinal muscular atrophy type 1. Neurology. 2007;
69(20):1931-1936. Schroth MK. Special considerations in the respiratory management of spinal muscular
atrophy. Pediatrics. 2009; 123(Suppl 4):S245-S249. R.S. Finkel et al. Diagnosis and management of spinal
muscular atrophy: Part 2: Pulmonary and acute care; medications, supplements and immunizations; other organ
systems; and ethics. Neuromuscular Disorders 2018; 28: 197-20.

84 Panitch HB. The pathophysiology of respiratory impairment in pediatric neuromuscular diseases. Pediatrics.
2009; 123(Suppl 4):S215-S218. Markstrom A, Cohen G, Katz-Salamon M. The effect of long term ventilatory
support on hemodynamics in children with spinal muscle atrophy (SMA) type II. Sleep Med. 2010; 11(2): 201.
85 Schroth MK. Special considerations in the respiratory management of spinal muscular atrophy. Pediatrics.
2009; 123(Suppl 4):S245-S249. Tannaccone ST. Modern management of spinal muscular atrophy. J Child
Neurol. 2007; 22(8):974-978.
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akciger gelisimini saglayabilir®®. Bununla birlikte nihayetinde noninvazif ventilator destegi
yeterli olmadiginda ne yapilmas: gerektigi konusunda bir karar verilmelidir. Bir trakeostomi
ve kalic1 ventilatdr destegi kullanimi SMA’l bireylerde basarryla uygulanabilir®’. Tam
zamanli ventilator destegine bagimli gocugun ailesi i¢in ideal olan, palyatif bir bakim ekibini
iceren gok disiplinli bir ortamda takiptir®®.

Tip 2 veya yiirliyemeyen Tip 3 SMA’l1 hastalarda, oksiiriik kuvveti ve solunum
kaslarinin fonksiyonunun muayene ile degerlendirilmesi rutin olarak yapilmalidir. 5
yasindan biiyiik ¢cocuklar i¢in zorlu vital kapasite rutin olarak izlenebilir ve uzun dénemde
non-invaziv ventilator destegi verilebilir. Gece hipoventilasyonu da non-invaziv ventilasyon
ile tedavi edilmelidir.

Gastrointestinal Destek Tedavisi ve Beslenme

Gastrointestinal komplikasyonlar SMA’l1 bireylerde sik goriiliir. Bu durumun
immobilite ve beslenme yetersizlikleri nedeniyle mi yoksa esas olarak gastrointestinal
motilite kusuruna mi1 bagh oldugu agik degildir®. Tip 1 SMA’l1 bebekler siklikla uzun
stirede beslenirler ve ¢abuk yorulurlar. Beslenmedeki bu azalma ilerleyici giigsiizliigiin ilk
belirtisi olabilir, gelisememeye ve aspirasyona neden olabilir®. Gastrointestinal
disfonksiyon; bulber disfonksiyon nedeniyle beslenme ve yutma zorluguna, dilde
gligsiizliige, agz1 agmada zorluga ve zayif bas kontroliine bagli olarak kendini gosterir. Diger
iligkili problemler arasinda gastrointestinal reflii, gecikmis mide bosalmasi ve kabizlik
sayilabilir®!.

Beslenme ve disfaji ile iligkili aspirasyonun yonetimi, yar1 kati1 ve kalinlagsmis sivi
(thickened) gidalar ile beslenmeyi gerektirir. Bununla birlikte Tip 1 SMA’l1 bebeklerde
erken gastrostomi ve laparoskopik Nissen fundoplikasyonu (eger gastrointestinal reflii
varsa) dogru beslenmenin siirdiiriilmesi ve aspirasyona bagli enfeksiyon riskini azaltmak

i¢in 6nerilmektedir’?.

86 Roper H, Quinlivan R, Workshop P. Implementation of "the consensus statement for the standard of care in
spinal muscular atrophy" when applied to infants with severe type 1 SMA in the UK. Arch Dis Child. 2010;
95(10):845-849.

87 Gilgoff IS, et al. Long-term ventilatory support in spinal muscular atrophy. J Pediatr. 1989; 115(6): 904-909.
88 Schroth MK. Special considerations in the respiratory management of spinal muscular atrophy. Pediatrics.
2009; 123(Suppl 4):5245-5S249.

89 Karasick D, Karasick S, Mapp E. Gastrointestinal radiologic manifestations of proximal spinal muscular
atrophy (Kugelberg-Welander syndrome). J Natl Med Assoc. 1982; 74(5):475-478. lonasescu V, Christensen
J, Hart M. Intestinal pseudo-obstruction in adult spinal muscular atrophy. Muscle Nerve. 1994; 17(8):946-948.
% Tannaccone ST. Modern management of spinal muscular atrophy. J Child Neurol. 2007; 22(8):974-978.

I E. Mercuri et al. Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 1: Recommendations for
diagnosis, rehabilitation, orthopedic and nutritional care. Neuromuscular Disorders 2018; 28: 103-11.

2 Durkin ET, et al. Early laparoscopic fundoplication and gastrostomy in infants with spinal muscular atrophy
type L. J Pediatr Surg. 2008; 43(11):2031-2037.
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Oral alimin azalmasina bagl ikincil yetersiz beslenme, baz1 Tip 2 SMA’l1 ¢ocuklar
ve ergenler igin de sinsi bir problem olabilir®>. Kétii beslenme ve aglik periyodlaridan
ka¢milmalidir ¢linkii bunlar kas kiitlesinin azalmasina ve fonksiyonlarin bozulmasina yol
acabilir’. Aslinda SMA’l1 yiiriiyemeyen bireyler, diisiik bazal metabolik hizlar1 nedeniyle

yaglanmaya egilimlidir ve fazla kilolu olma riski altindadir®

. Bu komplikasyonlar1
yonetmek i¢in her ¢ocuk biiylime egrisini korumak ve yetersiz/asirt alimdan kagimmak
amactyla bir diyetisyen tarafindan rutin ziyaretler sirasinda bireysel olarak
degerlendirilmelidir. Yas arttikca azalmis kemik mineral yogunlugu egiliminden dolayzi,
yeterli miktarda D vitamini ve kalsiyum alim1 saglanmalidir®.

Ortopedik ve Kas-iskelet Komplikasyonlarina Yonelik Tedaviler

Giigsiizliik ve mobilite azalmasi bir¢ok kas-iskelet sistemi sorununa zemin hazirlar.
Erken tanima ve uygun yonetim fonksiyonun siirdiiriilmesinde, hayati kapasitedeki
bozulmanin Onlenmesinde ve yasam kalitesinin 1iyilestirilmesinde yardimcidir.
Yiriiyemeyen SMA’ll1 bireylerde kontraktiirler yaygmndir. Esnekligi korumak ve
kontraktiirleri 6nlemek igin diizenli germe ve esnetme programlari uygulamak terapinin
temel hedefidir®’. Biraz agirlik kaldirabilen ve gévde kontrolleri olan cocuklar sabit veya
hareketli ayakta durma sechpasi, diz ve ayak bilegi i¢in ortezler kullanabilir. Fizik terapi,
ylizme, su terapisi ve uyarlanabilir sporlar gibi aktiviteleri dahil etmek; dayaniklilig,
zindeligi ve giivenligi en iist diizeye ¢ikarmaya yardimci olabilir®®.

Skolyoz, tip 1-2 SMA tanili bireylerde %60-90 oraninda oldukca yaygin olarak
goriilir. Bu nedenle omurga muayenesi bu hastalarin takibinde unutulmamali ve
kifoskolyozdan siiphelenildiginde vertebra grafileri istenmelidir. Tip 1-2 SMA tanili
bireylerde >20 derecenin {izerinde skolyoz varsa 6 ayda bir bu durum tekrar

degerlendirilmeli ve 6zellikle biliylime ¢agindaki ¢ocukta omurga ortezleri ile gdvdenin

% Chen YS, et al. Prevalence and risk factors for feeding and swallowing difficulties in spinal muscular atrophy
types II and III. J Pediatr. 2012; 160(3):447-451. el.

% Tilton AH, Miller MD, Khoshoo V. Nutrition and swallowing in pediatric neuromuscular patients. Semin
Pediatr Neurol. 1998; 5(2):106-115.

%5 Sproule DM, et al. Increased fat mass and high incidence of overweight despite low body mass index in
patients with spinal muscular atrophy. Neuromuscul Disord. 2009; 19(6):391-396.

% Kinali M, et al. Bone mineral density in a paediatric spinal muscular atrophy population. Neuropediatrics.
2004; 35(6):325-328.

7 Fujak A, et al. Contractures of the lower extremities in spinal muscular atrophy type II. Descriptive clinical
study with retrospective data collection. Ortop Traumatol Rehabil. 2011; 13(1):27-36. Wang HY, et al. Joint
range of motion limitations in children and young adults with spinal muscular atrophy. Arch Phys Med Rehabil.
2004; 85(10):1689-1693.

%8 Montes J, et al. Six-Minute Walk Test demonstrates motor fatigue in spinal muscular atrophy. Neurology.
2010; 74(10):833-838.
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desteklenmesi saglanmalidir®. Tedavi edilmediginde solunum kisitlamasiyla birlikte gogiis
kafesi deformasyonlarina neden olur. Spinal fiizyon ve destekleme skolyoz i¢in tercih edilen
tedavilerdir ancak esas olarak omurganin cerrahi miidahalesi omurga egriliginin biiyiikligi
(Cobb agis1 > 50°) ve ilerleme oranina (yilda > 10°) gére belirlenir!®.

1.3.7. Prognoz

Spinal muskiiler atrofi hastaliginin dogal seyrinde, tip 1 tanili bebekler, desteksiz
oturamazlar ve destek tedavisi ile yaklasik %30°u iki yasmna kadar yasayabilirlerken; tip 2
tanist alanlar oturabilir ancak desteksiz yiirliyemezler ve destek tedavisi ile yaklasik %68’
25 yasina kadar yasayabilir. Tip 3 tanili hastalar ise desteksiz yiiriiyebilir ancak bu
yetenegini zamanla kaybedebilirler. Motor basamaklarda kayip ve hipotoniye ek olarak,
SMN proteininin pek ¢ok dokuda eksprese oluyor olmasi sebebiyle, 6zellikle tipl tanili
hastalarda sistemik bulgular goriilebilmektedir ancak tip 1’de hastaliginin ¢ok hizli 6liimciil
seyretmesi nedeni ile periferal doku disfonksiyonu gelisimi her zaman izlenememektedir.
Yeni hedeflenmis tedavi segenekleri bu hastaligin dogal seyrini degistirirken, standart bakim
protokollerinin iyilestirilmesi ile de ayrica prognoza pozitif katkida bulunulmaktadir. Bunun
yanisira, genetik danigmanlik ve ¢esitli molekiiler genetik testlerin kullanimi ile tagiyicilarin
taranmasi, evlilik 6ncesi populasyon taramasi, preimplantasyon genetik testler ve yenidogan
tarama programlarmin sonucunda bu hastalifin Onlenmesi veya erken donemde
asemptomatik olgularin tan1 almasi ile birlesen hedefli tedavilerin morbidite ve mortaliteyi

azaltacagi diisiiniilmektedir!®!.

1.4. Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) Hastaliginin Tanimi, Nedenleri,
Etkileri ve Tedavi Yontemleri

1.4.1. Tamm

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) ¢ocuklarda goriilen en yaygin kas distrofisidir,
erken cocukluk doneminde proksimal kas gii¢siizliigli ve erkeklerde baldir hipertrofisi ile

karakterizedir. Hastalik, hiicre iskelet yapisinda yer alan ve myofibrillerin giiciini,

% Haaker G, Fujak A. Proximal spinal muscular atrophy: current orthopedic perspective. Appl Clin Genet.
2013; 6(11):113-120.

190 R S. Finkel et al. Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 2: Pulmonary and acute care;
medications, supplements and immunizations; other organ systems; and ethics. Neuromuscular Disorders
2018; 28: 197-20. Tangsrud SE, et al. Lung function measurements in young children with spinal muscle
atrophy; a cross sectional survey on the effect of position and bracing. Arch Dis Child. 2001; 84(6):521-524.
Fujak A, et al. Treatment of scoliosis in intermediate spinal muscular atrophy (SMA type II) in childhood.
Ortop Traumatol Rehabil. 2005; 7(2):175-179.

101 Prior TW, et al. GeneReview. Seattle WA: University of Washington, Seattle; 1993-2019. 2000 Feb 24
(uptodate November 2019).
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saglamligini ve islevselligini koruyan distrofin protenin genindeki mutasyonlar sonucunda
ortaya ¢ikar ve ilerleyicidir. DMD insidans1 yaklagik 3.500 canli erkek dogumda birdir!®.
Prevalans1 Amerika’da 100.000 canli erkek dogumda 15,9 vaka ve Ingiltere’de 100.000 canl
erkek dogumda 19.5 vaka olarak bildirilmektedir'®®. Hastalar genellikle 13 yas civarinda
yiirlimenin kaybi ile tekerlekli sandalyeye bagimli olurlar ve miidahalesiz durumda yirmili
yaslarda kardiyak nedenler veya solunum bozukluklari nedeniyle hayatlarini kaybederler!'%,
Ancak, son yillarda bu hastalikla ilgili tedavi ve yonetim standartlarinin gelismesi, 6zellikle
solunumsal desteklerin iyilestirilmesi ile birlikte, iyi bir yasam kalitesi ve ikinci dekatin
sonlarina kadar sagkalim oranlari giderek artmaktadir'®,

Klinik Ozellikler

En sik goriilen bulgular motor gecikme ve yliriiylis bozuklugudur. Hasta erkek
¢ocuklarin ilk bulgulari, 3-5 yas civarinda, kosma ve yerden kalkmakta zorluk, sik diisme ya
da parmak ucu yiiriimedir. Ilaveten yokus ¢ikma ve merdiven ¢ikma gibi aktivitelerde
zorlanma seklinde bulgular eklenir. Bazi ¢ocuklarda aileler baldir kaslarindaki sis ve sert
goriintiiyii de fark ederek doktora bagvurabilirler. Kalga ve omuz gevresi kaslarinda baslayan
zayiflik giderek ilerler, govdede karin ve sirt kaslarimin da zayiflamasi sonucu ¢ocuklar
ylirtime sirasinda karinlarint 6ne dogru ¢ikararak yiirtirler. Bacak kaslarindaki zayifligin
ilerleyisi ile sik diiserler, yerden kalkma ve merdiven ¢ikma aktivitelerinde zorlanirlar ve
ortalama 9-11 yas arasinda yiiriime yetenegini kaybederek tekerlekli sandalye kullanmaya
baslarlar. Bu agsamadan sonra kol kaslar1 da giderek zayiflar ve ¢ocuk kollarin1 kullanmakta
da zorlanir. Proksimal gli¢siizliik 6nce alt ekstremiteleri tutar, daha sonra distal kaslar ve ist
ekstremite tutulur. Paytak yiirtime, baldir hipertrofisi ve lumbar lordoz gériiliir. Dilde gerilik
veya global gerilik daha nadiren goriilebilir, bazen de tesadiifen kan tetkiklerinde kreatin

kinaz ve KCFT yiiksekligi ile tan1 konabilir.

192 Monckton G, Hoskin V, Warren S. Prevalence and incidence of muscular dystrophy in Alberta, Canada.
Clin Genet 1982;21:19-24.

103 Ryder S, Leadley RM, Armstrong N, et al. The burden, epidemiology, costs and treatment for Duchenne
muscular dystrophy: an evidence review. Orphanet J Rare Dis. 2017; 12:79. Mendell JR, Shilling C, Leslie
ND, et al. Evidence-based path to newborn screening for Duchenne muscular dystrophy. Ann Neurol. 2012;
71:304-13. Moat SJ, Bradley DM, Salmon R, Clarke A, Hartley L. Newborn bloodspot screening for Duchenne
muscular dystrophy: 21 years experience in Wales (UK). Eur J Hum Genet. 2013; 21:1049-53.

104 Passamano L, Taglia A, Palladino A et al. Improvement of survival in Duchenne Muscular Dystrophy:
retrospective analysis of 835 patients; Acta Myol 2012 Oct 3(2): 121-5.

105 Eagle M, Baudouin SV, Chandler C et al. Survival in Duchenne muscular dystrophy: improvements in life
expectancy since 1967 and the impact of home nocturnal ventilation. Neuromuscul Disord 2002; 12: 926-9.
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Kalp tutulumu; ritm, iletim bozukluklar1 ve kardiyak fibroza bagli dilate

kardiyomiyopatiden olusmaktadir!%

. Klinik olarak belirgin kardiyomiyopati, 10 yasindan
sonra goriiliir, 14 yasindan sonra hastalarin ticte birini etkiler ve 18 yasin {izerindeki tim
hastalarda oldugu diistiniilmektedir. Akcigerlerin etkilenimi nedeniyle kronik solunum
yetmezligi tiim hastalarda kacinilmazdir. Vital kapasite 10 yas civarina kadar artar ancak bu

siire sonunda yilda %8-12 oraninda azalmaya baglar'?’?

. Obstriiktif uyku apnesi ilk on yilda
hastalarin {igte birinde meydana gelen uykuda solunum bozukluklarmin 6nde gelen
nedenidir, hipoventilasyon ikinci dekadda goriiliir'®. Zihinsel gerilik hastalarin yaklasik
ticte birinde goriiliir, IQ ortalama 85°tir ve normal populasyondan bir standart sapma
asagidadir'®. Sozel zeka sayisal zekddan daha geridir. Zeka geriligi kas zayiflig ile korele
degildir. DMD’li erkeklerde dikkat eksikligi ve hiperaktivite sendromu da sik goriiliir''°.
Skolyoz neredeyse tiim hastalarda gelisir ve solunumsal vital kapasiteyi etkiler!!!,
Yirliime yetisinin kaybi ile skolyoz gelisimi artar. Diigme sonrasi olan uzun kemik kiriklari
cocuklarin %21-44iinii etkiler''2. Osteoporoz DMD’li ¢ogu ¢ocukta mevcuttur''®. Kemik
mineral yogunlugu kaybi ¢ocuklarmn yiirliyebildigi donemde baslar ve yasla birlikte
azalmaya devam eder''*. DMD ve malign hipertermi iliskisi net olmasa da, DMD’li
hastalarda riskin arttig1 ya da en azindan halotan, siiksinilkolin gibi inhaler anesteziklerle

malign hipertermi benzeri reaksiyonlar oldugu gosterilmistir''>.

196 Nigro G, Comi LI, Politano L, Bain RJ. The incidence and evolution of cardiomyopathy in Duchenne
muscular dystrophy. Int J Cardiol 1990;26:271-7.

197 Phillips MF, Quinlivan RC, Edwards RH, Calverley PM. Changes in spirometry over time as a prognostic
marker in patients with Duchenne muscular dystrophy. Am J Respir Crit Care Med 2001;164:2191-4.

198 Suresh S, Wales P, Dakin C, Harris MA, Cooper DG. Sleep-related breathing disorder in Duchenne
muscular dystrophy: Disease spectrum in the paediatric population. J Paediatr Child Health 2005;41:500-3.
199 Cotton S, Voudouris NJ, Greenwood KM. Intelligence and Duchenne muscular dystrophy: Full-scale, verbal
and performance intelligence quotients. Dev Med Child Neurol 2001;43:497-501.

110 Hendriksen JG, Vles JS. Neuropsychiatric disorders in males with duchenne muscular dystrophy: Frequency
rate of attention-deficit hyperactivity disorder (ADHD), autism spectrum disorder, and obsessive-compulsive
disorder. J Child Neurol 2008;23:477-81.

"' Smith AD, Koreska J, Moseley CF. Progression of scoliosis in Duchennemuscular dystrophy. J Bone Joint
Surg Am 1989;71:1066-74.

112 McDonald DG, Kinali M, Gallagher AC, Mercuri E, Muntoni F, Roper H, et al. Fracture prevalence in
Duchenne muscular dystrophy. Dev Med. Child Neurol 2002;44:695-8.

113 Larson CM, Henderson RC. Bone mineral density and fractures in boys with Duchenne muscular dystrophy.
J Pediatr Orthop 2000;20:71-4.

114 Aparicio LF, Jurkovic M, DeLullo J. Decreased bone density in ambulatory patients with duchenne
muscular dystrophy. J Pediatr Orthop 2002;22:179-81.

115 Wedel DJ. Malignant hyperthermia and neuromuscular disease. Neuromuscul Disord 1992;2:157-64. Hayes
J, Veyckemans F, Bissonnette B. Duchenne muscular dystrophy: An old anesthesia problem revisited. Paediatr
Anaesth 2008;18:100-6.
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1.4.2. Patogenez-Genetik

Duchenne muskiiler distrofi, kromozom Xp21’e lokalize DMD genindeki bir
mutasyondan kaynaklanir ve X-bagl resesif kalitimla kalitilir''®. Mutasyonlar kas
hiicrelerinin yapisal proteini olan distrofin liretiminde bir eksiklige yol agar. Mutasyonlarin
¢ogu (%65-72) intragenik delesyonlardir, en sik hotspot region denilen ekzonlar 45-53 arasi

olur'!”

. Nokta mutasyonlar, kii¢iik delesyon veya insersiyonlar %20 hastada goriiliir. Okuma
gergevesini bozmayan herhangi bir mutasyon ise parsiyel bozukluk olusturarak BMD ile
daha hafif bir klinik yaratir''$.

Kadmn tastyicilar genellikle asemptomatiktir, ancak hafif semptomlar gosterirler ve
yaklagik %10’unda izole kardiyomiyopati meydana gelebilir!!?. Tasiyict kadinlarin %2-
20’si semptomatik olup klinikte belirgin kas gii¢siizliigii vardir.

1.4.3. Tam

DMD’de karakteristik bulgu bes yagindan énce normal {ist limitinin en az 10 ila 20
kat (ve genellikle 50 ila 200 kat) belirgin yiikselmis serum kreatin kinaz (CK) seviyesidir.
Serum CK konsantrasyonlar1 yenidoganlarda bile yiiksektir ve herhangi bir semptomdan
once bulunmaktadir. Serum alanin transaminaz ve aspartat transaminaz diizeyleri artmistir
ve CK diizeyleri ile koreledir'?°. EMG ve sinir ileti calismalaria genelde gerek duyulmaz.
igne EMG’de bulgular myopatiktir'?'.

Daha 6nceleri molekiiler genetik test icin PCR kullanirken multipleks ligasyon prob
amplifikasyonu (MLPA) kullaniminin gelistirilmesi ile delesyonlarin ve duplikasyonlarin
tespitinde daha sensitif bir yontem elde edilmistir. MLPA negatifse DMD geninin yeni nesil

sekanslanmasi ile geriye kalan %25-30’luk mutasyon tipleri (nokta mutasyonlar, kiigiik

delesyon-duplikasyon veya insersiyonlar) taranmalidir. Tiim bu modern tan1 teknikleri ile

116 Koenig M, Hoffman EP, Bertelson CJ et al. Complete cloning of the Duchenne muscular dystrophy (DMD)
c¢DNA and preliminary genomic organization of the DMD gene in normal and affected individuals. Cell 1987,
50: 509-17.

7 Liechti-Gallati S, Koenig M, Kunkel LM, et al. Molecular deletion patterns in Duchenne and Becker type
muscular dystrophy. Hum Genet 1989;81:343-8.

118 Aartsma-Rus A, Van Deutekom JCT, Fokkema IF et al. Entries in the Leiden Duchenne muscular dystrophy
mutation database: an overview of mutation types and paradoxical cases that confirm the reading-frame rule.
Muscle Nerve 2006; 34:135-44.

119 Bushby K, Muntoni F, Bourke JP. 107th ENMC international workshop: the management of cardiac
involvement in muscular dystrophy and myotonic dystrophy. 7th-9th June 2002, Naarden, The Netherlands.
Neuromuscul Disord 2003; 13:166-72.

120 Rowland LP. Biochemistry of muscle membranes in Duchenne muscular dystrophy. Muscle Nerve
1980;3:3-20.

12 Jones H, De Vivo DC, Darras BT. Neuromuscular disorders of infancy, childhood and adolescence. A
clinician’s approach. Oxford: Butterworth-Heinemann; Second edition, 2015.
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2%93-96 oraninda tan1 konulur'?

. Genetik test ile DMD’nin klinik tanis1 dogrulanamazsa,
bir kas biyopsi 6rnegi ile distrofin proteininin olup olmadig1 gosterilmelidir. Kas biyopsisi
pek ¢ok merkezde genetik test negatifse ve fenotip atipikse uygulanir.

DMD’nin zamaninda ve dogru bir sekilde teshis edilmesi, hastaligin bakiminin ¢ok
onemli bir yoniidiir. Ayrica DMD’li bir bireyin aile fertlerinden, kimin tasiyici olma riski
altinda oldugunu belirlemek i¢in genetik danigmanlik almasi agisindan oldukga 6nem arz
etmektedir. DMD oldugu genetik olarak teyit edilmis bir bireyin kadin akrabalari i¢in
tastyicilik testi Onerilir. Heniiz, DMD aktif olarak erken tedavinin daha iyi sonug verdigi
neonatal baslangi¢li bozukluklarla sinirli olan Yenidogan Tarama Panellerinde yer
almamakla birlikte, ortaya g¢ikan DMD tedavilerinin semptom baslangicindan 6nce
baslatilmas1 durumunda en etkili olabilecegi diislincesi, yenidogan taramasina olan ilgiyi
artmlstlr123 .

1.4.4. Tedavi

Fizyoterapi ve glukokortikoidlerle tedavi DMD tedavisinin temellerini
olusturmaktadir ve yiiriimenin kaybindan sonra devam etmelidir. Uzun siireli glukokortikoid
tedavisinin faydalarinin, daha ileri yaslarda ylirimenin kaybi, solunum fonksiyonlarini
koruma, iist ekremite giiclinii koruma ve skolyoz cerrahisinden kaginmay1 igermekte oldugu
gosterilmistir. Son ¢aligmalar, anlamli motor belirtilerden yani fiziksel diislisten once, kiigiik
cocuklarda glukokortikoidlerin  baslatilmasimin yararlarini  dogrulamaktadir. Genel
yonetimde kardiak, solunumsal ve ortopedik problemlerin idaresi de oldukca énemlidir'>*.

Kardiyovaskiiler komplikasyonlar, DMD’li bireyler arasinda hastaliga bagh
morbidite ve mortalitenin 6nde gelen nedenidir. Kalpte distrofin eksikligi bir
kardiyomiyopati olarak kendini gdsterir. Hastalik ilerledikge klinikte kalp yetmezligi gelisir.
Yetersiz olan miyokard ayrica yagami tehdit eden ritim anormallikleri riski altindadir. 10
yasina kadar, bireylerin elektrokardiyogram ve noninvaziv goriintiileme dahil olmak tizere

yillik kardiyak degerlendirmesi yapilmalidir. 10 yasindan sonra, asemptomatik bireylerin sol

ventrikiil disfonksiyonu riskinde artis nedeniyle en az yilda bir kardiyak degerlendirme

122 Sansovi¢ 1, Barisi¢ I, Dumi¢ K. Improved detection of deletions and duplications in the DMD gene using
the multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA) method. Biochem Genet. 2013; 51:189-201.
Wang Y, Yang Y, LiuJ, et al. Whole dystrophin gene analysis by next-generation sequencing: a comprehensive
genetic diagnosis of Duchenne and Becker muscular dystrophy. Mol Genet Genomics. 2014; 289:1013-21.

123 Chung J, Smith AL, Hughes SC, et al. Twenty-year follow-up of newborn screening for patients with
muscular dystrophy. Muscle Nerve. 2016; 53:570-78.

124 Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. DMD Care Considerations Working Group. Diagnosis and
management of Duchenne muscular dystrophy, part 1: diagnosis, and neuromuscular, rehabilitation, endocrine,
and gastrointestinal and nutritional management. Lancet Neurol. 2018 Mar;17(3):251-267.
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yaptlmalidir. Dilate KMP’de erken donemde ACE inhibitorleri ve beta blokerler ile
tedavinin sol ventrikiil fonksiyonu {izerine olumlu etkisi oldugu bildirilmigtir!'?>.

Solunumsal komplikasyonlar, DMD’li kisilerde 6nemli bir morbidite ve mortalite
nedenidir. Komplikasyonlar arasinda solunum kas yorgunlugu, mukus tikanmasi, atelektazi,
pnémoni ve solunum yetmezligi bulunur. Tedavi edilmezse, hastalar siddetli dispne,
atelektazi veya pnodmoni nedeniyle uzun siireli hastaneye yatis ve solunum durmasi veya
solunum kaynakli kardiyak aritmiler nedeniyle oliim riski altindadir. Solunumsal
komplikasyonlarin yonetimine yonelik yaklasimlar, solunum kas1 fonksiyonunun izlenmesi
ve akciger hacminin zamaninda kullanimi, yardimli 6ksiirmeyi, gece destekli ventilasyonu
ve sonraki giindiiz ventilasyonunu igerir. Bu temel tedaviler solunumsal komplikasyonlari
azaltabilir, yasam kalitesini artirabilir ve sagkalimi uzatabilir. Spirometri, hasta 5-6
yasidayken baslatilmali, yillik veya iki yilda bir takip edilmelidir. Solunum yoénetimi i¢in
solunum fonksiyonunun seri izlenmesi kritik 6neme sahiptir. Tipik olarak, zorlu vital
kapasite (FVC), bir kisi yiiriimesini kaybedene kadar biiylime ile artar. Spirometri diginda
sabah ve giindiiz CO2 &lgtimleri yapilmalidir, yapilabilirse yillik polisomnografi de solunum
problemlerini saptamak i¢in 6nemlidir. Biitiin hastalar inaktive edilmis influenza asis1 (canli,
zayiflatilmis as1) ve pnomokok asilari ile yillik agilanmalidir. DMD hastalart kagiilmaz
olarak hipoventilasyon tedavisi i¢in yardimli ventilasyona ihtiya¢ duyar, gece noninvazif
yardimli ventilasyon (sabit bir siirekli pozitif hava yolu basinci yerine), obstriiktif uyku
apnesi olan DMD’li bireyler i¢in ilk basamak tedavidir. Noninvazif uykuda araliklt pozitif
basingli ventilasyon (NIPPV)’nin giindiiz hiperkapnisi gelismeden baslanmasi etkin bir
tedavidir'?®. Solunum miidahalelerine duyulan ihtiyag esas olarak yiiriimenin kaybindan
sonra ortaya ¢ikar. FVC, maksimum inspiratuar ve ekspiratuar basinglar, pik okstiriik akist
ve nabiz oksimetresi (SpO2) ile kan oksijen doygunlugu yiiriiyemeyen tiim bireylerde en az
her 6 ayda bir 6l¢iilmelidir.

Omurganin muayenesi her klinik muayenenin bir parcast olmalidir. Deneyimli
klinisyenler yiiriimeyen erkek ¢ocuklarda omurgayr sadece gorsel muayene ile
izleyebilmelidir; bununla birlikte, daha az deneyimli klinisyenlerin, omurga radyografisi
istemesi Onerilmektedir. Radyografi ile bir egrilik tespit edildiginde, iskeletsel olarak

olgunlasmamis ¢ocuklardan 6 ayda bir; iskeletsel olarak olgun bireylerde yilda en az bir kez

125 McNally EM, MacLeod H. Therapy insight: Cardiovascular complications associated with muscular
dystrophies. Nat Clin Pract Cardiovasc Med 2005;2:301-8.

126 Toussaint M, Chatwin M, Soudon P. Mechanical ventilation in Duchenne patients with chronic respiratory
insufficiency: Clinical implications of 20 years published experience. Chron 2007;4:167-77.
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radyografi istenebilir. 20° veya daha fazla bir egrilik durumunda ortopedik takip
gerekmektedir. Yiirtime kaybinin erken asamalarinda, ilerleyen skolyoz igin cerrahiye
ihtiyaci vardir. Ortopedik olarak erken donemde stretching ve gece splintleri kontraktiir
gelismesini geciktirebilir ancak spinal ortezlerden kagmilmalidir. Yiiriimenin devami ve
kortikosteroid tedavisi skolyozun baslamasini geciktirebilir ve siddetini azaltabilir'?’.
Skolyoz ameliyati i¢in ortalama yag 14-15’tir. Osteoporoz nedeniyle hastalarin %20-60’inda
kii¢iik travma ile ekstremite kiriklar1 (genellikle distal femur, tibia veya fibula), %30°a kadar
semptomatik vertebral kiriklar gelisir. Vertebral kiriklar cocuklarda tanimlandiginda siklikla
asemptomatiktir. Tedavi edilmedigi takdirde, vertebral kiriklar kronik sirt agris1 ve omurga
deformitesine yol agarken, bacak kiriklari erken, kalict ambulasyon kaybina neden olabilir.
DMD’li erkek ¢ocuklarda uzun kemik kiriklari sonrasi yag emboli sendromu nedeniyle 6liim
bildirilmistir. DMD hastalarinda osteoporoz tedavisi igin birinci basamak tedavi olarak
intravendz bisfosfonatlarin kullanimi seklinde onerilmektedir. Kemik dansitesinin takibi,
kalsiyum ve D vitamini 6l¢iimleri de takipte onemlidir.

Kabizlik, gastrodzofageal reflii ve gastrointestinal motilite endiselerinin yonetimi ve
gastrostomi tiipii yerlestirilmesi gerektiginde bir gastroenterologa yonlendirilmelidir. Her
klinik kontrolde, beslenme uzmani beslenme durumunu degerlendirmeli, agirligt ve boyunu
izlemeli ve belirli bir beslenme plani olusturmalidir. Iyi beslenme durumu yas igin agirlik
veya yas icin viicut kitle indeksinin standart bliyiime grafiklerinde 10.-85. persentiller
arasinda yer almasidir. Kabizlik ve bobrek fonksiyon bozuklugu riskini artiran
dehidratasyonu 6nlemek i¢in yeterli s1vi alimi vurgulanmalidir. Kemik sagliginin izlenmesi,
diyetsel kalsiyum alimi ve serum 25-hidroksi-vitamin D konsantrasyonunun yillik
degerlendirmelerini gerektirir. Kalsiyum alimi yas i¢in dnerilen alim miktarindan daha azsa
veya serum 25-hidroksi-vitamin D diizeyi 30 ng/mL’den diisiikse, uygun diyet alim1 ve besin
takviyesi saglanmalidir'?®.

Kortikosteroid  tedavisi: ~ Prednisolon, prednizon ve deflazakort olarak
kortikosteroidler DMD igin bugiine kadar etkili oldugu gosterilmis ilaglardir.
Glukokortikoid tedavisinin yararlart 1iyi belirlenmis olmasma ragmen, hangi

glukokortikoidlerin en iyi ve hangi dozlarda oldugu konusunda belirsizlik devam etmektedir.

127 Kinali M, Main M, Eliahoo J, Messina S, Knight RK, Lehovsky J, et al. Predictive factors for the
development of scoliosis in Duchenne muscular dystrophy. Eur J Paediatr Neurol 2007;11:160-6. King WM,
Ruttencutter R, Nagaraja HN, Matkovic V, Landoll J, Hoyle C, et al. Orthopedic outcomes of long-term daily
corticosteroid treatment in Duchenne muscular dystrophy. Neurology 2007;68:1607-13.

128 Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. DMD Care Considerations Working Group. Diagnosis and
management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: respiratory, cardiac, bone health, and orthopaedic
management. Lancet Neurol. 2018 April; 17(4): 347-361.
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Tedavi kisa ve uzun vadede potansiyel riskler ve yararlar degerlendirilerek baslanmali ve
ayarlanmalidir. Steroidlerin etkisinin kas liflerinde, iskelet kas1 yikimini azaltma, sitotoksik
T hiicrelerini azaltma ve sitozolik kalsiyum konsantrasyonu azaltma yollar1 ile oldugu
disiiniilmektedir.  Prednizolon/prednizon optimum doz 0,75 mg/kg/giin olarak
bildirilmistir'?. 0,3mg/kg/giin gibi diisiik dozlar yine fonksiyonda iyilesmelere yol agar ama
etki daha sinirhdir, ancak yan etkiler agisindan degerlendirildiginde diisiik doz kullanilabilir.
1,5 mg/kg/giin gibi daha yiiksek dozlar ek faydalara yol agmamistir. 10 giin ve 10/20 giin

130 ve haftada iki kez prednizolon (5

gibi prednizolon gibi aralikli dozlama tipleri
mg/kg/doz)"3! verilmesi uygulamalar arasindadir. Tedaviye baslama yas1 ve siiresi ile ilgili
kesin normlar yoktur, ama kas giiciinde azalma ve sik diigmeler oldugunda tedaviye baslama
benimsenmistir. Deflazacort, prednizonun bir oksazolin analogu, prednizolon/prednizona
alternatif olarak bazi iilkelerde mevcuttur. 0,9 mg/kg/giin’liik bir glinliik dozda deflazakort
ile tedavi kas giiciinde iyilesmeler meydana getirir'*2. Faz 3 ¢ift kor randomize plasebo
kontrollii bir ¢alismada, giinde 0,9 mg/kg deflazacort, giinde 1,2 mg/kg deflazacort, giinde
0,75 mg/kg prednizon ve plasebo ile karsilastirilmis ve tiim tedavi gruplarinda plasebo ile
karsilastirildiginda iyilesmis kas giicli saptanmis ve deflazacortun prednizondan daha az kilo
alimu ile iliskili oldugu bildirilmistir'**. Prednizon ile deflazacortun yarar-risk oranini
karsilastiran, ¢ok merkezli ¢ift kor bir klinik calisma halen devam etmektedir'3*.
Kortikosteroidlerin solunum fonksiyonlari, okstiriik etkinligi, dilate KMP riski ve skolyoz
iizerinde de olumlu etkisi vardir. Kortikosteroidlerin en sik yan etkisi kilo alimidir (%75-
80), deflazakortta bu etki daha azdir'*>. Omurga ve uzun kemik kiriklari, boy kisalig1 ve

katarakt diger yan etkilerdendir. Glukokortikoidlerin ciddi yan etkileri durumunda aniden

kesilmemesi gerektigi unutulmamali, 6nce %25-33 oraninda doz azaltimina gidilip 1 ay

129 Manzur AY, Kuntzer T, Pike M, Swan A. Glucocorticoid corticosteroids for Duchenne muscular
dystrophy.[update of Cochrane Database Syst Rev. 2004;(2):CD003725; Cochrane Database Syst Rev 2008:
CDO003725.

130 Kinali M, Mercuri E, Main M, Muntoni F, Dubowitz V. An effective, low-dosage, intermittent schedule of
prednisolone in the long-term treatment of early cases of Duchenne dystrophy. Neuromuscul Disord
2002;12:S169-74. Dubowitz V. Prednisone in Duchenne dystrophy. Neuromuscul Disord 1991;1:161-3.

131 Connolly AM, Schierbecker J, Renna R, Florence J. High dose weekly oral prednisone improves strength
in boys with Duchenne muscular dystrophy. Neuromuscul Disord 2002;12:917-25.

132 Reitter B. Deflazacort vs. prednisone in Duchenne muscular dystrophy: Trends of an ongoing study. Brain
Dev 1995;17:39-43.

133 Griggs RC, Miller JP, Greenberg CR, et al. Efficacy and safety of deflazacort vs prednisone and placebo for
Duchenne muscular dystrophy. Neurology. 2016; 87:2123-31.

134 Guglieri M, Bushby K, McDermott MP, et al. Developing standardized corticosteroid treatment for
Duchenne muscular dystrophy. Contemp Clin Trials. 2017; 58:34-39.

135 Bonifati MD, Ruzza G, Bonometto P, Berardinelli A, Gorni K, Orcesi S, ef al. A multicenter, double-blind,
randomized trial of deflazacort versus prednisone in Duchenne muscular dystrophy. Muscle Nerve
2000;23:1344-7.
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sonra klinik durum tekrar degerlendirilmelidir. Eger yan etkiler azalmissa steroid dozu tekrar
hedef doza yiikseltilmeli ve 2-3 ay sonra tekrar degerlendirmelidir. Ciddi bir hastalik, biiyiik
bir travma veya cerrahi sirasinda adrenal kriz riski i¢in hasta ve aile uyarilmali, bu durumda
hidrokortizon tedavisi giinde 50-100 mg/m? tedavisi uygulanmalidir.

1.4.4.1. Yeni laglar

Ataluren

Ataluren, nonsense mutasyonu yenip islevini yerine getiren protein {ireterek
bozuklugun altinda yatan nedeni tedavi etme potansiyeli olan, agizdan uygulanan yeni bir
ilagtir.

Erken stop kodonu olarak da bilinen nonsense mutasyonunun varligr gosterilmis
Duchenne Muskiiler Distrofili hastalara (tim DMD tanili hastalarin yaklasik %15’ini
olusturan), EMA (Avrupa flag Kurumu) tarafindan onaylanan Ataluren etkin maddeli ilacin
etkinligini gosterir ¢caligsma sonuglarina istinaden iilkemizde yurt dis1 ilag kapsaminda temin
edilmektedir. Ataluren etkin maddeli ilag i¢in 06.02.2020 tarihine kadar yapilan bagvurulara

iliskin istatistiki bilgiler asagidaki tabloda yer almaktadir!3®.

Tablo 8. Ataluren Etkin Maddeli ilac icin 0-18 Yas Grubu Basvuru Sayilari

DMD Basvuru Onay Red Lol incelemede
Sayisi Evrak
Bagvuru 80 62 16 2 0
Eteplirsen

Eteplirsen etkin maddeli ilag 2016 yilinda FDA tarafindan Duchenne Muskiiler
Distrofinin ekzon 51 atlamali tipine uygun hastalar i¢in onaylanmistir. EMA’da ilgili ilacin
ruhsatt bulunmamakta olup degerlendirme siireci devam etmektedir. ilacin etkililigine ait
dogrulayict ¢alisma heniiz devam etmekte olup ¢alisma sonuglarinin 2020 yilinda
toplanacagi belirtilmektedir. Eteplirsen etkin maddeli ila¢ i¢in 06.02.2020 tarihine kadar
yapilan basvurulara iliskin istatistiki bilgiler asagidaki tabloda yer almaktadir.

Tablo 9. Eteplirsen Etkin Maddeli ilag i¢in 0-18 Yas Grubu Basvuru Sayilar

DMD Basvuru Onay Red 2ol incelemede
Sayisi Evrak
Basgvuru 2 0 2 0 0

136 Tiirkiye Tla¢ ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 03.10.2019 tarihli ve 153726 sayili
cevabi yazi.
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1.4.4.2. Semptomatik ve Destekleyici Tedaviler

2014 yilimda DMD Bakim Konulart Calisma Grubu Yonlendirme Komitesi,
hastalikla iligkili genis kapsamli uzmanlarin klinik deneyimlerine dayanarak; solunum, kalp,
kemik saglig1 ve osteoporoz, ortopedik ve cerrahi tedaviler i¢in en son bakim hususlarini
degerlendirerek, semptomatik ve destekleyici metodolojik tedavileri 6nerilerini 2018 yilinda
bir yaym haline getirmislerdir'3’. Bu oneriler igerisinde; osteoporoz igin birinci basamak
tedavi olarak intravendz bifosfonat tedavisi Onerilmektedir. Ayrica DMD’li bireylerin,
inaktive edilmis influenza asis1 ve pnomokok asilar1 (PCV13 ve PPSV23 dahil) ile yillik
asilanmasi Onerilmektedir. Yiriime kaybimin oldugu erken donemlerinde bazi DMD’li
bireylerin ilerleyici skolyoz i¢in ameliyat ihtiyaci1 gelistigi bildirilmistir. Ancak bu hasta
grubunun inhalasyon anesteziklerine maruz kaldiginda veya suxametonyum klorid
(Stiksinilkolin) verildiginde, ameliyat sonrasi potansiyel olarak 6liimciil rabdomiyoliz ve
hiperkalemi riski altinda olabilecegi bilinerek gerekli tedbirler alinmalidir. Ayrica hastalar
ameliyat oncesi bir kardiyolog ve gogiis hastaliklari uzman doktoruna danigilmali, ameliyat
sirasinda ve sonrasinda olabilecek kardiyak ve solunumsal dekompansasyon konusunda
anestezistler dikkatli olmalidir. Yirimenin kaybi ile birlikte hastaligin ilerleyen
dénemlerinde, ozellikle solunum yolu enfeksiyonlar: sirasinda atelektazi, pnémoni,
ventilasyon-perfiizyon uyumsuzlugu ve solunum yetmezligine ilerleme riskinin arttigi ve
zayif Oksliriik ¢abalarmin gelistigi bilinmektedir. Bu grup hastalarda, solunum yolu
enfeksiyonlar1 sirasinda Okstiriik tedavisi goren bireyler i¢in evde pulse oksimetre cihazi
kullanilmasi 6nerilmistir. Oda havasinda oksijen saturasyonu %95 ten az oldugunda, mukus
tikanmasini, atelektazi ve zatiirreyi dnlemek ve tedavi etmek i¢in yardimli dkstirtik sikliginin
artirilmast Onerilmigtir. Ayrica, bireyler asagidaki bes pnomoni belirtisinden {i¢iine sahip
oldugunda akut solunum yolu hastaliklar1 sirasinda antibiyotik tedavisinin baslatilmasini
onerilmistir: Ates, kan sayiminda artmis 10kositoz veya C-reaktif protein konsantrasyonu,
balgam {iretimi, gogiis grafisinde pulmoner infiltrasyon veya hipoksemi veya solunum
sikint1 seklinde siralanmistir. Ayrica gece yardimli ventilasyon endikasyonlari belirlenmis;
solunum fonksiyon seviyesinden bagimsiz olarak hipoventilasyon veya uykuda solunum
semptomlar1 olarak tanimlanmustir. flgili semptomlar arasinda yorgunluk, dispne, sabah
veya siirekli bas agrilari, sik gece uyanmalart veya zor uyarilma, hipersomnolans,

konsantrasyon zorlugu, dispne ve tasikardi ile uyanma ve sik kabuslar sayilabilir. Bununla

137 Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. DMD Care Considerations Working Group. Diagnosis and
management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: respiratory, cardiac, bone health, and orthopaedic
management. Lancet Neurol. 2018 April; 17(4): 347-361.
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birlikte, baz1 bireyler hipoventilasyon varligina ragmen asemptomatik kalir. DMD’nin kalp
tutulumunda birinci basamak tedavi olarak ACE inhibitorleri kullanilmaktadir, ancak 10 yas
altindaki asemptomatik olgularda kullanimi tartismalidir. Bazi yaklagimlar 10 yasinda tedavi
baslanmasiin uzun vadeli kardiyak sonuglart iyilestirdigi yoniindedir. Ancak bu ¢aligmada
onerilen kardiyak farmakolojik tedavi yaklasimi; hastanin yasi ne olursa olsun, kalp
yetmezligi semptomlarinin baglamasiyla veya azalmis sol ventrikiil ejeksiyon fraksiyonuyla
saptanan kardiyak anormalliklerin varliginda tedavi baglatilmasi seklindedir.

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

Gelistirilmis DMD yonetimi, ambulasyonun uzamasina, skolyoz da dahil olmak
tizere ciddi kontraktiir ve deformite sikliginin azalmasina ve yagamin tiim alanlarinda uzun
siireli fonksiyon ve katilim ile yasam kalitesinin artmasma neden olmustur. Tanidan
baslayarak kontraktiirleri, deformiteyi, fonksiyon kaybini, bozulmus cilt biitiinliigiinii, agriy1
ve zayiflamis kardiyovaskiiler durumu en aza indirgemek icin Uluslararas: Islevsellik,
Engellilik ve Saglik Siniflandirmasinin (ICF) tiim alanlarinda degerlendirme ve yonetimi
saglanmalidir. Multidisipliner rehabilitasyon degerlendirmesi pasif hareket araliklarinin
Olctimlerini, postiir, gii¢, fonksiyon ve giinliik yagsamin tiim normal aktivitelerine katilim1
icermelidir. En erken donemde baslanan diizenli egzersiz uygulamalar1 kas kuvvetinin
korunmasinda oldukg¢a etkilidir. Kontraktir ve deformitenin Onlenmesi igin; giinliik
koruyucu ev germe egzersizleri, haftada 4-6 kez olacak tarzda; ayak bilekleri, dizler ve
kalgalarda diizenli germe Onerilmelidir. Eklemlerin korunmasi i¢in pozisyonlama, cihaz
uygulamalar1 ve germe egzersizlerine en erken donemde baslanmalidir. Ortezle miidahale,
atelleme, konumlandirma; geceleri germek i¢in ayak bilegini i¢ine alan sert plastikten
AFO’lar (ayak bilegi-ayak ortezleri) kullanilabilir. Bilek veya el atelleri de kullanilabilir.
Ayakta durmak zorlaginca, kontraktiirler ¢ok siddetli degilse, pasif/motorlu destekli ayakta
durma cihazlar kullanilabilir. Diz eklemleri kilitli KAFO (diz-ayak bilegi-ayak ortezleri)
ylirlimenin iyice azaldigl ge¢ donem ya da yiiriiyemeyen dénemde kullanilabilir. Diizenli
olarak yapilabilen en iyi diizeyde aerobik aktivite veya egzersizler, drnegin ylizme ve
bisiklete binme Onerilir. Eksantrik ve yiiksek direngli egzersizden kaginma, asir1 zorlanmayi
onlemek icin dinlenme ve enerji tasarrufu, potansiyel olarak azalmis kardiyovaskiiler
egzersiz kapasitesine dikkat edilmesi ve klinik olarak iyi ¢alisirken bile kas hasari riskine
dikkat edilmesi gerekmektedir. Diisme ve fraktiir yonetimi; tiim ortamlarda diisme riskini en
aza indirme, uzun kemik kiriklarmin hizli bir sekilde ortopedinin fizyoterapist destegi ile
birlikte iyilestirilmesi, sonrasinda yiirime ve/veya destekle ayakta durma yeteneklerini

korumak ic¢in ilgili rehabilitasyonun saglanmasi 6nerilmektedir. Glinlik hayatta hareketi
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kisitlayan faktorler ortadan kaldirilmaya calisilmali, evde buna uygun diizenlemeler
yapilmali veya okulda sinifin giris katinda olmas: saglanmalidir. Yiiriimenin kaybindan
sonra manuel ve motorlu tekerlekli sandalyelerle, hastanin viicut dlgiilerine uygun ve
miimkiinse 6zel oturma diizenlemeleriyle (sert koltuk, diiz sirt, kalga kilavuzlari, yan gévde
destekleri, addiiktorler ve bas destegi) mobilizasyon saglanabilir. Yasam alanlarmin
asansorlil veya giris katlarinda olmasi, hasta ve ailesinin yasamin1 kolaylastirmasi agisindan
onemlidir.

Uzmanlasmis fonksiyonel degerlendirme, hareket paterninin analizi ve DMD dahil
diger noromuskiiler bozukluklara 6zgii standart degerlendirmeleri igerir. Fonksiyonel temel
klinik degerlendirmeler; North Star Ambulasyon Degerlendirmesi (NSAA), 6 dakika
ylriiyiis testi ve zamanl fonksiyon testleri, ayaktan tedavi siiresi boyunca ve her 6 ayda bir
yapilmalidir!3®,

1.4.5. Onleme ve Genetik Danisma

DMD’si olan tiim aileler genetik danismanlik icin yonlendirilmelidir. Tasiyicilarin
saptanmas! ve danismanlig1, hastaligin 6nlenmesi i¢in yonetiminde dnemlidir. Prenatal tani
mevcuttur ve ailede etkilenmis birey olan tasiyici annelerde erken tani igin kullanilir. Tlk
olarak cinsiyet belirlendikten sonra 10-12. haftalarda koryonik villus 6rneklemesi ya da 15-
18. haftalarda amniyosentez yapilarak mutasyon tespiti yapilabilir'**. DMD tastyic1 olan
kadinda kardiyomiyopati riskleri hakkinda bilgi verilmeli ve periyodik kardiyovaskiiler

tarama Onerilmelidir.

1.5.  Multipl Skleroz (MS) Hastaliginin Tanimi, Nedenleri, Etkileri ve Tedavi
Yontemleri

1.5.1. Tanim

Multipl skleroz (MS), merkezi sinir sistemini (MSS) etkileyen kronik, enflamatuar,
otoimmiin bir hastaliktir.

Epidemiyoloji

Hastalik siklikla geng yetiskinlerde ortaya g¢ikar. MS vakalarmin %3-10’u 18

yasindan once teshis edilir'*’. Prepubertal ¢ocuklarda MS nadirdir ve olgularin %1’inden

138 Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. DMD Care Considerations Working Group. Diagnosis and
management of Duchenne muscular dystrophy, part 1: diagnosis, and neuromuscular, rehabilitation, endocrine,
and gastrointestinal and nutritional managementLancet Neurol. 2018 March; 17(3): 251-267.

139 Ladwig D, Mowat D, Tobias V, et al., In utero fetal muscle biopsy in the diagnosis of Duchenne muscular
dystrophy. Aust N Z J Obstet Gynaecol, 2002. 42(1): 79-82.

140 Ahlgren C, Oden A, Lycke J. High nationwide prevalence of multiple sclerosis in Sweden. Mult Scler
2011;17(8):901-8. Banwell B, Ghezzi A, Bar-Or A, et al. Multiple sclerosis in children: clinical diagnosis,
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azin1 olusturur'#!. ilk atakta yas cogu pediatrik baslangichh MS (POMS) calismasinda 11 ile
13 yas arasindadir'¥?. Prepubertal cocuklarda cinsiyet oranlari esittir. Cocuklarda yas
ilerledik¢e, dagilim eriskin baslangichh MS (AOMS)’e benzer sekilde kadin baskinligini
gostermektedir. Yasla birlikte kadin cinsiyet dagilimina dogru egilim, cinsiyet hormonlar1
ve hastalik arasinda olas1 bir baglanti oldugunu gostermektedir!*’. Prevalansi cografi
ozelliklere bagli olarak 100.000°de 2 ile 200 arasinda degismektedir. Tirkiye’de MS
prelevansinin  71/100.000 ile 75/100.000 arasinda oldugu tahmin edilmektedir'#*
Yetiskinlerde goriildiigii gibi pediatrik kohortlarda da yiiksek enlem ve MS i¢in risk artisi

145 Calismalar, insanlar ¢ocukluk déneminde (15 yasia kadar) diisiik MS riskli

mevcuttur
bir alandan yiiksek MS riskli bir alana gog ettikleri zaman, yeni yasadiklar1 bdlgenin riskini
iistlendiklerini gostermektedir'#®. Tiirkiye’de Tiirk Pediatrik MS Calisma Grubu’nun 193
pediatrik hasta ile yaptiklar1 bir ¢alismaya gore; 4-17 yas arasi hastalarin %63,7’si kiz olup
olgularin ¢ogu postpubertal baslangic gostermistir'*’.

1.5.2. Risk Faktorleri

Genetik Faktirler: Epidemiyolojik calismalar birinci derece akrabalarda MS riskinin

148

%?2-5 ve monozigotik ikizlerde %25-30 arttigin1 gostermistir *°. Bu genetik risk faktorlerinin

cogu, immiin regiilasyon genleriyle iliskilidir'*. MS’li Kafkasyalilarda tespit edilen ilk

ther-apeutic strategies, and future directions. Lancet Neurol 2007;6(10):887-902. Chitnis T, Glanz B, Jaffin S,
et al. Demographics of pediatric-onset multiple sclerosis in an MS center population from the Northeastern
United States. Mult Scler 2009;15(5):627-31. Langer-Gould A, Zhang JL, Chung J, et al. Incidence of acquired
CNS demyelinating syn-dromes in a multiethnic cohort of children. Neurology 2011;77(12):1143-8.

141 Boiko A, Vorobeychik G, Paty D, et al. Early onset multiple sclerosis - A longitudinal study. Neurology
2002;59(7):1006-10. Renoux C, Vukusic S, Mikaeloff Y, et al. Natural history of multiple sclerosis with
childhood onset. N Engl J Med 2007;356:2603-13.

142 Otallah S, Banwell B. Pediatric multiple sclerosis: an update. Curr Neurol Neurosci Rep 2018;18(76):2-10.
143 Renoux C, Vukusic S, Mikaeloff Y, et al. Natural history of multiple sclerosis with childhood onset. N Engl
J Med 2007;356:2603-13.

144 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanligi tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019,
s5.49.

145 Taylor BV, Lucas RM, Dear K, et al. Latitudinal variation in incidence and type of first CNS demyelinating
events. Mult Scler 2010;16(4):398-405. Lossius A, Riise T, Pugliattic M, et al. Season of infectious
mononucleosis and risk of MS at different latitudes; the EnyIMS Study. Mult Scler 2014;20(6):669-74.
Spelman T, Gray O, Trojano M, et al. Seasonal variation in relapse rate in MS is latitude dependent. Ann
Neurol 2014;76(6):880-90.

146 McLeod JG, Hammond SR, Kurtzke JF. Migration and multiple sclerosis in immigrants to Australia from
United Kingdom and Ireland: a reassessment. I. Risk of MS by age at immigration. J Neurol 2011;258:1140-
9. Berg-Hansen P, Moen S, Sandvik L, et al. Prevalence of multiple sclerosis among immigrants in Norway.
Mult Scler 2015;21(6):695-702.

47 Yilmaz U, Anlar B, Giiciiyener K. Turkish Pediatric Multiple Sclerosis Study Group. Characteristics of
pediatric multiple sclerosis: The Turkish pediatric multiple sclerosis database. Eur J Paediatr Neurol. 2017
Nov;21(6):864-872.

148 Nielsen NM, Westergaard T, Rostgaard K, et al. Familial risk of multiple sclerosis: a nation-wide cohort
study. Am J Epidemiol 2005;162(8):774-8.

14 Gianfrancesco MA, Stridh P, Shao X, et al. Genetic risk factors for pediatric-onset multiple sclerosis. Mult
Scler 2017; 1-15.
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genetik risk faktorii, MHC class II’de HLA-DRB1*1501°dir. Bu varyantin varligt MS riskini
yaklasik 3 kat arttirir!°,

Cevresel faktorler

Enfeksiyon: Gegirilmis Epstein-Barr viriisii enfeksiyonu, pediatrik MS i¢in artmis bir

151 Diyet: Ozellikle, sadece diisiik D vitamini

risk ile tutarh bir sekilde iliskilendirilmigtir
seviyeleri ve diisiik demir alimi pediatrik MS ile anlaml iliski gostermistir'>2. Gut
mikrobiyomu: Pediatrik MS’de bagirsak mikrobiyosunun daha inflamatuar bir ortama dogru
degistigini gosteren vakalar ve kontroller arasindaki bagirsak mikrobiyal takson

zenginlesmeleri ve tilkenmelerinde farkliliklar oldugunu géstermistir!>?

. Sismanlik: Bir¢ok
calisma, POMS hastalarinin yiiksek bir yiizdesinin asir1 kilolu oldugunu gostermektedir.
MS’li bir ¢ocuk kohortunun en az %49’u asir1 kilolu veya obezdir'>*. Yiiksek viicut kitle
indeksleri (VKI) postpubertal kizlarda POMS gelisme riskinde artis ile iliskilidir'>®. Sigara
icme: HLA-DRB1*1501-pozitif durum ile birlikte sigara dumanina maruz kalma, pediatrik
MS riskini monofazik ADS ile karsilastirildiginda 3,7 kat artirdig: bildirilmistir'*.

1.5.3. Tani ve Ayirici Tam

MS tanisi; ates veya enfeksiyon yoklugunda en az 24 saat siiren, merkezi sinir
sisteminin enflamatuar demiyelinizan olaymi yansitan, inceleme veya goriintiilemede
objektif bulgularin varoldugu en az bir klinik epizoda dayanir. McDonald kriterleri, yalnizca
klinik temellere dayanarak teshise izin verir, ancak ayni zamanda MR ve BOS’un, mekanda
ve/veya zamanda yayilmasi ic¢in belirtegler olarak hizmet edebilecegini Onermektedir.
McDonald kriterleri zaman igerisinde revize edilmistir (2001, 2005, 2010 ve 2017).
Degisiklikler genellikle daha erken teshise izin verir, bdylece hastalar gegmiste oldugundan

daha hizli bir sekilde tedaviye baslayabilirler. 2010 McDonald kriterleri POMS hastalarinda

150 Disanto G, Magalhaes S, Handel AE, et al. HLA-DRBI confers increased risk of pediatric-onset MS in
children with acquired demyelination. Neurology 2011;76(9):781-6.

151 Nourbakhsh B, Rutatangwa A, Waltz M, et al. Heterogeneity in association of remote herpesvirus infections
and pediatric MS. Ann Clin Transl Neurol 2018;5(10):1222-8.

152 Banwell B, Bar-Or A, Arnold DL, et al. Clinical, environmental, and genetic determinants of multiple
sclerosis in children with acute demyelination: a prospective national cohort study. Lancet Neurol
2011;10(5):436-45.

153 Tremlett H, Fadrosh DW, Faruqi AA, et al. Gut microbiota in early pediatric multiple sclerosis: a case
control study. Eur J Neurol 2016;23(8):1308-21.

154 Yamamoto E, Ginsberg M, Rensel M, et al. Pediatric-onset multiple sclerosis: a single center study. J Child
Neurol 2018;33(1):98-105.

155 Langer-Gould A, Brara SM, Beaber BE, et al. Childhood obesity and risk of pediatric multi-ple sclerosis
and clinically isolated syndrome. Neurology 2013;80(6):548-52.

156 Lavery AM, Collins BN, Waldman AT, et al. The contribution of secondhand tobacco smoke exposure to
pediatric multiple sclerosis risk. Mult Scler 2019;25(4):515-22.
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degerlendirilmis ve 11 yasindan biiyiik ¢ocuklar i¢in yiiksek duyarlilik, 6zgiilliik ve pozitif
prediktif degeri (PPV, %76) oldugu saptanmistir'®’.

2017’de Uluslararas1 Multipl Skleroz Teshisi Paneli, 2010 McDonald kriterlerinde
revizyon yapmis olup; McDonald 2010 MS kriterlerinde oldugu gibi 2017 revizyonunda da,
hastanin 6zellikleri MS kriterlerini tam olarak karsiliyorsa ve klinik bulgular i¢in daha iyi
bir agiklama yoksa tant “MS” olarak kabul edilmektedir. Eger klinik izole sendrom
nedeniyle MS hastaligini diisiindiiriiyor ama kriterleri tam olarak kargilamiyorsa tan1 “olasi
MS”dir. Eger klinik durumu agiklayacak daha iyi bir hastalik tanisi varsa tani “MS
degil”dir'®. Degisiklikler arasinda zamanda ve mekanda yayilm icin semptomatik ve
asemptomatik lezyonlarin kabul edilmesi yer alir. Kriterler, objektif klinik kanitlarla yapilan
klinik atak sayisina bagli olarak MR veya BOS’a 6zgii oligoklonal bantlarla test yapilmasini
gerektirir.

BOS oligoklonal bantlar1: Klinik izole sendromlularda BOS oligoklonal bantlari
ikinci bir atak igin bagimsiz bir prediktordiir. Panelin Onerisine gore tipik klinik izole
sendromda, klinik veya MR’da mekanda yayilma kriteri karsilandiginda, klinik tablo baska
bir seyle aciklanamiyorsa, BOS oligoklonal bantlarinin BOS’ta anormal bulgu olmadan
varligi MS tanisi koymaya izin verir; MR’da zamanda yayilma kriteri karsilanmamasi, ikinci
atak veya takipte yeni lezyon olmamasi bunu degistirmez. Bu konsensus onerisi, BOS
oligoklonal bandlarinin, zamanda yayilma kriterini saglama ihtiyacinin yerini doldurmasina
izin verir. Bu kriter, 6nceki Poser kriterlerinde laboratuvar destekli kesin multipl skleroz
tanist kriterine benzerdir.

Semptomatik ve asemptomatik MRG lezyonlari, mekanda veya zamanda yayilmanin
belirlenmesinde hesaba katilabilir. Optik norit ile basvuran bir hastada optik sinirdeki MRG
lezyonlari bir istisnadir ve yetersiz kanit nedeniyle McDonald kriterlerini yerine getirmede
kullanilamaz. 2010 McDonald kriterlerinde, beyin sap1 veya spinal kord sendromu ile
basvuran bir hastada semptomatik lezyon mekanda veya zamanda yayilimin MRG kanit1
olarak dahil edilmemistir.

Jukstakortikal lezyonlara esdeger kortikal lezyonlar: Jukstakortikal beyaz madde MS
lezyonlarinin karakteristik bir konumudur. Histopatolojik incelemelerde korteks igine

uzanan kortikal lezyonlar ve jukstakortikal lezyonlarin multipl skleroz icin tipik oldugunu

157 Sadaka Y, Verhey LH, Shroff MM, et al. 2010 McDonald criteria for diagnosing pediatric multiple sclerosis.
Ann Neurol 2012;72:211-23.

158 Thompson AJ, Banwell BL, Barkhof F, et al. Diagnosis of multiple sclerosis: 2017 revisions of the
McDonald criteria. Lancet Neurology 2018;17:162-73. Polman CH, Reingold SC, Banwell B, et al. Diagnostic
criteria for multiple sclerosis: 2010 revisions to the McDonald criteria. Ann Neurol 2011;69:292-302.
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gostermistir. Kortikal lezyonlar1 tanimlayacak teknolojinin gelismesi ile taniya katkilar
kabul edilmistir. Panel jukstakortikal lezyonlara ek olarak kortikal lezyonlarm da MR
kriterlerini saglamak i¢in kullanilabilecegini Oneriyor, ama standart MR ile kortikal
lezyonlarin yakalanmasinin veya MS dist nedenli lezyonlardan ayriminin zor oldugu da

biliniyor. Ayrica, potansiyel kortikal lezyonlarin artefakttan ayrimi da 6nemlidir.

Tablo 10. MS Tamsi i¢in 2017 McDonald Kriterleri'>’

Klinik Atak O MS Tamnisi icin Gereken Ek Tetkik
Lezyon Sayisi
>2 klinik atak >2 Yok!
1 (ayrica farkli bir
>2 klinik atak anatomik bolgedeki eski Yok!
bir ataga ait lezyon delili?)
Farkl1 bir SSS bolgesini gosteren ek klinik
>2 klinik atak 1 atak veya MR? ile gosterilen mekanda
yayilim
Ek klinik atak, MR? veya BOS-spesifik
1 klinik atak >2 oligoklonal bandlarin* gosterilmesi ile
gosterilen zamanda yayilim
Farkli bir SSS bolgesini gosteren ek klinik
atak veya MR? ile gosterilen mekanda
yayilim
1 klinik atak 1 ve
Ek klinik atak, MR? veya BOS-spesifik
oligoklonal bandlarin* gosterilmesi ile
gosterilen zamanda yayilim

! Zamanda ve mekdanda yayilim i¢in ek baska teste gerek yoktur. Ancak MS oldugu diisiiniilen her hastadan
beyin MR istenmelidir. Ek olarak, spinal kord MR ve BOS incelemesi; MS tanisini destekleyen yetersiz klinik
ve MR kamiti olan, tipik klinik izole sendrom disi tablo ile gelen, atipik o6zelliklere sahip hastalarda
diisiiniilmelidir. Goriintiileme ve diger testler (BOS vb.) negatifse, MS tanisi konulmadan dnce dikkatle
diisiiniilmeli ve alternatif tanilar gézden gegirilmelidir.

2 [ki ataga ait objektif klinik bulgularn oldugu klinik tani en giivenilir tamduwr. Gegirilmis bir atagin mantikl
delili, objektif nérolojik bulgular olmaksizin, eski inflamatuar demyelinizan atakla karakterize semptomlar
ve evolusyonu igerebilir; en az bir atak objektif bulgularla desteklenmelidir. Objektif delil yoksa dikkat
edilmelidir.

} Zamanda ve mekédnda yayilim icin MR kriterlerinin agiklamasi asagida agiklanmaktadur.

* BOS spesifik oligoklonal bantlarin varligi zamanda yayilmayi géstermez, ancak bu dl¢iimiin gosterilmesi
icin yerine gegebilir.

Mekdinda yaytim: SSS’nin dort alaninin ikisinde veya daha fazlasinda multipl sklerozun karakteristigi olan
bir veya daha fazla T2-hiperintens lezyonu ile gosterilebilir: periventrikiiler, kortikal veya juktakortikal ve
infratentoryal beyin bolgeleri ve spinal kord

Zamanda yayitlim: Herhangi bir zamanda kontrast tutan ve tutmayan lezyonlarin eszamanl olarak varligi
veya herhangi bir zamanda takip eden MR 'da yeni bir T2-hiperintens veya kontrast tutan lezyon

Multipl skleroz alt tiplerinde 2017 kriterlerini uygulama: Hastalarin %15’inde

baslangictan beri kademeli bir progresyon seyri goriiliir (primer progresif multiple skleroz).

15 Thompson AJ, Banwell BL, Barkhof F, et al. Diagnosis of multiple sclerosis: 2017 revisions of the
McDonald criteria. Lancet Neurology 2018;17:162-73.
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Orijinal McDonald kriterleri baslangicta klinik izole sendromlu hastalarda teshis koymak
i¢in gelistirilmis ve daha sonra bastan progresyonlu hastalarda kullanilmak tizere modifiye
edilmistir. Primer progresif multiple skleroz i¢in tani kriterleri 2017 McDonald kriterleri’nde
2010°daki kriterlerle ayni1 kalmis, sadece semptomatik ve asemptomatik lezyonlarin dahil
olmas ve kortikal lezyonlarin kullanimi degismistir. 2013°te revize edilen siniflandirmada
10 atakla gelen MS ve bastan progresif seyirli formun ayrimi yapilmistir. Yenilenen
siniflandirmada aktif olup olmamasina gore (ge¢mis klinik relaps veya MR lezyon aktivitesi)
ve progresif olup olmamasina (klinik engellilik Olgiilmesi ile) gore diye daha ileri
siniflandirilmistir. Amag hastalarin zaman i¢inde hastaligin belli bir zamandaki seyrine gore
(1 y1l gibi) degerlendirilmesi ve siniflandirilmasi olmustur. Panel tan1 konar konmaz gegici
bir hastalik seyri yapilmasi ve periodik olarak datalarla yeniden degerlendirilmesini
dnermektedir!®°,

MS ayiric1 tanisinda, MS iligkili santral sinir sisteminin idiyopatik enflamatuvar
demiyelinizan hastaliklar1 ve MS varyantlart (Akut dissemine ensefalomyelit (ADEM),
NMO spektrum hastaliklart (NMOSD), Myelin oligodendrosit glikoprotein (MOG) antikoru
ile iligkili demiyelinizan hastaliklar, diger atipik SSS’nin enflamatuvar demiyelinizan
hastaliklar1, (Tumefaktif MS, Balo’nun konsantrik sklerozu, Marburg tip MS) ve MS ile
karisabilecek santral sinir sistemininde demyelinizasyona neden olan diger hastaliklar goz
ontinde bulundurulmalidir. Bunlar; primer/sekonder enflamatuvar vaskiiler hastaliklar
(primer SSS vaskiiliti, sistemik kolajen/vaskiiler hastaliklar, sistemik lupus eritematozus,
antifosfolipid antikor sendromu, Sjogren sendromu, Behget hastaligi, Susac sendromu), non-
enflamatuvar vaskiiler hastaliklar, CADASIL (serebral otozomal dominant subkortikal
iskemik lezyonlar) olarak sayilabilir. Herediter hastaliklardan 16kodistrofiler
(Adrenoldkodistrofi, Metakromatik 16kodistrofi, Globoid (Krabbe) 16kodistrofi, Alexander
hastaligi; enfeksiydoz hastaliklardan Toksoplazmozis, Tiberkiiloz, Lyme, Progresif
multifokal 16koensefelopati, AIDS ve graniilomatoz hastaliklardan Sarkoidoz ayirici tanida
yer alir. Ayrica neoplastik /lenfoproliferatif hastaliklardan SSS tiimorleri ve metastatik
tiimorler, primer SSS lenfomasi, paraneoplastik hastaliklar, mitokondriyal hastaliklar ve

niitrisyonel hastaliklardan vitamin B12 eksikligi unutulmamalidir'®!.

190 Thompson AJ, Banwell BL, Barkhof F, et al. Diagnosis of multiple sclerosis: 2017 revisions of the
McDonald criteria. Lancet Neurology 2018;17:162-73.

161 Unal A, Mavioglu H, Altunrende H, igen NK, Ergiin U. Multiple Sklerozda Tan1 ve Ayirict Tani. Multipl
Skleroz Tan1 ve Tedavi Kilavuzu 2018. Editér Efendi H, Kuscu DY. 4. Basim, Galenos Yaynevi, Istanbul,
2018.
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1.5.4. Tetkikler

Hastaligin tanisinda ve ayrict tanisinda kullanilan tetkikler kandan bakilan
(hemogram, biyokimya (kan sekeri, elektrolitleri, karaciger fonksiyon testleri, bobrek
fonksiyon testleri), tiroid fonksiyon testleri, sedimentasyon, C-reaktif protein, vitamin B12,
folik asit, 25 hidroksi D vitamini, lipid paneli, anti niikleer antikor (ANA), ANA pozitif ise
anti-ekstre niikleer antijen (ENA), antikardiolipin antikorlar, sifiliz serolojisi) ve bu
tetkiklerin yani sira manyetik rezonans goriintiileme (MRG) ve beyin omurilik sivisinin
(BOS) analizlerini igermektedir. BOS’da oligoklonal bant (OKB) ve IgG indeksine
bakilmalidir. Ayrica gorsel uyarilmis potansiyel (VEP), somatosensoryal uyarilmis
potansiyel (SEP) gibi noérofizyolojik ¢alismalar, optik koherens tomografi (OCT),
norokognitif testler kullanilmaktadir. Baz1 hastalarda ise lirodinami, elektromyografi ve sinir
iletim calismalari, akciger grafisi, Schrimer testi, anjiografi ve ayirici taniya ydnelik
biyopsiler gerekmektedir.

1.5.5. Kiinik ve Prognoz

MS kronik bir hastalik olup, bazi hastalarda ataklarla seyreden bazi hastalarda ise
ilerleyici bir klinik seyire neden olan bulgulardan olugmaktadir. Belirti ve bulgular merkezi
sinir sistemi hasarina baglidir. En sik goriilenleri yorgunluk, kol veya bacaklarda gii¢siizliik,
duyusal sikayetler, ataksi, bulanik gérme veya c¢ift gérme, konugma bozuklugu, hafiza ve
konsantrasyon bozukluklari, dikkat azalmasi, mesane problemleri gibi yakinmalardir. Daha
az olarak bag agrisi, epileptik ndbetler, hareket bozukluklari, kognitif yikim ve isitme kayb1
gorilebilir. Hastalik genellikle farkli alt tiplere ayrilir; atak ve iyilesmelerle giden (relapsing
remitting MS (RRMYS)), ayr1 ndrolojik ataklar ve bunu takiben ataklar arasinda bir miktar
klinik tabloda diizelmelerle ile karakterize edilir. Bunun yani sira daha az oranda klinik
olarak giderek kotiilesen ilerleyici seyirli (progresif) MS alt tipleri de mevcuttur. Bunlarin
yani sira giincel MS klinik fenotiplerinin siniflamasinda klinik izole sendrom (KIS) olarak
adlandirilan bir grup hasta da MS alt grubu olarak tanimlanmis olup; izole optik néropati,
spinal kord, beyin sap1 sendromu ve daha az siklikla hemisferik tutulum seklinde klinik
bulgu vererek ortaya ¢ikan ve beyin manyetik rezonans goriintiillemesinde MS’1 diisiindiiren
semptomatik veya asemptomatik demyelinizan lezyonlarin gozlendigi ilk norolojik tablo

olarak bu hastalik alt gruplarina dahil edilmistir!'®2,

162 Lublin FD, et al. Defining the clinical course of multiple sclerosis The 2013 revisions. Neurology
2014;83:278-286.
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Tablo 11. MS Alt Tipleri

En yaygin hastalik seyridir.
Klinik ataklar (relaps) ve iyilesmeler (remisyon) seklinde

Atak ve lyilesmelerle bir seyir izler. lyilesmeler tam veya kismi olabilir.
Giden MS Zamanla, engelilik kalici olabilir, ancak iyilesme
(Relapsing-Remitting MS) | donemlerinde engeliligin ilerlemesi goriilmez.

RRMS Engeliligin artmasi durumunda tekrarlamalarin meydana

gelip gelmedigine ve kotiilesip/kotiilesmemesine bagl
olarak aktif olarak kabul edilir veya edilmez.

ikincil ilerleyici MS Insanlar baslangigta RRMS’ye sahiptir ve zamanla
(Sekonder Progresif MS) SPMS’ye gecis; en ¢ok engelilik 6zelliklerinin agamali
SPMS olarak kdtiilesmesiyle olur.

Birincil Tlerleyici MS Daha nadir goriiliir;

(Primer Progresif MS) Sinsi baslar ve yillar icerisinde gittikge kotiilesir. ilerleme
PPMS hiz1 degisken olmakla birlikte genellikle yavag seyirlidir.

Pediatrik baslangiglt MS vakalarinin ¢ogunlugu %98’den fazla olarak RRMS’dir.
Birincil ilerleyici MS (PPMS), norolojik ataklar veya niiksler olmadiginda bile kademeli
olarak klinik koétilesme ile karakterizedir. Yetiskinlerde, vakalarin yaklasik %151
PPMS’dir.

Caligmalar ¢ocuk hastalarin hastalik seyri sirasinda erigkinler ile karsilastirildiginda
daha sik relaps yasadigini gostermektedir. Niiks oranindaki bu artisin hastaliin
baslamasindan sonra 5 yildan uzun siire devam ettigi ileri siiriilmektedir. Ayrica ¢ocuk
hastalarin birinci ve ikinci atak arasindaki siirenin daha kisa oldugu bulunmustur. Ayrica,
¢ocuk hastalarin yetiskinlere gére daha ciddi niikslere sahip oldugu bildirilmistir. Daha sik
ve siddetli niikslere ragmen, c¢ocuklar ozellikle hastaliklarmin erken donemlerinde
niikslerden tam iyilesme potansiyeli gosterirler'¢3.

Aktif hastalik tanimi klinik olarak tam diizelen ya da sekel birakan ataklarin oldugu
ve/veya manyetik rezonans goriintiilemede T1 incelemede kontrast tutan ve/veya T2
incelemelerde hiperintens yeni lezyon gelismesi olarak kullanilmaktadir. Eger ataklar ciddi
sekel birakmadan iyilesme gosteriyor, manyetik rezonans goriintiillemelerde diisiik lezyon
yiikii saptantyor ve bu grup hastalarda hastaligin baslangicindan 15 yil sonra “Genisletilmis
Oziirliilik Durum Olgegi” (EDSS) skorlari <3 oluyorsa iyi huylu MS olarak
degerlendirilmelidir. Avrupa MS Veri Tabani, 1967°den 1997°ye kadar olan hastalari

163 Nielsen NM, Westergaard T, Rostgaard K, et al. Familial risk of multiple sclerosis: a nation-wide cohort
study. Am J Epidemiol 2005;162(8):774-8. Gianfrancesco MA, Stridh P, Shao X, et al. Genetic risk factors for
pediatric-onset multiple sclerosis. Mult Scler 2017;1-15. Disanto G, Magalhaes S, Handel AE, et al. HLA-
DRBI1 confers increased risk of pediatric-onset MS in children with acquired demyelination. Neurology
2011;76(9):781-6.
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kaydederek 2003 yilina kadar takip etmistir. 16 yasindan 6nce hastaliga yakalanan toplam
394 hasta incelenip, genisletilmis &ziirliilik durum 6lgegi (EDSS)’ ne goére 4 puana ulagsma
siiresi (500 metre yardimsiz smirh yiirlime yetenegi) 20 yil saptanmus, eriskin baglangiclt
hastalar i¢in ayn1 EDSS skoruna ulasma siiresi 8 yil oldugu bildirilmistir'®*. Bu noktadan
sonra, ilerleme oranlart yetiskinlerle ¢ocuk olgular arasinda benzer saptanmistir. Daha gii¢lii
immiinsiipresif ilaglar iceren modern tedavi segeneklerinin gelecekte prognozun
iyilesmesine yardimeci olacagi iimit edilmektedir. Pediatrik hastalarda kétii prognoz igin risk
faktorleri arasinda relapslar arasinda kisa stire (<1 yil), ilk ataktan sonra tam iyilesme ve ilk
atakta beyin sap1 tutulumu vardir.

Ataklar klinik olarak siddetli seyreden (bir veya daha fazla siddetli motor tutulumla
giden, orta veya siddetli derecede ataklari olan, beyin sap1 ve serbellar tutulum eslik eden),
atak tedavisi sonrasi tam ve hizli iyilesme gostermeyen, MRG de lezyon yiikii fazla (iki veya
daha fazla kontrast madde tutulumlu yeni lezyon, iki veya daha fazla spinal kord lezyonu ve
beyin atrofisi) olan, erkek cinsiyette ve ileri yasta olan hastalar kotii prognoz grubundadir!®.
Cocukluk ¢agi MS hastalarinda biligsel etkiler, hastalarin {igte birinde goriliir, goreceli
olarak oldukca yaygindir'®®. Bu sorunun izlenmesine 6zen gosterilmelidir. Egitim ve okul
stratejileri, cocugun bireysel egitim plani ile ele alinabilir.

1.5.6. Tedavi

Gliniimiizde, MS icin her zamankinden daha fazla ila¢ olup, bu da daha fazla
bireysellestirilmis tedavi yonetimlerine egilimi artirmistir, ancak ayni zamanda ciddi yan
etkilere yonelik endigeleri de artirmaktadir. NEDA kavramu (hastalik aktivitesinin klinik ve
radyolojik olarak olmayisi) nihai hedeftir. NEDA’y1 degerlendiren galismalarda, 2 yil
boyunca takip edilen yetiskin hastalarin yaklasik %50’si NEDA’ya ulasabilmis ve 7 yillik
takipte yalnizca %7°si NEDA’da kalmistir, ancak ¢ocuk hastalarda NEDAy1 uzun dénem
degerlendiren ¢alismalara ihtiyag vardir'®’.

MS tedavisi i¢in benimsenen iki tedavi modeli, eskalasyon ve indiiksiyon tedavisidir.
Indiiksiyon tedavisi genellikle giiclii hiicre tiiketen tedavilerin kullanilmasini ifade eder.

Diger bagisiklik aracili hastaliklarin yani1 sira MS’in deneysel modelleri, bu tedavilerin

164 Renoux C, Vukusic S, Mikaeloff Y, et al. Natural history of multiple sclerosis with childhood onset. N Engl
J Med 2007;356:2603-13.

195 Multiple Skleroz Tam1 ve Tedavi Rehberi 2018. 4. Basim, Galenos Yayinevi, istanbul, 2018.

196 Disanto G, Magalhaes S, Handel AE, et al. HLA-DRBI confers increased risk of pediatric-onset MS in
children with acquired demyelination. Neurology 2011;76(9):781-6.

167 Rotstein DL, Healy BC, Malik MT, et al. Evaluation of no evidence of disease activity in a 7 year
longitudinal multiple sclerosis cohort. JAMA Neurol 2015;72:152-8. Chitnis T, Ghezzi A, Bajer-Kornek B, et
al. Pediatric MS: escalation and emerging treatment. Neurology 2016;87(9):S103-9.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



-100 -

bagisiklik sistemini “sifirlamaya” ve baslangigtaki iltihabi kontrol etmeye yardimct
olabilecegini diisiindiirmektedir'®®. Smurlayici bir faktér, potansiyel toksisite ve ciddi advers
olaylardir. Eskalasyon terapisi, etkinlik temelinde ihtiya¢ duyulan sirayla ilerleyen tedaviyi
ifade eder. Hem yetiskin hem de ¢ocuk MS popiilasyonunda, bir modeli digerine tercih
etmek i¢in yeterli kanit yoktur. Bireysel bir hasta i¢in, kisisel risk toleransi ve dnceki hastalik
aktivitesi dahil olmak iizere dikkate alinmasi gereken bircok faktor vardir'®.

MS akut atak tedavisinde pulse steroid veya plazmaferez kullanilmaktadir.

Atak ve iyilesmelerle giden (RRMS) multipl skleroz tanis1 konulan hastalara en kisa
zamanda hastalik seyrini olumlu yonde degistirebilen immiinomodiilatér tedavi
baslanmalidir. Interferon-beta (IFN-B) ve Glatiramer asetat (GA) tedavileri birinci
basamakta klasik enjekte edilebilen tedaviler olarak kullanilmaktadir. Bu tedavilerin uzun
stireli kullanimlart etkili ve giivenilir bulunmus ve tedaviye erken baslamanin progresyon
gelisimi ile yasam siiresinin artmasi agisindan 6nemli oldugu saptanmustir'’®. Birinci
basamakta oral tedavide terflunamid ve dimetilfumarat mevcuttur. {lk basamak tedavilerin
baslamasina ragmen, tekrarlayan ve/veya ilerleyen engelilik durumunda MS hastasinda
diger secenek birinci basamak veya ikinci basamak tedavi segenegine gecilmesini

71 ikinci basamak tedavide Fingolimod, Ocrelizumab, Natalizumab,

gerektirmektedir
Alemtuzumab, Rituximab yer almakta ve bu tedavilere yanitsiz olgularda ii¢lincli basamak
olarak Mitoksantron, Siklofosfamid ve otolog hematopoetik kemik iligi transplantasyonu
gibi ileri tedavi segeneklerine gegis ilgili uzmanlarin ortak goriisii sonucunda
planlanabilmektedir!”2,

Cocukluk ¢agr MS’te tedavi uygulamalarini inceleyen yeni bir makale, pediatrik
hastalarda dimetilfumarat, fingolimod gibi oral ilaglarin ve infiizyon tedavilerinin

173 Cocukluk ¢ag1 MS hastalarmmn hastalik modifiye edici

kullaniminin arttigini bildirmistir
tedavisi, biiylik dl¢tide yetiskin ¢alismalar1 ve uzmanlik tecriibesine dayanmaktadir. Yine de,

yayinlanan vaka serileri, Glatiramer asetat ve interferonlar gibi birinci basamak tedavi ile

168 Freedman M, Selchen D, Prat A, et al. Managing MS: treatment initiation, modification and sequencing.
Can J Neurol Sci 2018;45:489-503.

169 Chitnis T, Ghezzi A, Bajer-Kornek B, et al. Pediatric MS: escalation and emerging treatment. Neurology
2016;87(9):S103-9.

170 Montalban X. ECTRIMS/EAN guideline on the pharmacological treatment of people with multiple
sclerosis. European Journal of Neurology 2018, 25: 215-237.

17l Yeh EA, Waubant E, Krupp LB, et al. Multiple sclerosis therapies in pediatric patients with refractory MS.
Arch Neurol 2011;68:437-44.

172 Multipl Skleroz Tanmi ve Tedavi Kilavuzu 2018. Editér Efendi H, Kuscu DY. 4. Basim, Galenos Yaymevi,
Istanbul, 2018.

173 Krysko K, Graves J, Rensel M, et al. Use of newer disease modifying therapies in pediatric MS in US.
Neurology 2018;00:e1-10.
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niikslerde azalmayi bildirilmistir. Bu ilaglar eriskinlerde niiks oranini %30’a kadar azaltir ve
vaka serileri benzer giivenlik profillerine sahip gocuk hastalarda benzer etkinlik profili rapor
edilmistir' 4.

1.5.6.1. ilaclar

MS hastaliginin tedavisinde Interferon beta-1b, Interferon beta-1a, Glatiramer asetat,
Teriflunamide, Dimetil Fumarat, Natalizumab, Dimetilfumarat, Fingolimod, Glatiramer
asetat, Teriflunamide ve Alemtuzumab etkin maddeli ilaglar kullanilmaktadir. Ulkemizde
SUT’a uymayan ancak yiiksek aktiviteli, sik atak gegiren, sekelli iyilesen, MR lezyon yiikii
fazla ve ciddi olan hastalar i¢in endikasyon dis1 ilag talep bagvurulari hasta bazinda TITCK
bilimsel komisyonu tarafindan degerlendirilmektedir. MS tamisinda TITCK’ya en fazla;
Alemtuzumab, Okrelizumab, Fingolimod, Natalizumab ve Rituksimab etkin maddeli ilag
basvurular1 olmaktadir.

Interferon Bla

Uzun vadeli koruyucu tedavide kullanilmakta olan IFN-f’larin klinik olarak atak
siklik ve siddetini, radyolojik olarak da yeni lezyon gelisimini ve lezyon yliikiinii azaltic
etkileri bilinmektedir. IFN-f 1b ve IFN-f 1a olmak tizere iki tip rekombinant insan IFN-3
urlinii vardir. Enjeksiyon yeri, uygulama sikligi ve uygulanan doz agisindan farkliliklar
gosterseler de her iki IFN-B la iirtintiniin fiziksel yapist ve ozellikleri 6zdestir. IFN-f’lar,
anti-viral, anti-profileratif ve immiinmodiilatuvar 6zelliklere sahiptir. IFN-B potansiyel
etkileri; T hiicre aktivasyon ve proliferasyonda azalma, proenflamatuvar sitokin iiretiminde
azalma, kan beyin bariyeri seviyesinde matriks metalloproteinlerin iiretiminin inhibisyonu,
adezyon molekiil ekspresyonunda azalma, T regiilatuvar hiicre aktivitesinin diizenlenmesi,
mikroglialarda antijen sunumunda azalma, norotrofik faktor ekspresyonu olarak sayilabilir.
Sosyal Giivenlik Kurumu Saglik Uygulama Tebligi’nin “4.2.34- Multipl Skleroz
Hastaliginda beta interferon, glatiramer asetat, teriflunomid, fingolimod, fampiridin,
alemtuzumab, okrelizumab ve natalizumab kullanim ilkeleri” maddesinde belirtildigi tizere
RRMS tanisi almis, disabilite skoru (EDSS) 0-5,5 arasinda olan hastalarda tiglincii basamak
saglik kurumlarinda ndroloji uzman hekimi tarafindan diizenlenen uzman hekim raporuna

istinaden noroloji uzman hekimlerince regete edilebilir. Tiirkiye’de ruhsatlidir.

174 Banwell B, Reder AT, Krupp L, et al. Safety and tolerability of interferon beta-1b in pediatric multiple
sclerosis. Neurology 2006;66(4):472-6, 79. Waubant E, Hietpas J, Stewart T, et al. Interferon beta-la in
children with multiple sclerosis is well tolerated. Neuropediatrics 2001;32(4):211-3. Kornek B, Bernert G,
Balassy C, et al. Glatiramer acetate treatment in patients with child-hood and juvenile onset multiple sclerosis.
Neuropediatrics 2003;34(3):120-6.
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Glatiramer Asetat

Copolimer adryla da bilinen GA (Copaxone) polipeptid yapida dogal 4 aminoasidin
(L-glutamik asit, L-alanin, L-tirozin, L-lizin) sentetik bilesimidir. IMT ve néroprotektif
etkileri bildirilmektedir. Klinik olarak atak siklik ve siddetini, radyolojik olarak da yeni
lezyon gelisimini ve lezyon yiikiinii azaltict etkileri gosterilmistir. Ayrica klinik izole
sendromda ilk klinik ataktan sonra MS’ye doniisiim riskini anlamli azaltirlar. IFN-f la ve
1b SC ile yapilan basa bas caligmalarda benzer etkide oldugu goriilmistiir. Tiirkiye’de
ruhsatlidir.

Fingolimod

Giinde bir kez oral ilag¢ olarak verilir. Sfingosin-1-fosfat reseptorlerine baglanarak
lenf nodlarindaki lenfositleri sekanse eder ve dolayisiyla aktif lenfositlerin CNS’ye
geemesini dolayli olarak onler. Fingolimod, 10 yas tistii MS hastalar i¢in ilk FDA onayli
ilagtir. Klinik ¢alismalarda iyi performans gostermis olup Interferon-b-la ile
karsilagtirildiginda, fingolimod grubunda yillik niiks oranlarinda %82 azalma, yeni
lezyonlarda ve beyin atrofisinde azalma oldugu goriilmiistiir. Ciddi advers olaylar, yetiskin
calismalarma, yani l6kopeni, nobet ve alerjik reaksiyonlara benzer saptanmistir'’®. Ek
giivenlik kaygilar1 arasinda bradikardi, herpes enfeksiyonu ve ilerleyici multifokal
Iokoensefalopati (PML) riski bulunur. FDA onayli ilacin iilkemizde ruhsati bulunmaktadir.

Dimetil fumarat (DMF)

2013 yilinda FDA tarafindan onaylanmistir. Giinde iki kez verilen oral bir ilag olarak
uygulanmaktadir. Etki mekanizmas1 hala belirsizdir; sitokin modiilator etkileri vardir ve
lenfosit sayisini azalttig1 bilinmektedir. Yan etkileri arasinda mide rahatsizlig1 ve kizariklik
vardir ve bunlar genellikle zamanla azalir. DMF alan kisilerde nadir PML vakalar1 olmus.
FDA onayli ilacin lilkemizde ruhsati bulunmaktadir.

Teriflunomid

Giinde bir kez oral yolla alinan ilagtir. Aktif metabolit leflunomid, romatoid artritte
1998’den beri kullanilmaktadir. Pirimidin sentezinin inhibisyonu ile lenfositlerin

aktivasyonunu ve proliferasyonunu azaltir'’®. Yetiskinlerde yapilan klinik calismalarda,

175 Chitnis T, et al. PARADIGMS: a randomised double-blind study of fingolimod versus inter-feron b-1a in
paediatric multiple sclerosis. Poster presented at ECTRIMS, Paris, France, October 25-28, 2017. Preliminary
data from the PARADIGMS trial. FDA expands approval of Gilenya to treat multiple sclerosis in pediatric
patients. https://www.fda.gov/news-events/press-announcements/fda-expands-approval-gilenya-treat-
multiple-sclerosis-pediatric-patients?%20utm_campaign’405112018_FDA%?20approve.  (Erisim  Tarihi:
12.11.2019).

176 Ingwersen J, Aktas O, Hartung P. Advances in and algorithms for the treatment of RRMS.
Neurotherapeutics 2016;13:47-57.
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plaseboya gore iistiin ve interferon-b-1ba ile karsilastirilabilirdi. Yan etkileri mide bulantis,
ishal, sa¢ incelmesi ve transaminazlarin yiikselmesidir. Teratojenite potansiyeli de biiyiik
endise vericidir'”’. FDA onayli ilacin iilkemizde ruhsat: bulunmaktadir.

Natalizumab

Kan ve beyin bariyerinin T ve B lenfositlerinin CNS’ye ge¢mesini engellemesine
neden olan l6kositler lizerinde bulunan bir proteini hedefleyen bir monoklonal antikordur.
Ayda bir kez IV inflizyonu olarak verilir ve tipik yetiskin dozu 300 mg’dir. Yetigkin
calismalarinda hem klinik relapslarda hem de MRG’de etkileyici azalma goriilmiistiir (yillik
niiks oranlarinda %68 azalma ve yeni T2 lezyonlarinda %82 azalma)'’®. Cocukluk ¢ag
MS’de Natalizumab kullanimi retrospektif seri ve prospektif ¢aligmalarda bildirilmis ve
genellikle iyi tolere edilmis ve agresif hastaligi olan hastalar i¢in klinik relapslarda azalma

oldugunu gdstermistir!”.

JC virtGstinin (John Cunningham virlisii, bir tlir insan
polyomaviriisiiniin) ~ yeniden aktivasyonundan kaynaklanan progresif —multifokal
16koensefalopati (PML) ciddi, potansiyel olarak yasami tehdit edici bir komplikasyondur.
Natalizumab hastalarinda genel PML insidans1 1.000 hastada 4.22°dir. PML igin risk
faktorleri pozitif JC viriisii antikor titresi, onceki immiinosiipresan kullanimi ve natalizumab
tedavisi siiresini igerir'®’. FDA onayli ilacin iilkemizde ruhsati bulunmaktadir.

Rituximab

B hiicrelerini hedef alan ve pediatrik otoimmiin hastaliklarda yaygm olarak
kullanilan bir anti-CD20 kimerik monoklonal antikordur. Ortalama yaslar1 16,5 yil olan
Rituximab ile tedavi edilen 14 MS hastasinin raporu, ortanca 2 yillik tedaviden sonra ciddi
enfeksiyon ve yeni bir niiks olmayan olumlu bir giivenlik profili géstermistir'®!. FDA onayh
ilag, lilkemizde ruhsatli olup, MS’de endikasyon dis1 ilag kapsaminda temin edilmektedir.

Ocrelizumab

PPMS i¢in ilk FDA onayl: terapi olarak dikkat ¢eken ve ayni zamanda RRMS icin

de kullanilan, CD20’ye kars1 bir insan monoklonal antikordur. Yan etkiler enfeksiyon ve

177 Kieseier B, Benamor M. Pregnancy outcomes following maternal and paternal exposure to teriflunomide
during treatment for RRMS. Neurol Ther 2014;3:133-8.

178 Polman CH, O’Connor PW, Havrdova E, et al. A randomized, placebo controlled trial of natalizumab for
relapsing MS. N Engl J Med 2006;354:99-910.

179 Alroughani R, Ahmed SF, Behbehani R, et al. The use of natalizumab in pediatric patients with active
relapsing MS: a prospective study. Pediatr Neurol 2017;70:56-60.

180 Chitnis T, Ghezzi A, Bajer-Kornek B, et al. Pediatric MS: escalation and emerging treatment. Neurology
2016;87(9):S103-9. Schwab N, Schneider-Hohendorf T, Melzer N, et al. Natalizumab-associated PML: chal-
lenges with incidence, resulting risk and risk stratification. Neurology 2017;88:1197-205.

181 Salzer J, Lycke J, Wickstrom R, et al. Rituximab in paediatric onset multiple sclerosis: a case series. J
Neurol 2015;263:322-6.
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inflizyon reaksiyonlar1 riskini icerir ve denemelerde meme kanseri riskinde artis
goriilmiistiir. FDA onayli ilacin iilkemizde ruhsati bulunmaktadir.

Alemtuzumab

Belirli lenfositleri tiiketen CD52 hiicrelerine karsi bir insan monoklonal antikordur.
Etkiler tedaviden sonra 1 yila kadar siirebilir. T ve B lenfositleri tiiketerek, MSS’ye
saldirmaktan sorumlu olan hafiza hiicrelerinin “silinmesine” yardimci olabilir. Hastalarin
ugte biri yeni baslayan otoimmiin hastaliklara yakalanmistir. Bu hastaliklar tedaviden birkag
yil sonra ortaya ¢ikmayabilir, bu nedenle siirveyans ve izlem tedavinin Gtesinde yillarca
siirdiiriilmelidir'®2. FDA onayl ilacin iilkemizde yurt dis1 ilag listesinde yer almaktadir.

1.5.6.2. Semptomatik ve Destekleyici Tedaviler's’

Multiple skleroz hastalarinda yorgunluk sik tanimlanan bir bulgudur. Bu durum her
degerlendirmede sorgulanarak multidisipliner yaklasim uygulanmali ve kisiye yonelik
¢Oziim Onerileri sunulmalidir. Yorgunlugun yeni bir atakla ilgisi veya altta yatan bir
enfeksiyon durumu olup olmadigi gozden gegirilmelidir. Bazen kullanilan ilaglarin yan
etkisi, sistemik bozukluklarin yansimasi ve sicak havaya maruziyet bu duruma neden
olabilir. Hastaya psikolojik destek almasi saglanmalidir. Ayrica giinliik yasam Onerilerinde
birtakim diizenlemeler (diizenli uyku, dengeli beslenme ve dinlenme zamanlarinin
saglanmasi) konusunda hasta bilgilendirilmeli ve kas kuvvetinin artirilmasi ve aerobik
egzersizler onerilmelidir. Biitiin bunlarin yani sira ilag tedavisi (Modafinil, Amantadin,
Metilfenidat ve selektif serotonin geri alim inhibitorleri) olarak birtakim segenekler de
mevcuttur.

Multiple skleroz hastalarinda agri da sik tanimlanan bir sikayettir. Akut agrilar
migren bas agrisi, trigeminal nevralji, Lhermitte belirtisi ve distonik spazmlar seklindedir.
Migren ataklarinin tedavisinde triptan kullanimi 6ncelikli olabilir, asir1 ilag kullanimina
dikkat edilmeli ve koruyucu tedavide verilen ilaclar dikkatle takip edilmelidir. Trigeminal
nevraljide tibbi tedavi (karbamazepin, lamotrijin, baklofen, gabapentin ve pregabalin) veya
dogrudan cerrahi tercih edilebilir. Spazmlar i¢in antispazmodikler kullanilabilir. Ayrica
santral noropatik agr1, spastisite iligkili agrilar ve kompleks bolgesel agr1 sendromu seklinde
kronik agrilar tanimlanabilir. Non-steroidal antienflamatuvar ilaglar, opioid narkotik

analjezikler, trisiklik antidepresanlar kullanilabilir. Sinir blokaj1 uygulamalar1 denenebilir.

182 Ingwersen J, Aktas O, Hartung P. Advances in and algorithms for the treatment of RRMS.
Neurotherapeutics 2016;13:47-57.

183 Derle E, Uzuner N, Kabay SC, Tuncer A. Multiple Skleroz Siirecinde izlenen Semptomlar ve Tedavi
Yaklagimlari. Multipl Skleroz Tan1 ve Tedavi Kilavuzu 2018. Editor Efendi H, Kuscu DY. 4. Basim, Galenos
Yayinevi, Istanbul, 2018.
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MS hastalari tan1 ve takibinde kognitif bozulma yoniinden sorgulanmalidir. Kognitif
degerlendirmede standardize testler kullanilmalidir. Kiside kognitif bozulma olmasa bile
entelektiiel faaliyetleri artirmaya yonelik desteklenmelidir. Tedavide kognitif rehabilitasyon
programlar1 faydali olabilir. Diizenli egzersiz yapmak ve sigarayr birakmanin kognitif
bozuklugu azalttig diisiiniilmektedir. MS’de kognitif bozukluk tedavisinde onay almis bir
ilag bulunmamakla beraber demans tedavisinde kullanilan rivastigmin, donepezil ve
memantin ile yapilmig ¢alismalar mevcuttur. Hastalar yorgunluk ve depresyon yoniinden
degerlendirilmelidir. Hastalarda depresif belirtiler hastaliga ait diger belirtiler ile
ortiisebilmektedir (agr1, yorgunluk, kognitif bozulma gibi). Fiziksel aktivitenin duygudurum
tizerine olumlu etkisi oldugu diisiiniilmektedir. Psikoterapi siireci (grup terapi, kognitif
davranigci terapiler) hastalarin bas etme becerilerini gelistirmelerine yardimci olabilir.

Spastisitenin azaltilmasina yonelik olarak pratik ve sik kullanilan yontemler arasinda
egzersiz (germe, kuvvetlendirme egzersizleri), hidroterapi yontemleri (soguk uygulamalar),
manuel terapi yontemleri (spastik kasi ve tendonunu rahatlatici masajlar), elektroterapi
yontemleri [Noromuskiiler Elektrik Stimiilasyonu (NMES), Transkutandz Elektriksel Sinir
Stimiilasyonu (TENS), Fonksiyonel Elektrik Stimiilasyonu (FES), Biofeedback] yaninda
sok dalga tedavileri, vibrasyon, ortezleme, bantlama yontemleri, pozisyonlama, viicut
farkindaligr egitimleri, duyu biitiinligli tedavileri, ndrogelisimsel tedavi yontemleri,
vestibiiler stimiilasyon ve hippoterapi uygulamalari sayilabilir. Eger 6nleyici yontemler
yetersiz kalirsa medikal tedavi baslanabilir. Baklofen, Tizanidin HCI, Klonazepam ve fokal
spastisite ve lokal distoni varliginda Botulinum Toksin Tip A kullanilabilir.

MS’l1i hastalarda hastaligin her déneminde ve farkl: alt gruplarinda ortaya ¢ikabilen
ylriime bozukluklar1 hastalarin giinliik aktivitelerini belirgin olarak etkilemektedir. Voltaj
kapili potasyum kanal blokdrii olan fampridinin MS siirecinde ortaya ¢ikan yiiriime
bozukluklarmin  smnirlandirilmasinda  kullanilabilecegi  calismalarla  gosterilmistir.
Tiirkiye’de tirtin FDA onayini takiben 2011 yilindan 6nce Ampyra olarak, daha sonra ise
European Medicines Agency onayimni takiben Fampyra olarak hastalara ulagsmistir. 2012
yilindan itibaren iilkemizde kullanimi baslamistir. 18 yas altindaki ve 65 yas istiindeki
hastalarda etkinlik ve gilivenlik verisi heniiz yoktur.

Multipl skleroz hastalarinda alt iiriner sistem disfonksiyonu sik goriilen bir
bozukluktur. Alt tiriner semptomlar: idrarin depolanmasi veya iseme bozuklugu seklinde
ortaya ¢ikabilir. Depolama bozuklugu, idrara sikigma hissi, sik idrara ¢ikma, inkontinans ve
noktiiri seklinde bulgu verebilir. Iseme bozuklugu ise idrar kagirma, zayif ve kesintili akim,

idrara baglamada gii¢liik, iseme sonrasi mesanenin tam bosalmamasi hissi ile karakterizedir.
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Alt tiriner sistem disfonksiyonunun ydnetimi, esas olarak, hastalarin semptomlarinin
ve yasam kalitesinin iyilestirilmesine ve ikincil olarak, iist iiriner sistemin korunmasina ve
irolojik komplikasyonlarin 6nlenmesine (6rnegin; idrar yolu enfeksiyonlarima mesane
taslar1 ve bobrek yetmezligi) odaklanmalidir. Urodinami iiriner semptomlarin ayirict
tanisinda degerli bir incelemedir. Alt iiriner sistem bozukluklarinda tedavi; sivi aliminin
yonetimi, pelvik taban egzersileri ve medikal tedavileri icerir. Depolama problemleri i¢in
antimuskarinik tedaviler ilk segenektir. Son yillarda beta 3 reseptor agonistlerine ek ya da
kombinasyon tedavisi olarak da kullanilmaya baslanmstir. Ikinci basamak tedaviler ise
Botulinum toksin enjeksiyonu, intravesikal tedaviler, invazif ya da non-invazif
noromodiilasyon tedavileri ve aralikli kateterizasyonu igerir.

MS hastalarinda konstipasyon ve fekal inkontinans sik bildirilen yakinmalardir.
Yeterli siv1 ve lifli gida tiiketimi, fiziksel rehabilitasyon (kolon masaji, bisiklet kullanimi)
sfinkter kaslariin relaksasyonu icin pelvik taban kaslarinin egitimi, gerekirse laktiiloz gibi

laksatiflerin kullanimi ige yarayabilmektedir.

1.6.  Diger Tedavisi Bilinmeyen Hastaliklar

Komisyon ¢alismalar1 siiresince Komisyon toplantilarina katilan ilgili kamu
kurumlari, sivil toplum kuruluslari, akademisyenler ile hasta ve hasta yakinlar1 tedavisi
bilinmeyen diger hastaliklara iliskin bilgilendirmelerde bulunmus, bu hastaliklar ile ilgili
yasanan sorunlart ve talepleri dile getirmislerdir. Bu kapsamda Komisyon toplantilarinda
hakkinda bilgi sunulan hastaliklar ile diger baz1 hastaliklara alfabetik siralama ile agagida
deginilmistir.

1.6.1. Albinizm Hastalhig1

Albinizim deriye rengini veren melanin pigmentinin viicudun bir kisminda veya
tamaminda bulunmamasindan kaynakli, genetik gegisli olan bir hastaliktir. Albinizmin
bilinen 19 farkli tipi bulunmaktadir'®*. En cok bilinen albinizm tipleri Tietz albinizm
sendromu ve okiiler albinizmdir. Tietz albinizm sendromu, MITF genindeki mutasyonlardan
kaynaklanan bir albinizm tipi olup acik renk ten ve sa¢ rengine neden olmaktadir. Ayrica, bu
hastalarda dogumsal igitme kaybi1 goriillmektedir. Otozomal dominant bir hastalik olan Tietz
albinizm sendromunun goriilme siklig1 kesin olarak bilinmemektedir. Okiiler albinizm ise
GPR 143 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmakta ve 6zellikle gozleri etkilemektedir. Iris

ve retinanin renklenmesinin azalmasi, foveal hipoplazi, zayif gérme, derinlik algisinin

18# Alim Y1lmaz’in 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg1.
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azalmasi, sasilik ve 1s18a duyarliligin artmasi baslica belirti ve bulgulardir. Erkeklerde sikligi
1/60.000°dir. Kadinlarda daha nadir goriilmektedir!®>.

Albinizmin en 6nemli etkileri gérme sorunu ve cildin giinese karst hassasiyetidir.
Albinizmde gérme sorunlar1 yaklasik %5 ile %20 arasinda degismektedir. Cildin giines
hassasiyetinin fazla olmasi da giines yaniklarina ve g¢esitli cilt hastaliklarina neden
olabilmektedir!3®.

1.6.2. Cri Du Chat (Kedi Miyavlamasi) Sendromu

Cri du Chat sendromu besinci kromozomun kisa kolunda olan kopmadan kaynaklanan
bir hastaliktir. Hastalik, damak yarikligi, isitme kaybi, gozde sasilik, yliriyememe, yeme ve
yutma bozukluklari, uyku bozukluklari, kalpte delik, bobrek sorunlari, beyninde kist gibi pek
cok semptoma neden olmaktadir'®”. Hastalik, kan tahlili ve genetik testler sonucuna gore
teshis edilmektedir. Hastaligin bilinen bir tedavisi bulunmamaktadir. Ancak, hastaligin
semptomlar1 olan organ hasarlari, ortopedik bozukluklar, kas ve algi sorunlar1 tedavi
edilebilmekte veya iyilestirilebilmektedir'®®. Ulkemizde bu hastalik igin taniml1 bir ICD-10
kodu bulunmamasi nedeniyle hasta sayisi tam olarak bilinmemektedir!3’.

1.6.3. Fenilketoniiri (PKU) Hastahig1

Fenilketoniiri, amino asit metabolizmasinin en sik goriilen ve otozomal resesif olarak
kalitilan dogustan hastaligidir. Fenilalanin hidroksilaz (PAH) enziminin kismen ya da
tamamen  fonksiyon  gdsterememesi sonucunda  L-fenilalaninin ~ L-tirozine
doniisememesinden kaynaklanmaktadir. Hastalarin biiyiik ¢cogunlugunda PAH mutasyonu,
geri kalanlarda ise BH4 eksikligi bulunmaktadir'®.

Fenilketontiri hastaligr diger nadir hastaliklara goére daha avantajli konumda bir
hastaliktir. Hastaligin teshisi kan testleri ile yapilabilmekte, amino asit tedavisi ve hayat
boyu o6zel bir diyet uygulanarak hastalar yasamlarmi idame ettirebilmektedirler.
Fenilketoniiri hastaligi ile dogan bebegin beyni etkilenmeden erken olarak tanimlanmasi ¢ok
onemli oldugundan, iilkemizde bu hastalik yenidogan tarama programi kapsaminda yer

almaktadir. Tan1 sonrast hastalarin diigiik proteinli {iriinlerle beslenmesi gerekmektedir.

185 Tiirkiye Saghk Enstitiileri Bagkanlig tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

186 Alim Yilmaz’in 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhgi.

187 Ezgi Erdogan’in 17 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg.

188 CdC Nedir? https://criduchatturkiye.com/cdc-nedir/, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).

18 Mehmet Erdogan’in 17 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg1.
190 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.
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Ancak, hastaligin tedavisinde gerekli sartlarin saglanamamasi durumunda agir engellilik ve
mental retardasyon séz konusu olmaktadir'®!,

Fenilketoniiri prevalansi cografi bdlgelere goére Onemli olgiide degisiklik
gostermektedir. Ulkemizde PKU prevelansinin %0.0167 ve insidansinin 1/3.500-4.000 canl
dogum oldugu bildirilmektedir'*2.

1.6.4. idiyopatik Pulmoner Fibrozis (iPF) Hastahg

Idiyopatik Pulmoner fibrozis akcigerlerdeki hava keseciklerinin duvarlarmm
kalinlasip sertlesmesi nedeniyle ortaya c¢ikmaktadir. Hastalarin yeterli oksijen
alamamasindan dolay1 solunum problemleri ile kendini gdstermektedir!®*. Hastalarda siddetli
okstiriik, nefes darligi, yorgunluk, halsizlik, gdgiis agrisi, istah kaybi, agiklanamayan kilo
kayb1, parmaklarda comaklagma gibi belirtilere neden olmaktadir. IPF tedavisi hastaligin
nedeni, semptomlari, neden oldugu fizyolojik bozukluklara gore degisiklik gdstermektedir.
Bu kapsamda pulmoner rehabilitasyon, ila¢ tedavisi, oksijen tedavisi ve organ nakli
yapilmaktadir!®4,

1.6.5. Kistik Fibrozis (KF)

Kistik fibrozis pankreas yetersizligi ve kronik endobronsiyal solunum yolu
infeksiyonu ile karakterize otozomal resesif kokenli nadir bir hastaliktir. Hastaliga CFTR
genindeki mutasyonlar sebep olmaktadir. CFTR genindeki mutasyonlar akcigerler,
gastroinsestinal sistem, pankreas ve diger organlarda sekresyonlarmn kalinlasmasina ve
enfeksiyonlara yol agmakta, bu nedenle sik sik hastane yatisi ve antibiyotik tedavisi
gerektirmektedir. Hastalarda yiiksek tuz igerikli terleme ve anormal viskoziteli mukus salgt
bozukluklar1 goriilmektedir!*>.

Kistik fibrozis iilkemizde ise 2015’ten sonra Saglik Bakanliginca yapilan yenidogan
taramasi kapsaminda yenidoganlardan alinan topuk kanindan taranan hastaliklar arasinda
yer almaktadir. Topuk kan1 degerinin yiiksek ¢ikmasi halinde ter testi yontemi ile teshis

konulmaktadir'®°.

Tirkiye’de kistik fibrozisin goriilme sikligt 3.000°de 1 olarak
bildirilmistir. Hastalik kronik ve genel olarak ilerleyicidir, genellikle erken g¢ocukluk

doneminde baslar, hatta bazen dogumdan itibaren goriilmektedir. Bu nedenle, kistik

1 Deniz Yilmaz Atakay’m 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

192 Tiirkiye Saghk Enstitiileri Bagkanligi tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

195 Kamil Hamidullah’m 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

194 https://www.acibadem.com.tr/ilgi-alani/pulmoner-fibrozis/#genel-tanitim, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).

195 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

196 Serap Coéremen’in 26 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg.
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fibroziste erken teshis ve tani hastaligin ilerlemesini ve hayati tehdit etmesini onlemek
agisindan ¢ok onemlidir. Tedavi tamamen semptomatiktir; brongiyal drenaj, solunum yolu
infeksiyonlari i¢in antibiyotikler, vitamin destegi, sindirim ve beslenme sorunlari i¢in kalori
takviyesi gibi uygulamalar yapilmaktadir'®’.

1.6.6. Kraniyofasiyel (Bas ve Yiiz) Anomalileri

Treacher Collins sendromu, TCOF1 (%7893) ve POLRIC veya POLRID (%38)
genlerini takip eden mutasyonlar sonucu olusan ve 1/10.000-50.000’de goriilen otozomal
dominant gecisli bir hastaliktir. Hastaligin belirtileri genel olarak, alt ¢ene kemigi
anaomalileri, alt gbz kapag: eksikligi, kirpik eksikligi, genis veya ¢ikintili burun, damak
yariklari, dig kulak aplazisi, isitme kaybidir. Ayrica, kalp, bobrek, omurga ve ekstremitelerde
malformasyon olusabilmektedir. Bu hastaligin tedavisinde pediyatrist, oftalmolog, plastik
cerrah, ortodontist, psikolog ve dis hekimi gibi uzmanlarin yer aldigi multidisipliner
yaklagimlar tercih edilmektedir. Hastaligin ayirici tanisi fetal donemde tibbi genetik uzmani
tarafindan yapilabilmektedir!'®®.

1.6.7. Lizozomal Depo Hastaliklari

Lizozomal depo hastaliklart genetik bozukluk sonucu viicuttaki baz1 enzimlerin hig
olmamasi ya da ¢ok az liretilmesi sonucu ortaya ¢ikan hastaliklardir. Bu hastaliklar kalitsal
metabolik hastaliklar grubunda yer almakta ve 40’1 askin hastaligi icermektedir. Bu
hastaliklar genetik gegisli olup kendi iglerinde de tiplere ayrilmaktadir. Ayrica, hafif, orta ve
agir siddetli olarak da seyredebilmektedirler. Ozellikle orta ve agir siddette seyreden
gruplarda hastalik tiim viicut sistemini etkiledigi icin c¢esitli engellilik durumlar1 da
yaratmaktadir. Iskelet sistemi bozukluklari, gérme ve duyma bozukluklari, organ
yetmezlikleri, solunum problemleri, merkezi sinir sistemi tutulumlart bu hastaliklar
grubunda sik goriilmektedir. Hastaliklarin insidanst 100.000’de 1 ile 650.000°de 1 arasinda
degismektedir'?.

Lizozomal depo hastaliklari grubunda yer alan mukopolisakkaridoz, spesifik bir
enzim eksikligine bagli olarak glikozaminoglikan (GAG) birikimi ile seyreden kalitsal
metabolik hastaliklar grubunda yer almaktadir. Eksik olan parcalayici enzimin tipine gore

olarak yedi tip mukopolisakkaridoz hastaligi tanimlanmistir. GAG birikimi hiicrelerde

ilerleyici hasar yaratarak hastanin goriiniimiinde, fiziksel becerilerinde, organ ve sistemlerin

197 Tiirkiye Saghk Enstitiileri Bagkanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

198 Sogukpinar A, Mutluay M. Treacher Collins Sendromu’nda Dentofasiyal Bulgular ve Tedavi Yaklagimu.
Sakarya Tip Dergisi 2019;9(2):213-217.

199 Muteber Eroglu’nun 26 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg.
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islevlerinde ve pek ¢ok vakada zihinsel gelisimde bozulmaya yol agmaktadir. Hastaligin
insidansi genel olarak 1/25.000°dir. Bu hastaliklarin tedavisinde genellikle enzim replasmant
yapilmaktadir. Bunun disinda spesifik semptomlara yonelik tedaviler de yapilmakta olup bir
multidisipliner ekip yaklasimi gerektirmektedir?®.

1.6.8. Neurofibromatosis (NF) Hastahgi

Norofibromatozis (NF), NF1(von Recklinghausen hastalig1), NF2 ve svannomatozis
olmak iizere 3 farkli genetik sendromu igermektedir?®!. NF, 17q11.2 ve 22q12.2 genindeki
defektler nedeniyle deri, sinir sistemi ya da her ikisini birden tutan veya kemik ve cilt gibi
dokulari da etkileyebilen kalitsal bir hastaliktir. NF tip 1 en sik goriilen NF tipidir ve yaklasitk
olarak 3000 dogumda bir goriilmektedir?®?. Norofibromlar, yiiz, bacak ya da kollarin herhangi
bir bolgesinde gelisebilmekte ve sekil bozukluklarma neden olmaktadir. Omurga egriligi,
ogrenme giicliigii, bas biiytikliigi, optik gliom, kemik anomalileri ve hipertansiyon hastaligin
diger etkileridir?®.

NF hastaliginin tedavisi dermatoloji, ¢ocuk ve erigkin noéroloji, ¢ocuk ve eriskin
onkoloji, ortopedi ve tibbi genetik gibi branslari ilgilendirmektedir. Hastaliga yol agan
norofibromlar lazer, cerrahi gibi yontemlerle yok edilebilmektedir ancak bunlarin
tekrarlamasini engelleyecek bir tedavi bulunmamaktadir?®,

1.6.9. Noronal Seroid Lipofusinozis (NCL) Hastahg

Noronal seroid lipofusinozis; progresif noron kaybi, intraseliiler lipofusine benzer
madde birikimi ve progresif nérodejenerasyona iliskin klinik bulgu ve belirtilerle seyreden

205

resesif kalitsal hastalig1 ifade etmektedir™™. Cok nadir olarak goriilen bu hastaligin 14 tipi

bulunmaktadir. Bunlarin sadece ikinci tipinin tedavisi mevcut olup diger tiplerin tedavisi
yoktur?%®

hastaligin prevalansi ve insidansi bilinmemektedir. NCL tipleri iginde CLN6, CLN7, CLN8

. Mental ve diger kapasitelerde azalma, epilepsi ve gérme kaybi ile seyreden bu

gibi alt gruplarm Tirk toplumunda gorildigi ve Tiirk varyantlarmin tanimlandig:
bilinmektedir?"’.
NCL hastaliginda enzim replasman tedavisi, gen tedavisi ve kok hiicre tedavisi ile

ilgili calismalar devam etmektedir. Yakin zamanda rekombinant cerliponase alfa enzimi

200 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig1 tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

201 Hacettepe Universitesi http://www.nf hacettepe.edu.tr/tr/menu/nfl-15, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).

202 Aytag E. Akyiiz A, Atag Ugar C. et al. Norofibromatozis Tip 1 ve Malign Periferik Sinir Kilifi Timorii.
Firat T1p Dergisi Cilt 20, Say1 2, 2015; s.113-115.

203 Hacettepe Universitesi http://www.nf hacettepe.edu.tr/tr/menu/nfl1-15, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).

204 Hacettepe Universitesi http://www.nf hacettepe.edu.tr/tr/menu/nfl1-15, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).

205 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlhig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

206 Mine Keskin Ergin’in 26 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg.
207 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.
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FDA tarafindan onaylanmis ve CLN2 varyant hastalarinda uygulanmaya baslanmistir. Bu
ilag sadece yiiriiyebilen hastalarda etkinlik gostermektedir. Cerliponase alfa etkin maddeli
ilacin klinik ¢alisma sonucunda sadece ylirtime kaybini yavaslattigi, kaybolan fonksiyonlari
geri kazandirmadigi tespit edilmistir’®. NCL hastahig1 radikal anlamda tedavi
edilememektedir. Bu hastalarda yasam kalitesini artirabilmek igin destekleyici tedaviler,
epilepsi kontrolii ve psikiyatrik sorunlarin tedavisi yapilmaktadir?®.

NCL’nin ¢ocukluk ¢aginda goriilen 6liimciil bir hastalik olmasi, hastaligin hizli
seyretmesi nedeniyle hastalarin tedavisi ve bakim siireci zor olmaktadir. Bu noktada erken
tan1 ve tedaviye erisim 6nem kazanmaktadir?!?.

1.6.10. Pulmoner Arteriyel Hipertansiyon (PAH) Hastahg

Pulmoner hipertansiyon viicuttan kani kalpten akcigere tasiyan damarlarda (pulmoner
arterlerde) kan basincinin artmasi olarak tanimlanmaktadir. Pulmoner hipertansiyona yol
acan c¢ok sayida hastalik olmakla birlikte, pulmoner arteriyel hipertansiyon (PAH) bunlar
arasinda hizla ilerleyerek yasami tehdit edebilmektedir. Bunun disinda, sol kalp hastaliklarina
bagli PH, akciger hastaliklarina ve/veya hipoksiye bagli PH, kronik tromboembolik PH ve
mekanizmalari belirsiz ya da ¢ok faktoriin neden oldugu PH tipleri bulunmaktadir. Hastalarda
¢abuk yorulma, nefes darligi, is yapma giiciiniin azalmasi, gégiiste sikisma hissi, gégiis agrisi,
carpint1, bacaklarda sislik, bayilma sikayetleri goriilmektedir®'!.

PAH tedavi edilemeyen ancak kontrol edilebilen bir hastaliktir. Mevcut tedavilerle
hastaligin gelismesi yavaslatilabilmekte ve sagkalim kismen uzatilabilmektedir. PAH
tedavisinde genel olarak, ditiretikler, stirekli oksijen tedavisi, oral antikoagiilanlar ve
digoksin yer almaktadir?!'2.

1.6.11. Retinitis Pigmentosa (Tavuk Karasi) Hastaligi

Retinis pigmentosa hastaligi, 4.000°de 1 goriilen, ¢ogunlukla akraba evliliklerinden
kaynaklanan genetik temelli bir hastaliktir. Hastalarda periferik gorme kaybi, gece

alacakaranlikta gorme giicligli, goriis alanimin daralmast ve neticede gorme kaybi

208 Tiirkiye ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 03.10.2019 tarihli ve 153726 sayili
cevabi yazi.

209 Tiirkiye Saglk Enstitiileri Bagkanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

210 Mine Keskin Ergin’in 26 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg1.
21 Tiirk Toraks Dernegi https://www.toraks.org.tr/halk/News.aspx?detail=2180, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).
212 Dr. Giil Ongen, http:/file.lookus.net/ TGHYK/tghyk.15.pdf, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).
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gerceklesmektedir?'3., Ulkemizde hastaliktan 15-20 bin kisinin etkilendigi tahmin
edilmektedir?'*,

1.6.12. Sistinozis Hastalhig1

Genetik gegigli bir hastalik olan sistinozis ¢ogunlukla akraba evliliklerinden

215 Sistinozis, lizozomlarin iginde sistin birikimi sonucunda organ

kaynaklanmaktadir
yetmezliklerine ve kaybina neden olan metabolik, otozomal resesif bir hastaliktir. Sistinozis
sikliginin yaklasik 1/100.000-1/200.000 canli dogumda bir oldugu tahmin edilmektedir.
Hastalik, 17p13.2 kromozom bdélgesinde yer alan CTNS genindeki mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir. Iinfantil nefropatik, jiivenil nefropatik, okiiler sistinozis olmak iizere iic
tipi bulunmaktadir. Hastaliktan en sik etkilenen organ bdbrek olup, gozler, tiroid, pankreas,
gonadlar, kaslar ve merkezi sinir sistemi de diger organ tutulumlaridir. Tanida 16kositlerde
sistin tayini kullanilmaktadir. Tedavide renal replasman tedavisi, hormonal tedavi ve
destekleyici diger tedaviler disinda sisteamin tedavisi son yillarda 6n plana ¢ikmistir. Bobrek
nakli de tedavi segenekleri arasindadir 2'°. Bu nedenle organ ve doku bagisi1 sistinozis
hastalari i¢in 6nem arz etmektedir.

1.6.13. Skleroderma Hastalhig1

Skleroderma, deri ve i¢ organlarin yaygin fibrozu nedeni ile gelisen kronik
inflamatuar otoimmiin bir hastaliktir?'’. Bu durumda immiin sistemin cilde ve saldirdig

218 Skleroderma

bolgelerde organ tahribatlari ve uzuv kayiplarina neden olmaktadir
hastaliginin altta yatan nedenleri bilinmemektedir. Hastaligin goriilme sikligr 100.000°de 2-
3’tiir ve hastalarin %75’ten fazlas1 kadindir. Hastaligin, lokalize ve sistemik skleroderma
olmak iizere iki tipi bulunmaktadir. Lokalize skleroderma yalnizca ciltte tutulum yapar,
sistemik skleroderma ise kas, eklem, akciger ve kalp gibi organlar etkiler. Raynaud fenomeni
(parmaklar gibi viicudun ug¢ noktalarinda gerceklesen agrili renk degisiklikleri), ciltte
sertlesme ve kalinlagsma, deride genislemis kan damarlari, gergin ve parlak cilt, deri altinda
kalsiyum birikimi, eklem agrilari, sindirim sistemi sorunlart ve nefes darligi hastaligin

belirtilerinden bazilaridir. Skleroderma tedavisi viicudun hastaliktan etkilenen bolgelerine

gore degisiklik gostermektedir. Bu kapsamda, nemlendirici ve kortizon tedavisi, kalsiyum

23 Prof. Dr. Emin Ozmert’in 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

214 Altintag N. Kalitsal Retinopatilerde Retina Pigment Epiteli’nin Onemi ve Tiinelin Sonundaki Isik: Retinitis
Pigmentosa/Leber Congenital Amaurosis’in Genetigi. Van Tip Dergisi, 2013: 20(2): 116-124.

215 Giilnur Gékmen’in 26 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Bagkanhg.
216 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanlig1 tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.

217 Ozgen M, Koca SS. Sklerodermanin Etiyopatogenezi ve Giincel Tedavisi. Firat Universitesi Saglik Bilimleri
Tip Dergisi, Cilt 24, Say1 1, 2010; 5.069-076.

218 Kamil Hamidullah’mn 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg:
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kanal blokorleri, aspirin, refli ilaglari, ACE inhibitorleri, kortikosteroid ilaglar kullanilarak
tedavi saglanmaktadir?!®.

1.6.14. Spina Bifida Hastahg

Ayrik omurga anlamimna gelen spina bifida hastaligi, omurganin dogumsal
hastaliklarindan kapanma defektleri arasinda yer almaktadir. Hastaligin farkli tipleri
bulunmaktadir. Spina bifida hastalarinin bir kisminda beyin igindeki sivinin artmasi ve beyin
i¢inde yiiksek basinca yol agmasi olarak adlandirilan hidrosefali durumu goriilmektedir.
Hastaligin ortaya ¢ikmasinda annenin gebelik donemindeki folik asit vitamini ve bazi diger
vitamin eksikliklerinin rolii oldugu diigiiniilmektedir. Her ne kadar hastaligin olusumunun
tamamen Onlenmesi miimkiin olmasa da folik asit vitamini ile hastaligin 6nemli 6l¢iide
engellenmesi miimkiindiir. Spina bifida hastalarinda var olan omurilik ve omurga agikliklar
dogum sonrasi ameliyat ile tedavi edilmektedir. Hidrosefali olan hastalarda drenaj yontemi
ile beyinde biriken sivi1 tahliye edilmektedir. Bu miidahaleler sonucunda hastalik tamamen
iyilestirilmese de hastalarin bagimsiz olarak yasayabilmeleri saglanabilmektedir®*’. Bu
hastaliga ait bir ICD-10 kodu bulunmamasi nedeniyle net hasta sayisi bilinmemektedir?2!.
Ulkemizde yapilan bazi ¢alismalar neticesinde hastaligm goriilme sikligmin 1.000°de 1.5-4
arasinda degistigi diisiiniilmektedir??2.

1.6.15. Subakut Sklerozan Panensefalit (SSPE)

Subakut sklerozan panensefalit (SSPE), genellikle ¢ocuklari ve geng yetiskinleri
etkileyen, beyinde kalict kizamik virlisliniin neden oldugu ancak patogenezi kesin olarak
bilinmeyen inflamatuar ve demyelinizan norodejeneratif bir hastaliktir. Kizamik
enfeksiyonun ardindan bu hastalikta kizamik virlistiniin 2-10 yillik bir sessiz dénemden
sonra reaktive olma ve klinik belirtilere yol agma nedeni agiklanamamaktadir. Bu donemden
sonra kronik ilerleyici bir seyir gostererek cogu zaman Oliimle sonuglanir. Bu mutant
kizamik viriisiiniin beyinde kalic1 olmasinda bagisiklik sistemini ilgilendiren bir¢ok faktoriin
rol aldig1 diisiiniilmektedir??>.

Kizamik oldukga bulasici bir viral hastaliktir. Kizamik agis1, kizamik enfeksiyonuna

kars1 koruyucu ve dolayisiyla SSPE’ye kars1 biiyiik bir koruyucu etkiye sahiptir. Mevcut

219 Prof Dr. Nuran Tiirkgapar, https://www.romatizmahastaliklari.com/skleroderma-sistemik-skleroz/, (Erisim
Tarihi: 25.12.2019).

220 http://www.spinabifida.org.tr/spina-bifida-nedir, (Erisim Tarihi: 26.12.2019).

21 Prof. Dr. Cevval Ulman’in 17 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

222 http://www.spinabifida.org.tr/spina-bifida-nedir, (Erisim Tarihi: 26.12.2019).

223 Garg RK, Mahadevan A, Malhotra HS, et al. Subacute sclerosing panencephalitis. Rev Med Virol.
2019;e2058.
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epidemiyolojik veriler, kizamik asisinin SSPE’ye neden olmadigini ortaya koymustur.
Cocukluk ¢agi rutin astlama programini diizenli uygulayabilen gelismis iilkelerde kizamiga
bagli oliimler belirgin 6l¢lide diismiis ancak hélen kaynaklari kisitl iilkelerde ve as1 reddi
yasanan bolgelerde bu durumun tehdit olarak devam ettigi bilinmektedir. Iki doz kizamik
asisini takiben %95 oraninda bagisiklik saglandigi ve asinin koruyuculugunun émiir boyu
stirdiigi bilinmektedir. As1 olmak SSPE gelisme riskini asisiz dogal enfeksiyon gegirenlere
gbre azaltmaktadir. Epidemiyolojik ¢alismalarda; diisiik sosyoekonomik durum, kirsal
kesimde yasayan genis ailenin bireyi olma, iki yasindan 6nce kizamik gecirmek ve asisiz
olmanin SSPE gelisme riskini artirdigini gostermektedir. SSPE hastalarinin biiyiik bir
kisminin iki yagindan 6nce kizamik enfeksiyonu gecirmis veya ajan ile temas etmis olmalari,
bu yas ¢ocuklarin immiin sistemlerinin immatiir olmasi ile iligkilendirilmekte ve konakgi
faktorlerinin SSPE gelisiminde ¢ok 6nemli bir etken oldugunu diisiindiirmektedir®>*.

SSPE hastaliginin olagan baslangi¢ yasi ortalama 6-14 yas olup yere ve zaman gore
degisim gosterebilmektedir. Muhtemelen erken yasta gecirilen kizamik enfeksiyonu
nedeniyle ortalama yas 13’ten 7,6 yasa diismiistiir’>>. Tipik baslangic semptomlari, bilissel
fonksiyonlarda gerileme, okul basarisinda azalma, ¢ekingen veya saldirgan davranis
degisiklikleri, nesneleri taniyamama ve motor becerilerde beceriksizliktir. Zihinsel islev
bozukluklarimi takiben miyoklonik atimlar dikkat g¢ekici olur. Ataksi, distoni, tremor ve
koordinasyon bozukluklari eklenebilir. Erken dénemlerdeki bozukluklar fark edilemez
derecede olabileceginden hastalarin ¢ogu miyokloni ve yiiriiyiis bozukluklar1 nedeniyle
hastaneye getirilirler. Daha az siklikla, gorme keskinliginde azalma, fokal nobetler, basagrisi
ve kafa i¢i basing artisi bulgular ile baslayabilir. Jeneralize ndbetler ve akut-subakut koma
tablosu ile bagvuran atipik hastalar bildirilmistir. Klinik seyir ilerleyicidir. Hastalar dnceleri
miyoklonuslara, sonrasinda spastisite, rijidite ve inkoordinasyona bagli olarak yataga
bagimli hale gelirler. Giderek artan mesane-bagirsak disfonksiyonlari, beslenme giigliigii,
otonomik bozukluklar sonucunda koma tablosu gelismektedir®?S.

Halen fizyopatolojisi net olarak bilinmeyen bu hastalifin kesin tedavisi yoktur.

Bugiine kadar pek ¢ok tedavi edici ajan denenmis ancak hastalig1 duraklatmada etkileri %30

224 Dyken PR. Neuroprogressive disease of post-infectious origin: a review of a resurging SSPE. Ment Retard
Dev Disabil Res. 2001; 7: 217-225.

225 Anlar B. Subacute sclerosing panencephalitis and chronic viral encephalitis. Handbook of Clinical
Neurology, Chapter 123, Vol. 112 (3rd series) Pediatric Neurology Part II. Editors Dulac O, Lassonde M, and
Sarnat HB. 2013, Elsevier B.V., Amsterdam, The Netherlands.

226 yiiksel D. Subakut sklerozan panensefalit hastalarinin, beyin omurilik sivisinda total tau, fosforile tau ve
S100-Beta protein diizeyleri, Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi
Pediatrik Noroloji Egitim Klinigi, Noroloji Yan Dal Uzmanlik Tezi, Ankara, 2007.
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oraninda kalmistir. Bunlarin i¢inde immiinomodulator tedavi, antiviral ajanlar
bulunmaktadir. Inosin pranobeks ve interferon giiniimiizde uygulanmakta olan tedavi
seceneklerindendir®?’.

Tanidan 1-3 yil ig¢inde 6lim kaginilmazdir. Klasik bilgilere gore, hastalarin yarisi
gecici olarak hastaligin stabillestigi bir donem ve az bir kismi iyilesme gostermektedir.
Vakalarin %5-10’unda goriilebilen remisyon durumu bazen 8-10 yil siirebilmektedir??%.
Ozellikle erken yasta SSPE gelisen vakalarda hastalik daha hizhi klinik kotiilesme
gostermektedir. Dort yas alti baslangicli 9 SSPE vakasinin altisinda hastalik hizli seyirli
olarak bildirilmistir??°. Hizh 6liimciil seyrin mekanizmasi tam olarak bilinmemekle birlikte,
bozulmus konakg¢1 defansi, viriisiin virulansi ya da erken yasta kizamiga maruz kalmanin

sorumlu oldugu diisiiniilmektedir?3

. Bes yasindan daha kiiciik baslangicli SSPE vakalarinda
bugiine kadar spontan remisyon bildirilmemistir.

SSPE hastalariin ilerleyen donemde ¢ogu yataga ve solunum cihazina bagimli,
bakima muhtag hastalar olup, tiiple beslenmektedirler. Bu dénemde destek tedavilerinin
biiyiik bir kismi evde saglik hizmetleri tarafindan karsilanmaktadir.

1.6.16. Talasemiler

Otozomal resesif kalitilan bir kan hastalig1 olan talasemi, Akdeniz g¢evresinde sik
olarak goriilmektedir. Talasemilerin a-talasemi, B-talasemi, hemoglobin E/ B-talasemi gibi
cesitli klinik formlar1 bulunmaktadir. Talasemi minér (tasiyicilik) durumunda bireylerde
hafif derecede kansizlik disinda genellikle saglik sorunlar1 bulunmamaktadir. Hafif hastalik
durumunda belirtiler major tipe gore daha ge¢ baslamaktadir ve daha hafif bulgular
mevcuttur. Talasemi majorde ise bireylerde kansizlik belirtileri tigiincii aydan sonra baslar
ve siirekli kan transfiizyonu ihtiyaci olur. Hastalarda halsizlik, solgunluk, karaciger ve dalak
biliylimesi, yliz kafa anomalileri, bliylime geriligi hastaligm belirtilerindendir. Talasemide
tan1 tam kan sayimi, periferik yayma ve hemoglobin elektroforezi ile konulmaktadir. Ayrica

prenatal tan1 konulabilmektedir. Evlilik dncesi tarama testleri ile tasiyict anne baba tespiti

227 Anlar B, Aydin OF, Guven A, Sonmez FM, Kose G, Herguner O. Retrospective evaluation of interferon-
beta treatment in subacute sclerosing panencephalitis. Clin Ther. 2004;26:1890-4. Gascon GG. International
consortium on subacute sclerosing panencephalitis. Randomized treatment study of inosiplex versus combined
inosiplex and intraventricular interferon-alpha in subacute sclerosing panencephalitis: international multicenter
study. J Child Neurol 2003; 18: 819-27.

228 Anlar B. Subacute sclerosing panencephalitis: diagnosis and drug treatment options. CNS Drugs
1997;7:111-120.

229 Yilmaz D, Aydin OF, Senbil N, Yiiksel D. Subacute sclerosing panencephalitis: is there something different
in the younger children? Brain Dev. 2006 Nov;28(10):649-52.

230 peBenito R, Naqvi SH, Arca MM, et al. Fulminating subacute sclerosing panencephalitis: case report and
literature review. Clin Pediatr 1997;36:149-154.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



- 116 —

yapilarak hastalik 6nlenebilmektedir. Ulkemizde halen 41 ilde yapilan evlilik 6ncesi tarama
testleri ile talasemi tagryiciligi tespit edilmektedir?!.

Ulkemizde yaklasik olarak 1.300.000 B-talasemi tastyicisi ve 4.000 civarinda B-
talasemi hastast bulunmaktadir. Tedavi asamasinda genel olarak transfiizyon ve demir
selasyon tedavisi kullanilmaktadir. Splenektomi ve hematopoetik kok hiicre
transplantasyonu belirli vakalarda kullanilmaktadir. Ayrica gesitli sitotoksik ajanlar, infektif
eritropoezi Onlemeye yonelik ligand tedavileri ve gen tedavisi ile ilgili ¢aligmalar

bulunmaktadir®®?.

231 Tiirk Hematoloji Dernegi http://www.thd.org.tr/THD_Halk/?sayfa=talasemi, (Erisim Tarihi: 25.12.2019).
232 Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanlig: tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar Raporu”, 2019.
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IKiNCi BOLUM
ALS, SMA, DMD, MS VE DiGER TEDAVIiSi BILINMEYEN HASTALIKLARDAN
ETKILENMIiS HASTA VE HASTA YAKINLARINA SUNULAN SAGLIK
HiZMETLERINDE MEVCUT DURUM VE SORUNLAR

Komisyon Raporu’nun bu béliimiinde, vatandaslarin bireysel olarak ve toplumun
biitlinliniin en yiiksek saglik standardina ulagma hakki olarak tanimlanan “saglik hakki”ndan
baslayarak saglik politikalarinda nadir hastaliklarin mevcut durumu degerlendirilmektedir.
Boliimiin devaminda ise s6z konusu hastaliklara sahip hasta ve hasta yakinlarina sunulan
saglik hizmetlerindeki mevcut durum ve bu hizmetlere erisimde yasanan sorunlardan
bahsedilmektedir.

Ulkemizde; Meclis arastirmasi kapsamina alinan hastaliklara sahip kisilere ve
yakinlarina sunulan saglik hizmetlerinde tani ve tedavi dahil olmak iizere her basamakta
yasanan sorunlarin varligi bilinmekte olup Rapor genelinde 6ncelikli mevcut durum tespiti
yapilmakta ve sonrasinda buna bagl sorunlar ele alinmaktadir.

Nadir hastaliklarin diinya genelinde goriilme sikliginin az olmasi sebebiyle ulusal ve
uluslararas1 paydaslarla bilgi paylasiminin, iletisimin ve hastalik kayitlarinin diizenli
tutulmasimin 6nemi biyiiktiir. Bu baglamda, Tirkiye’de goriilen nadir hastaliklarin
¢esitliliginin ve sayisinin fazla olmasi nedeniyle mevcut durumda iilkeye ait nadir hastalik
kayit sisteminin olmamasi bu alanda goriilen en temel sorunlardan biridir.

Nadir hastaliklarin %80’inin genetik kokenli hastaliklar olmasi nedeniyle, bu
hastaliklara iliskin taramalarin evlilik 6ncesi ve yenidogan tarama programlara dahil
edilmesi ve genetik danigmanlik hizmetinin verilmesi 6nleyici saglik hizmetleri kapsaminda
onem arz etmektedir. Ancak mevcut durumda tarama programlarmin yetersiz veya hig
olmamasi iilkemizde goriilen nadir hastalik prevalansini olumsuz yonde etkilemektedir.
Tarama programlarina evlilik dncesi ve yenidogan doneminde yogunlasilarak konu {izerinde
bilimsel ¢alismalarin artirilmasi gerektigi hem Komisyon toplantilarina katilan paydaslar
tarafindan hem de Raporun bu bdliimiinde detayli olarak ele alinmaktadir.

Nadir hastaliklarda en temel ihtiyacin tani, tedavi ile bakim oldugu ve bununla
birlikte tan1 yontemlerinin de yetersiz ve yiiksek maliyetli yontemler oldugu Raporda da
detaylica belirtilmektedir. Nadir hastaliklar, tedavisi sadece ilagla olmayan ayni zamanda
destekleyici tedavi ve evde bakim hizmetleri gerektiren 6nemli hastalik gruplaridir. Bu

nedenle, nadir hastaliklarin teshisinin zor olmasi ve kesin tedavisinin miimkiin olmamasinin
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yaninda teshis ve tedavisi miimkiin olan nadir hastaliklarda bile ilaglarin temini, tibbi
cihazlara ulasim ve saglik hizmetlerinde ciddi sorunlarin yasandigi hasta ve hasta
yakinlarinca dile getirilmektedir. Ornegin, santral sistemini etkileyen nadir hastaliklar
konusunda uzmanlasmis merkez yetersizligi veya halihazirda hizmet sunan merkezlerin
isleyisinde yasanan aksakliklar bu boliimde incelenmektedir. Bununla birlikte Komisyon
toplantilarina katilim saglayan hasta derneklerinin de ilettigi sorunlara ve taleplere Raporun

bu boliimiinde yer verilmektedir.

2.1. Saghk Hakki ve Saghk Politikalarinda Nadir Hastalklar

Miimkiin olan en yiiksek saglik standardina ulagsma hakki olarak tanimlanan “saglik
hakki” vatandaslarin Oncelikle bireysel olarak ve dolayisiyla toplum sagliginin
iyilestirilmesini saglayan; saglik hakkinin kullanilmasimi tedarik edecek insan giicli basta
olmak tizere gerekli tesis ve imkanlara ulasma hakki olarak da degerlendirilmektedir.

Saglik hakkinin uluslararasi insan haklar1 belgeleri ile birlikte anayasa ve yasalarda
diizenlendigi goriilmektedir?*?. Saglik hakkinin, ulusal hukuk diizenlerinde iistiin normlarla
korunan bir hak olarak yayginlagsmasi gectigimiz yilizyilin baslarina dayanmakta olup,
uluslararas1 hukukta belirgin bir kategori olmas1 ise 1948 tarihli Insan Haklar1 Evrensel
Beyannamesi’nin kabulii ile gerceklesmektedir?**. Beyannamenin 25/1 inci maddesinde;
“Her sahsin gerek kendisi gerekse ailesi icin, yiyecek, giyim, mesken, tibbi bakim, gerekli
sosyal hizmetler dahil olmak iizere saghgi ve refahini temin edecek uygun bir hayat
seviyesine ve issizlik, hastalik, sakatlik, dulluk, ihtiyarlik veya ge¢im imkdanlarindan iradesi
disinda mahrum birakacak diger hallerde giivenlige hakki vardr.” denilmek suretiyle en
temel hak olan “yasam hakk1” ¢ergevesinde saglik hakkina yer verilmektedir. S6z konusu
maddede goriildiigii tizere saglik hakki ile sosyal giivenlik hakki birlikte diizenlenmektedir.

Saglik hakki uluslararasi bir norm kapsaminda ilk olarak 1946 yilinda Diinya Saglik
Orgiitii Tiiziigii’'nde “Miimkiin olan en yiiksek saghk standardina sahip olmak, wki, dini,
politik inanci, ekonomik ve sosyal durumu gozetilmeksizin, her insanin temel haklarindan

biridir.” ifadesi ile tanimlanmaktadir. Saglik hakki, 1978’de Alma Ata Bildirgesi’nde ve

233 Zengin, N. Saglik Hakk: ve Saglik Hizmetlerinin Sunumu. Saglikta Performans ve Kalite Dergisi, 2010:1;
44-52.

234 Temiz, O. Tiirk Hukukunda Bir Temel Hak Olarak Saglik Hakki. Ankara Universitesi SBF Dergisi, Cilt 69,
No. 1, 2014, s. 165-188.
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1998 yilinda yeniden Diinya Saglik Orgiitii tarafindan kabul edilen Diinya Saglik
Bildirgesi’nde tekrarlanmaktadir?>.

Ulusal mevzuatimizda ise saglik hakki Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasasi’nda “sosyal
ve ekonomik haklar” arasinda diizenlenmektedir. Anayasa’nin 56 ncit maddesinde “Herkes,
saglikli ve dengeli bir ¢evrede yasama hakkina sahiptir. Cevreyi gelistirmek, ¢evre saghgini
korumak ve ¢evre kirlenmesini o6nlemek Devletin ve vatandaslarin ddevidir. Devlet, herkesin
hayatini, beden ve ruh saghg icinde siirdiirmesini saglamak; insan ve madde giiciinde
tasarruf ve verimi artirarak, igbirligini gergeklestirmek amaciyla saglk kuruluglarim tek
elden planlayp hizmet vermesini diizenler.” hiikmii ile saglik hakki giivence altina
alinmakta ve bu hakkin kullanimina iligkin olarak devlete sorumluluk yiiklenmektedir.

Bu hiikiim Anayasa’nin 17 nci maddesinde yer alan “herkes, yasama, maddi ve
manevi varligini koruma ve geligtirme hakkina sahiptir” hitkmii ile siki sikiya baghdir. Keza
kisilerin yasama ve maddi ve manevi varligin1 korumasinin temel sarti saglik hakkini
kullanabilme kabiliyetine baglidir. Haklarin 6znesi olarak bireylerin ne 6l¢iide saglik
hakkindan faydalanabildigi ve devletin yiikiimliiliikklerini ne 6l¢iide yerine getirdigi saglik
hakki kavrammin en o6nemli konularini teskil etmektedir. Ayrica, devlet bu hakkin
kullanilmasint  saglayan hizmetlerin sunumu i¢in gerekli enstriimanlart elinde
bulundurabilecegi gibi 0zel sektorin de hizmet sunumuna dahil olmasim
saglayabilmektedir.

Anayasa ve kanunlarda devletin saglik hizmetleri konusunda temel yiikiimliiliikleri
asagida belirtilmektedir:

¥" Halk saghginin korunmasi ve gelistirilmesi, hastalik risklerinin azaltilmasi ve
onlenmesi i¢in ¢calismalar yapmak: Devletin pozitif yiikiimliiliigii olan bu hususlarin sevk ve
idaresi i¢in 1593 sayili Umumi Hifzisthha Kanunu ve halk sagligna iliskin temel
diizenlemeler bulunmaktadir. Ayrica idare kendisine verilen yetkiler g¢ercevesinde alt
diizenlemeler vasitasi ile bu Kanun ve diger diizenlemelerin uygulama selameti igin gerekli
diizenleyici faaliyetleri yiiritmektedir.

v"  Teshis, tedavi ve rehabilite edici saglik hizmetlerinin yiiriitmek: Teshis, tedavi
ve rehabilite edici saglik hizmetleri saglik hakki kavrami agisindan devletin en temel pozitif
ylikiimliligiidiir. Bu yiikiimliiliige gore devlet teshis ve tedavi imkanlari ile rehabilitasyon

hizmetlerine erisimi itilke sathinda esit, dengeli, ulasilabilir ve aymi kalitede sunmak veya

25 Saglik ve insan Haklar Uzerine,
https://apps.who.int/iris/bitstream/handle/10665/42526/9241545690_tur.pdf;jsessionid=D5SFB8AFA1FC4812
90FBE7B50232D8247?sequence=10, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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stirdirmekle gorevlidir. Bu gérevi Anayasa ve yasalarin verdigi yetkiye dayanarak Saglik
Bakanlig1 kendisine bagli hastaneler ve {iniversite hastaneleri ile 6zel saglik kurum ve
kuruluslan vasitasi ile yerine getirmektedir.

v" Uluslararast énemi haiz halk sagligi risklerinin iilkeye girmesini dnlemek: 1
Sayili Cumhurbaskanligi Kararnamesi’ne gore “wluslararasi énemi haiz halk saghig:
risklerinin iilkeye girmesini énlemek” gorevi Saglik Bakanligina tevdi edilmistir. Bakanlik
bu gorevi Hudut ve Sahiller Saglik Bagkanligi vasitasi ile yiirtiitmektedir.

v" Saglik egitimi ve arastirma faaliyetlerini gelistirmek.

¥v" Kamu ve 6zel hukuk tiizel kisileri ile gergek kisiler tarafindan agilacak saglik
kuruluslarimin tilke sathinda planlanmasi ve yayginlastirilmasi i¢in ¢alismalar yapmak.

v" Saglk hizmetlerinde kullanilan ilaglar, 6zel iriinler, ulusal ve uluslararasi
kontrole tabi maddeler, ila¢ iiretiminde kullanilan etkin ve yardimci1 maddeler, kozmetikler
ve tibbi cihazlarin giivenli ve kaliteli bir sekilde piyasaya sunulmasi, halka ulastirilmasi ve
fiyatlarinin belirlenmesi i¢in ¢aligmalar yapmak.

¥" Saglk kuruluslarina ayrimciliga maruz kalmadan tiim saglik tesislerinin,
malzemelerinin ve hizmetlerinin hakkaniyetli dagilimini saglamak.

v Insan giiciinde ve maddi kaynaklarda tasarruf saglamak ve verimi artirmak,
saglik insan giiciiniin tilke sathinda dengeli dagilimini saglamak ve biitiin paydaslar arasinda
is birligini gergeklestirmek suretiyle yurt sathinda esit, kaliteli ve verimli hizmet sunumunu
saglamak.

Saglik hizmetlerine erigim agisindan esit, kaliteli ve ulasilabilir hizmet sunumu ile
birlikte finansman kaynaklarimin siirdiiriilebilirligi de énemli bir unsurdur. Bu kapsamda
5510 sayil1 Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortasi Kanunu ile hizmetlere iicretsiz ve
esit erigsimin yami sira slrdiiriilebilir bir finansman yapisinin da olusturulmasi
saglanmaktadir. 224 sayili Saglik Hizmetlerinin Sosyallestirilmesi Hakkinda Kanun esit
erisim politikasinin en temel belgesi iken, 3359 sayili Saglik Hizmetleri Temel Kanunu ve
1219 sayili Tababet ve Suabat-1 Sanatlarinin Tarzi icrasina Dair Kanun erisilebilir hizmetin
sunum kaidelerini ve standartlarini belirlemektedir.

Devletin dncelikli temel halk saglig: politikasi; vatandaslarin tiimiine sunulan saglik
hizmetlerini kalite ve etkinlik yoniinden iyilestirmek ve bdylece hizmetlerin
stirdiirtilebilirligini saglamaktir. Bu baglamda, temel saglik hizmetlerinin gelistirilmesi,
hizmetlerin siirdiiriilebilirligi, hizmetlere adil ve esit erisimin saglanmasi ve vatandasin
esenliginin korunmasi yukarida aciklanan mevzuat dogrultusunda gergeklesmektedir.

Ayrica, devletin bu gorevi ile birlikte koruyucu saglik hizmetlerini gelistirmek ve
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iyilestirmek de temel gorevleri arasindadir. Koruyucu saglik hizmetlerinin gelistirilmesiyle
birlikte iilkemizde goriilen hastalik sikliginin azaltilmasi, bdylece vatandaslarin saglik
diizeyinin artirilmasi ve lilkemizin farmakoekonomik ac¢idan avantajli duruma gelmesi
hedeflenmektedir. Ornegin, koruyucu saglik hizmetleri kapsaminda iilkemizde olusturulan
politikalar ile anne-bebek o&liimleri, bulasici hastaliklarin goriilme sikligi ve kronik
hastaliklarda morbidite azalmis olup toplumun saglik diizeyi artmistir. Koruyucu saglik
hizmetlerinin gelistirilmesi ve iyilestirilmesi sadece belirtilen alanlar1 etkilemekle kalmay1p
bununla birlikte tlkemizde nadir hastalik siirecinin de ydnetilmesinde Oonemli katki
saglayacaktir. Bu nedenle, temel saglik alaninda oldugu gibi nadir hastaliklar alaninda da
saglik hizmetlerinin gelistirilmesi gerekliligi ortaya ¢ikmis ve toplumsal farkindalikla
birlikte sunulan saglik hizmetinin yetersiz oldugu nadir hastaliklar alan1 devletin saglik
politikasinda yer almaya baslamistir. Boylece, iilkemiz de yeni gelisen tibbi teknolojileri
kullanarak artan bilgi diizeyini nadir hastaliklar alaninda kullanmaya baglamistir.

Ulkemizde halk sagligi acisindan énemli bir saglik sorunu olan nadir hastaliklar
konusunda ulusal stratejilerin belirlenmesi i¢in Saglik Bakanlig: tarafindan 2012 yilinda
calismalar baslatilmistir. ilk olarak nadir hastaliga sahip bireylerin tani, tedavi ve bakim
durumunu analiz etmek ve mevcut durumunu iyilestirmek i¢in gerekli ¢oziim Onerilerini
ortaya koymak amaciyla 2014 ve 2016 yillarinda Nadir Hastaliklar Calistay Raporu, 2017
yilinda Uluslararas1 Nadir Hastaliklar Cahstay Raporu ve 2019 yilinda TUSEB Nadir
Hastaliklar Raporu yayimlamistir. Mevcut durumda iilkemizde yetkilendirilmis merkezlerin
bulunmamasi, epidemiyolojik bilgilerdeki eksiklikler, ulusal kayit sisteminin
olusturulmamasi, arastirmalarin  bireysel bazda kalmast ve koordinasyonunun
saglanamamasi ulusal strateji planinin hazirlanmasint gerektirmistir. Saglik Bakanligi
biinyesinde 2017 yilinda Nadir Hastaliklar Bilimsel Danigma Komisyonu olusturulmus ve
Strateji Plan1 kapsaminda paydas kamu kurumlari, STK temsilcileri, akademisyenler ile
cesitli toplantilar ve calistaylar diizenlenmistir. Bu calismalarin neticesinde asagida
belirtilmis olan konu bagliklarini igeren Ulusal Nadir Hastaliklar Strateji Plan1 Taslagi
olusturulmus ve ilgili paydaslarin goriisiine sunulmustur?®,

Eylem/Strateji Plani igerigi asagidaki sekildedir.

v" Tarama Programlarinin Gelistirilmesi

¥v" Tam ve Tedaviye Erigsimin Saglanmasi

v Yetim Ilaglara Erisim ve ilag Arastirmalari

236 Saglik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 25.10.2019 tarihli ve
104470058 sayili yazi.
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v" Bakim Hizmetleri ve Sosyal Destegin Saglanmasi

AN

Aragtirma ve Gelistirme (Ar-Ge) Calismalar1 ve Epidemiyolojik Caligmalar
v" Hastalar, Saglik Calisanlari ve Topluma Y6nelik Hastaliklar ile ilgili Bilginin
Gelistirilmesi ve Farkindalik Caligmalari

Ulusal stratejilerin belirlenmesi ile, AB direktifleri de dikkate alinarak diinyadaki
orneklere benzer olarak uluslararasi standartlarda referans ve yeni tedavi merkezlerinin
olusturulmasi, erken tani ve tedavi olanaklarinin gelistirilmesi, arastirmalarda koordinasyon
saglanmas1 ve basarili bir nadir hastaliklar ulusal kayit sisteminin gelistirilmesi
hedeflenmektedir.

Bu kapsamda Saglik Bakanliginca nadir hastaliklar ¢caligmalari konusunda Avrupa
Birligi’nde kaydedilen gelismelerin takibi ve uygulamalarin iilkemize aktarilabilmesi amaci
ile “Nadir Hastaliklar Hakkinda Komisyon Uzmanlar Grubuna (Commission Expert Group
on Care Diseases) gozlemci liye bagvurusu yapilmistir. Nadir hastaliklara sahip kisilerin tani,
tedavi ve bakim imkanlarmi gelistirmeye yardimci olmak amaci ile kurulmus olan
Orphanet’e (Nadir Hastaliklar ve Yetim flaglar Portali, www.orpha.net) iiyelik siireci devam

etmektedir.

2.2. Nadir Hastahklar Ulusal Kayit Sistemi

Ulkemizde nadir hastaliklari kapsayan ulusal bir kayit sistemi bulunmamakla
birlikte, Saglik Bakanligi tarafindan yiiriitilen yenidogan taramalari kapsaminda
fenilketoniiri ve biyotinidaz eksikliklerinin insidansina iliskin veriler kayit altina
almmaktadir. Uzmanlik derneklerinin de kendi alanlarina giren hastalik gruplar ile ilgili veri
taban1 ve kayit sistemi olusturma c¢abalari mevcuttur ancak bu kayitlar halen bir biitiinliige
ulagmamaktadir. Bunlarin yaninda bazi hastaliklar i¢in Ufuk 2020 projeleri gibi uluslararasi
veya ulusal projeler kapsaminda nadir hastalik kayit sistemi olusturma calismalari
bulunmaktadir®*’.

Ulkemizde nadir hastaliklar ile ilgilenen belirli merkezler ise gesitli projeler
kapsaminda yurt dis1 veri kayit sistemlerine dahil olmuslardir. Saglik sisteminde hastalik
kaydi amactyla kullanilan International Classification of Diseases (ICD) 10 sistemi bazi
nadir hastaliklar1 iyi tanimlayamadig1 i¢in mevecut durumun belirlenmesinde ve kayitlarin
tutulmasinda yeterli olamamaktadir. Ulkemizde, hastalik kayitlariin tutulmasi amaciyla

ICD-10 hastalik kodlama sistemi kullanilmaktadir. Bununla birlikte Diinya Saglik Orgiitii

237 Tiirkiye Bilimsel ve Teknolojik Arastirma Kurumu Baskanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 30.09.2019
tarihli ve 181642 sayili cevabi yazi.
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tarafindan nadir hastaliklara ICD-11 hastalik kodlama sistemi igerisinde daha kapsamli
olarak yer verilmistir. ICD-11 kodlama sistemi 2019 yilinin Mayis aymda Diinya Saglik
Orgiitii tarafindan duyurulmus olup s6z konusu kodlama sistemine gegislerin 2023 yilina
kadar tamamlanmas: talep edilmistir. Ulkemizde de ilgili sisteme gecis icin hazirliklara
baslanmis olup siirecin tamamlanmas: halinde nadir hastaliklara yonelik verilerin daha
saglikli degerlendirilebilecegi diisiiniilmektedir.

Bazi nadir hastaliklarin ICD-10 ve ICD-11 kodlama sistemindeki karsiliklari igin
EK-1.’de yer alan “Nadir Hastaliklarin ICD-10 ve ICD-11 Kodlarimi Gésterir Tablo”
incelenebilir.

2.3. Tarama Programlari

Tarama programlari, ilgili hastalikta uygun bir tami testinin ve etkili tedavinin
bulundugu durumlarda nadir hastaliklar1 erken safhada tespit etmek i¢in ¢ok giiglii bir
mekanizmadir. Taramanin amaci, diisitk maliyetli ancak hassas ve 6zgiil testler kullanarak
klinik bulgu oncesi ve hastalikla ilgili kalici hasar olusmadan uygun tedavinin
baslatilabilmesidir. Tarama programlarint uygulamak igin; test ve tedavi akis semalar:
olusturmak, 6rneklerin tarama laboratuvarima zamaninda ve uygun kosullarda ulagmasini
saglamak, testler icin kalite kontrol sistemi olusturmak, taranan yenidoganlar ile ilgili her
tlirlii bilgiye ulasilabilecek veri tabani olusturmak, ilgili klinikler ile tarama laboratuvarlari
arasinda verimli bir is birligi kurmak ve sistemin performansimi devamli sekilde izlemek
gerekmektedir.  Ulkemizde yenidogan taramalari, Saglik Bakanligi tarafindan
ylriitiilmektedir. Yenidogan taramalar1 agisindan iilkemizde mevcut durum su sekilde
ozetlenebilir:

Taranacak Hastaliklarin Belirlenmesi ve Karar Alma Siireci

Yenidogan Tarama Programi kapsaminda tiim ¢alismalar tiniversitelerin ilgili bilim
dallar1 ile egitim ve arastirma hastanelerinin ilgili {nitelerinde goérev yapan
akademisyenlerden olusan bilim komisyonlar1 ile birlikte yiiriitilmektedir. Program
kapsaminda kalitsal metabolik hastaliklar, endokrin hastaliklar ve kistik fibrozis olmak tizere
ii¢ adet bilim komisyonu mevcuttur. Tarama paneline eklenecek olan hastaliklar bilim
komisyonu iiyelerinin ¢alisma ve 6nerileri dogrultusunda belirlenmektedir?*®.

Ulkemizde Hilen Taranan Nadir Hastaliklar ve Tarama Verileri
Ulusal Yenidogan Tarama Programi kapsaminda taranan nadir hastaliklar ve yontemi

asagida verilmistir.

238 Qaglik Bakanhigi Halk Sagligi Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 13.09.2019 tarihli ve
100695203 sayili cevabi yazi.
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Fenilketoniiri: Florometrik Yontem
Konjenital Hipotiroidi: FEIA (Florosan enzim immunassay)

Biyotinidaz Eksikligi: Florometrik Y ontem

AN N NN

Kistik Fibrozis: FEIA (Florosan enzim immunassay)

Diger nadir hastaliklardan SMA ile ilgili olarak; Saglik Endiistrileri Yonlendirme
Komitesinde, Evlilik Oncesi SMA Tarama Programinin Halk Sagligi Genel Miidiirliigii
biinyesinde yiiriitiilmesine karar verilmistir. Bunun {izerine olusturulan SMA Bilim Kurulu
halen gerekli altyap1 ¢aligmalarini siirdiirmektedir.

Program kapsaminda 2014-2018 yillarmna ait tant alan bebek sayilari Tablo 12.’de

verilmistir.

Tablo 12. Ulkemizde Giincel Yenidogan Taramas: Verileri

PKU KHT _ BE KF
ol (Fenilketoniiri) I('Ilf[())(llli']l?(l)ll‘;l) (IEIZ;’;]‘(‘I‘;Q"S‘Z (Kistik Fibrozis)
2014 190 3141 504 :
2015 196 3606 864 143
2016 191 3303 991 152
2017 183 2899 970 116
2018 177 3130 1867 87
Toplam 937 16.079 5.196 498

Tarama Siireci

Yenidogan Tarama Programi kapsaminda tiim yenidoganlardan alinan topuk kani
ornekleri tarama laboratuvarlari tarafindan ¢alisilmakta ve sonuglar1 Yenidogan Tarama
Programi web sisteminden il saglik miidiirliiklerince giinliikk olarak takip edilmektedir.
Tarama laboratuvarinda ¢alisilan ve sonuglart siipheli olarak agiklanan bebeklerde sistem
uyar1 vermekte ve bu bebekler il saglik miidiirliigii tarafindan sistemin vermis oldugu uyari
dogrultusunda, ileri tetkik ve tedavilerinin yapilabilmesi i¢in acil olarak ilgili kliniklere sevk
edilmek {izere bagl bulunduklar aile hekimine bildirilmektedir. Aile hekimligi {izerinden
bebeklerin merkezlere ulastirilip ulastirilmadigi, tant alip almadigir konulari ile tedavi
stiregleri takip edilmektedir. Tani alan bebekler aile hekimleri tarafindan il saglik
miudirliiklerine bildirilmekte, il saglik miudirliiklerince de bebeklerin aldiklar1 tanilar
Neonatal Tarama Programi (NTP) web sistemine kaydedilmektedir.

Ailelerin, bebeklerini tarama sonucu siipheli oldugu halde ilgili klinige gotiirmeyi

kabul etmedigi durumlar da s6z konusu olabilmektedir. Aileleri tarafindan ilgili kliniklere
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gotiiriilmeyen bebekler hakkinda; aile hekimi, toplum sagligi merkezi ve il saglik mudirligi
kademeli olarak aile ile goriigmektedir. Gorlismelere ragmen bebeklerin ilgili kliniklere
gotiirilmemesi durumunda bebekler hakkinda saglik tedbiri alinmasi i¢in bagvuruda
bulunulmaktadir.

Yenidogan Taramalarinda Geri Odemeler

Yenidogan Tarama asamasi tamamen {icretsiz olup tarama sonucunda hastalik
stiphesi bulunan ve sevk edilen bebeklere, klinige gittiklerinde klinik bulgular ile miiracaat
eden hastalara SGK mevzuati kapsaminda saglik hizmeti sunulmaktadir. Ancak tanilarin
kesinlestirilmesi amaciyla yapilan dogrulama testlerinin finansmani SGK tarafindan
saglanmamaktadir.

Yenidogan Tarama Programi Genisletme Calismalar:

Yenidogan Tarama Programi kapsaminda Genisletilmis Yenidogan Tarama
Programina gecis hedeflenmekte ve bu baglamda Konjenital Adrenal Hiperplazi ve asagida
belirtilen hastaliklarin  tarama programima eklenmesi i¢in héalihazirda c¢alismalar
yiriitiilmektedir.

Tablo 13. Genisletilmis Yenidogan Tarama Programina Eklenmesi Planlanan
Hastaliklar?*’

Hastahik Grubu Hastaliklar
v Orta zincirli agil CoA dehidrogenaz eksikligi
v Uzun zincirli agil CoA dehidrogenaz eksikligi
e . v Kisa zincirli a¢il CoA dehidrogenaz eksikligi
Yag Asidi Oksidasyon | \p 101 acil CoA dehidrogenaz eksikligi (Glutarik

Bozukluklar asidemi tip I1)*

Uzun zincirli hidroksiagil CoA dehidrogenaz eksikligi*
Trifonksiyonel protein eksikligi

Karnitin transporter eksikligi

Karnitin palmitoil transferaz I eksikligi
Karnitin palmitoil transferaz II eksikligi
Karnitin/agil karnitin translokaz eksikligi

Karnitin Dongiisii
Bozukluklar:

T NENENEN IENEN

239 Qaglik Bakanhigi Halk Sagligi Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 13.09.2019 tarihli ve
100695203 sayili cevabi yazi.
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Hastalik Grubu Hastahklar

Metilmalonik asidemi*
B-ketotiyolazeksikligi
3-OH-3-metilglutaril-CoA liyaz eksikligi
3-metilkrotonil-CoA karboksilaz eksikligi
izovalerik asidemi

3-metilglutakonil-CoA hidrataz eksikligi
2-metilbutiril-CoA dehidrogenaz eksikligi
Isobutiril-CoA dehidrogenaz eksikligi
Propionik asidemi*

Glutarik asidemi tip I

3-okzotiyolaz eksikligi

Holokarboksilaz eksikligi*

Argininosiiksinat sentetaz eksikligi (Sitriilinemi)*
Ure Dongiisii Argininosiiksinat liyaz eksikligi (Argininosiiksinik
Bozukluklar: asidiiri)*

Arginaz eksikligi

Tetrahidrobiopterin eksikliklikleri
Akcaagag Surubu Idrar1 Hastaligt MSUD*
Tirozinemi

Homosistiniiri

Kobalamin bozukluklar:
Metilentetrahidrofolat eksikligi

Organik Asidemiler

Y NN N N N N N N N N NN

Amino Asit
Bozukluklari

NN NLNEN AN

Konjenital Adrenal
Hiperplazi*
*Bu hastaliklarda, hasta bebege ¢ok acil ulasilmasi gereklidir.

Tarama programi kapsaminda ortalama sonug¢ verme siiresi 15 giin olup, taranacak
hastaliklarin en az 8’inde hasta bebege ¢ok acil ulasilmasi gerekliligi 6nemli bir sorundur.
Belirtilen hastaliklarin tarama programina alinmasinda karsilasilacak olan bir diger sorun ise
tarama sonucu siipheli ¢cikan bebeklerin tedavilerinin yonetimidir.

Tirkiye’de  halihazirda  dogan  tiim  bebeklerin  yaklastk  %90-95’ine
ulagilabilmektedir. Yenidogan Tarama Programi kapsaminda tarama oranlar1 Tablo 14.’te
belirtilmektedir. Yenidogan Tarama Programi kapsaminda Tablo 14.’ten de anlasilacag:
iizere bebeklerde yapilan tarama oranlart yiilksek olmasma ragmen tarama zamanlarinda
yasanan gecikmelerin sebebi NTP web uygulamasinin Aile Hekimligi Bilgi Sistemi ve

Dogum Bildiririm Sistemi ile entegre olmamasi olarak agiklanabilir.
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Tablo 14. Yenidogan Tarama Programm Kapsaminda Tarama Oranlari>*

il Canh Dogum Taranan Bebek Tarama Oram
Sayis1 Sayis1 (%)
2007 1.289.992 1.135.195 88
2008 1.317.988 1.253.688 95,1
2009 1.306.966 1.245.724 95,3
2010 1.284.772 1.244.222 96,8
2011 1.266.785 1.266.785 100
2012 1.279.864 1.260.501 98,5
2013 1.283.062 1.265.361 98,6
2014 1.337.504 1.311.885 98,1
2015 1.325.783 1.292.703 97,5
2016 1.309.771 1.277.013 97,5
2017 1.291.055 1.256.541 97,3
2018 1.248.847 1.230.049 98,5
2019* 936.635 876.253 93,6

*2019 yili igin verilen rakamlar 2019 yilimin ilk dokuz ayina ait verilerdir.

2.4. Tam ve Tedavi

2.4.1. Mevcut Tamsal Tetkikler

Metabolik-Genetik Analizler: Biyokimyasal, Molekiiler Genetik ve Sitogenetik
Testler

Akraba evliliginin iilkemizde ¢ok yliksek oranda ger¢ceklesmesinden dolay1 otozomal
resesif gegigli nadir hastaliklar ¢ok sik goriilmektedir. Bu hastaliklar arasinda kalitimsal
metabolik hastaliklar 6ne ¢ikmaktadir. Tarama prensipleri geregi giivenilir ve maliyet
acisindan uygun yontemler ile tarama yapilmasi gerektiginden flurometrik yontem gibi basit
biyokimyasal yontemler ile taramalar yapilmaktadir. Ayrica, Tandem MS/MS teknolojileri
ile taranan hastalik sayisinda belirgin bir artis saglanarak ¢ok daha fazla sayida kalitimsal
metabolik hastaligin taranmasi gergeklestirilebilmektedir. Bu kapsamda genetik testler,
hastalig1 tarama degil dogrulama amactyla kullanilmaktadir.

Genetik testlerin uygulanmasinda bazi algoritmalar izlenmektedir. Ornegin; bir
hastaliga ait genetik testin yapilabilmesi icin ilgili genin biliniyor olmasi gerekmektedir.
Klinik 6n tani ile siiphelenilen hastaligin sorumlu oldugu gene yonelik test yapilarak tani

dogrulanir veya dislanir. Bu durum tek bir genin sorumlu oldugu “‘tek gen hastaliklar1’” i¢in

240 Saglik Bakanhgi Halk Saghgi Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 13.09.2019 tarihli ve
100695203 say1li cevabi yazi.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



- 128 -

gegerlidir. Birden fazla genin sorumlu oldugu hastaliklar i¢in ise panel seklinde genetik
testler yapilmakta ve hastaliga sebep olan mutasyon tespit edilmektedir.

ALS, MS ve benzeri bazi hastaliklarda ise yatkinlik genleri mevcuttur ve bu
hastaliklarda kesin tani; klinik bulgu, diger laboratuvar bulgular1 ve yatkinlik genlerinin
incelenmesiyle konulmaktadir. Dolayistyla ¢ogu zaman rutinde bu hastaliklar i¢in genetik
test uygulamasi yapilmamaktadir. Bazi durumlarda ise kesin genetik bir hastalik diistindiiren
klinik bulgulara sahip hastalarin 6n tanis1 konulamamakta veya bircok hastaligi
diistindiirebilmektedir. Bu durumda ise WES (whole exom sequencing) veya mendeliyen
hastaliklardan sorumlu tiim genleri i¢eren ¢ok genis panelli testlere ihtiya¢ duyulmaktadir.

Biitiin bu testler ve bunlarin disinda kalan gerek nadir hastaliklarin tanisi i¢in gerekse
kanser tanisinda kullanilan genetik testlerin hemen hemen tamamu belirli kamu ve 6zel saglik
kuruluslarinda yapilabilmektedir. Ancak birgok ilimizde bulunan genetik laboratuvarlarinda
da bu testlerin bazilar1 yapabilmektedir. SUT’ta kodlar1 tanimlanmayan genetik testlere
iliskin islemler SUT ta belirlenmis olan yontemler araciligiyla yapilmaktadir®*!.

SUT eki EK-2/B Listesinde “9.B Sitogenetik tetkikler” basligi altinda yer alan
sitogenetik tetkik bedelleri SGK tarafindan 6denmektedir. SUT eki EK-2/B Listesinde “9.C
Molekiiler tetkikler” basligi altinda yer alan molekiiler tetkik bedelleri; sadece
sozlesmeli/protokollii liglincli basamak saglik hizmeti sunucular ile bilinyesinde Genetik
Tan1 Merkezi ruhsati/gegici ¢alisma izin belgesine sahip laboratuvart bulunan ikinci
basamak saglik hizmeti sunuculari tarafindan faturalandirilmas: durumunda SGK tarafindan
odenmektedir. Ancak; preimplantasyon genetik tetkikler, prenatal genetik tetkikler,
hematolojik maligniteler, organ ve doku nakli merkezi bulunan saglik hizmeti sunucularinda
transplantasyon yapilacak alici ve verici adaylari i¢in bu sartlar aranmamaktadir. Adli veya
tibbi endikasyonlara bagli zorunluluklar diginda kisinin kendi istegine bagli olarak yaptirilan
DNA testleri 6denmemektedir®*.

Immiinolojik Analizler

Primer immiin yetmezlik tarama testleri; Ulkemizde Agir Kombine Immiin
Yetmezlik tanis1t mevcut durumda tam kan sayimi ve akimsitometri yontemi ile CD3, CD4,
CD8, CD19, CD16/56, HLA-DR, HLA-Class I 6lgiilmesiyle konulurken yurt disinda Agir
Kombine Immiin Yetmezlik tanisi tarama amagh kullanilan T cell receptor excision circle

(TREC) Analizi ile konulmaktadir. Ulkemizde heniiz yenidogan tarama programinda yer

241 Uzm. Dr. Taha Bahsi'nin 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
242 Sosyal Giivenlik Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 30.10.2019 tarihli ve 16661774 sayili cevabi yazi.
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almayan bu analiz ile bebeklerde erken tani konulmakta ve zamaninda tedaviye erigim
imkani saglanmaktadir.

Diger tanisal testler: Asagida isimleri siralanan testler nadir hastaliklar olan diger
Primer Immiin Yetmezliklerin tanisinda kullanilmaktadir. Hemen her hastaya tamami
uygulanmasa da biiyiik ¢ogunlugu birlikte istenmektedir. Bunlar:

v" Tam kan sayimi: Hemen her saglik merkezinde yapilmaktadir.

Akciger grafisi: Hemen her saglik merkezinde gekilmektedir.
Immiinglobulin diizeyleri: Merkez laboratuvarinda yapilmaktadir.
Immiinglobulin G alt gruplari: Merkez laboratuvarinda yapilmaktadir.
Izohemaggliitinin testi: Kan Bankalarinda calisilmaktadir.

Akimsitometri yontemi ile CD3, CD4, CD8, CD19, CD16/56, HLA-DR, HLA-

AR N N NN

Class I olciilmesi, CD25 fonksiyon galismasi: Merkez laboratuvarinda veya
immiinoloji laboratuvarlarinda yapilmaktadir.
v" Kompleman sisteminin hemolitik aktivite testi (CH50): SUT 6deme bedeli, test
maliyetinin {igte biri kadar olur, rutinde yapi1lamamaktadir.
v Dihidro Rhodamin testi (DHR): Ozel yéntem kurulmasini gerektirmekte oldugu
i¢in her laboratuvarda rutin yapilamamaktadir.
Kas Biyopsisi
Noromuskiiler hastaliklarin ¢ogunda kas biyopsisi tanisal agidan Onemli yer
tutmaktadir. Gelisen teknolojik imkanlarla birlikte hastaliklar1 arastirmada yeni teknikler ve
molekiiler ¢aligmalar gittikge dnem kazanmaktadir. Bu durumda kas biyopsisinin tanisal
degeri yeniden degerlendirildiginde, hala onemini korudugu ve sik basvurulan tanisal
araglardan biri oldugu bilinmektedir. Uygun sekilde almman ve incelenen bir kas
biyopsisinden ¢ok &nemli bilgiler elde edilebilir’***** Biyopsiden dogru sonug¢ almak ve
tanisal degerini arttirmak ic¢in; uygun hasta sec¢imi, biyopsi yapilacak kasin dogrulugu,
biyopsi teknigi ve biyopsi materyalinin uygun sartlarda laboratuvara ulastirilmast 6nemlidir.
Molekiiler tetkiklerin giderek dnem kazanmasiyla birlikte, Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)
veya Duchenne Muskiiler Distrofisi (DMD) gibi bazi1 hastaliklarda biyopsi yapilmadan 6nce

molekiiler ¢alisma ile ¢gogu hastada molekiiler bozukluk gosterilebilmekte ve kesin tani

243 Talim B. Kas Histopatolojisi. Iginde: Gokcay E, Sénmez M, Topaloglu H, Tekgiil H, Giirer Y (editérler).
Cocuk Norolojisi, 2. Basim. Ankara, Anil Grup Matbaacilik, 2010: 489-496.

244 Heffner RR, Balos LL. Muscle biopsy in neuromuscular disease. In: Mills SE (ed). Sternberg’s Diagnostic
Surgical Pathology, 4th ed. Vol 1, Philadelphia, Lippincott Williams and Wilkins, 2004: 111-135.
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konabilmektedir. Ancak mutasyonlar1 rutin yontemlerle gosterilemeyen vakalarda, kesin
tan1 i¢in histopatolojik incelemeye hala gerek duyulmaktadir®.

Yurt Dist Tetkik

Yurt icinde yapilamayan tetkik ve/veya tahliller yurt disindaki saglik hizmet
sunucularina yaptirilabilmektedir. Numunenin gonderilmesi veya hastanin gonderilmesi
suretiyle tetkiklerin ve/veya tahlillerin yurt diginda yaptirilabilmesi i¢in gerekli saglik kurulu
raporlari, liniversite veya egitim ve arastirma hastaneleri saglik kurullarinca, SUT eki “Yurt
Dis1 Tetkike Iliskin Saglik Kurulu Raporu” (EK-2/E-2) formatinda ve Saglik Uygulama
Tebligi’nde yer alan esaslar dogrultusunda hazirlanmalidir. Raporlarda tetkikin/tahlilin yurt
iginde yapilamadiginin ayrintili olarak ve gerekgeleri ile belirtilmesi gerekmektedir.
Numunenin goénderilmesi suretiyle yurt disinda yapilacak tetkikler ve/veya tahliller i¢in
diizenlenen saglik kurulu raporlari, Saglik Bakanligimmca onaylanmalidir. Yurt disinda
yapilan tetkik ve/veya tahlil bedeli tetkik ve/veya tahlili yapan saglik hizmeti sunucusunca
diizenlenen faturada veya fatura yerine gegen belgede belirtilen tutar tizerinden, dogrudan
saglik hizmet sunucusuna veya kisilerce ddenen tutarin belge karsilig1 kendilerine 6denmesi
suretiyle karsilanmaktadir. Yurt disinda yapilacak tetkikler/tahliller i¢in olusacak giderlere
mahsuben talep edilmesi halinde kisilere veya saglik hizmeti sunucusuna avans
6denebilmektedir.

Yurt disina goénderilen hasta ile raporda 6ngoriilmesi halinde bir kisiyle sinirli olmak
iizere refakatcisine (18 yasint doldurmamis kisiler i¢in refakat¢i dngoriilme sarti aranmaz)
yol gideri, ulasim aracina iliskin fatura/bilet tutar1 tzerinden Odenmekte, ayrica
giindelik/yemek ve yatak gideri 6demesi yapilmaktadir.

2.4.2. lilac¢ Tedavileri

Ulkemizde nadir rastlanan hastaliklarin  tedavisinde kullanilacak ilaglarin
ruhsatlandirilmasi, fiyatlandirilmas: ve geri 6demesi konularinda ayri1 bir prosediir
bulunmamaktadir. Bu hastaliklarin tedavisinde kullanilan ilaglar diger ilaglarla ayni sekilde
degerlendirilmektedir.

Ulkemizde ilaglar hastalara asagida belirtilen yontemlerle ulastirilmaktadir.

1- Uriin ruhsatl ve halihazirda piyasada satista ise ilacin Sosyal Giivenlik Kurumu
Bedeli Odenecek Ilaglar Listesi (EK4-/A)’ya dahil edilmesi ile ilacin bedeli

karsilanmaktadir.

24 Dubowitz V, Sewry CA. The biopsy: normal and diseased muscle. In: Dubowitz V, Sewry CA (eds). Muscle
biopsy: a practical approach, 3rd ed. China, Saunders Elsevier, 2007: 3-268.
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2- Ulkemizde ruhsatli olmayan yetim ilaglarla tedavi ihtiyac1 bulunan hastalarimiz
icin hekimleri tarafindan Tiirkiye ilag ve Tibbi Cihaz Kurumuna (TITCK) hasta bazinda
“Yurt Dis1 flag Kullanim Bagvurusu” yapilmaktadir. Bu basvurular, ilgili bilimsel danisma
komisyonu tarafindan Dbilimsel veriler dogrultusunda degerlendirilmektedir. Bu
degerlendirme sonucunda ilgili tanida etkililigi ve giivenliligi kanitlanmis ilaglara hasta
bazinda onay verilmekte, Tiirk Eczacilar1 Birligi (TEB) ve SGK tarafindan ilacin temini
saglanmaktadir.

3- Klinikte hastalara uygulanmak {izere, insani amacli ilaca erken erisim programi
kapsaminda ilgili tirtinlere izin verilmektedir.

4- Dahil edilme kriterleri uygun olan hastalar, TITCK tarafindan onaylanmis klinik
arastirmalara yonlendirilerek ila¢ temini saglanabilmektedir.

5- Endikasyon Dis1 flag Kullanimi yolu ile ilaglarin onayl kisa iiriin bilgisinde yer
almayan endikasyonlarda ve/veya dozda kullanimi miimkiindiir.

Ulkemizde ruhsat alarak SGK geri 6deme listelerinde yer alma basvurusunda
bulunan ilaglar, Saglik Hizmetleri Fiyatlandirma Komisyonu (SHFK) tarafindan verilen
yetkiye dayanilarak olusturulan ilag Geri Odeme Komisyonu ve Alternatif Geri Odeme
Komisyonlarinda tibbi ve ekonomik ag¢ilardan degerlendirilmektedir. Komisyonlar, SGK
koordinasyonunda, Saglik Bakanligi, Hazine ve Maliye Bakanligi ve Cumhurbaskanligi
Strateji ve Biitce Bagkanlig1 temsilcilerinin katilimi ile olusturulmustur. T1bbi ve Ekonomik
Degerlendirme Komisyonu ise, Ilag Degerlendirme Komisyonuna tavsiye kararlari
vermekte, ilgili Yonetmelikte belirtilen durumlarda ise ilaglarn geri 6deme listesine
almmasina karar verebilmektedir. Ayrica, ilaglarin degerlendirilmesi siirecinde Bilimsel ve
Akademik Danigsmanlik Komisyonlarindan tibbi ve teknik danigmanlik destegi alinmaktadir.
Ilgili Komisyonlarin olumlu goriisii neticesinde geri 6deme listesine ilave edilmesine karar
verilen ilaglarin SGK tarafindan 6denmesine iligkin 6zel kosullar SUT ta yayimlanmaktadir.
SGK tarafindan bedeli 6denen ilaglar, Bedeli Odenecek ilaclar Listesi (EK-4/A) ve Hastaliga
Ozel (Dogustan Metabolik Hastaliklar, Kistik Fibrozis ve Inek Siitii Alerjisi) Diyet Uriinleri
ile T1ibbi Mamalar Listesi (Ek/4-B)’de yer almaktadir. 05.02.2020 tarihi itibariyla SGK geri
6deme listelerinde 8.490 adet ila¢ bulunmaktadir. Nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilan
ve EK-4/A’da yer alan ilaglar EK-2.’de verilmistir.

SUT’un Ek/4-D “Hasta Katilim Paymdan Muaf Ilaglar Listesi’nde yer alan kanser,
organ ve doku nakli, bobrek, dogustan metabolik hastaliklar, diyabet, hipertansiyon, kalp
hastaliklar1 gibi uzun siireli ilag tedavisi gerektiren yliksek maliyetli hastaliklarin tedavisinde

kullanilan ilaglar ilag¢ katilim paymndan muaf tutulmustur.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



-132 -

Yurt Disindan Ila¢ Getirtilmesi

Sosyal Giivenlik Kurumu saglik yardimlarindan faydalanan kisilerin tedavileri i¢in
gerekli goriilen, ancak iilkemizde ruhsatli olmayan veya ruhsathi oldugu halde cesitli
nedenlerle iretilmeyen veya ithalati yapilmayan ilaglar Saglik Bakanlig: tarafindan
onaylandig takdirde yurt disindan temin edilebilmektedir.

Tedaviyi yiiriiten ve ilag kullaniminin gerekli olduguna karar veren hekim tarafindan
regetenin yazilmasi ve Saglik Bakanligindan ilacin kullanimi ve yurt disindan temini igin
gerekli iznin alinmas1 halinde; ilag, SUT eki “Yurt Dis1 ilag Fiyat listesinde (Ek 4/C)” varsa
hemen, yoksa ilag SHFK tarafindan onaylandiktan sonra SGK tarafindan veya SGK ile
protokolii bulunan Tiirk Eczacilar1 Birligi (TEB) aracilif: ile temin edilebilmektedir. Ilag
Saglik Bakanlig: tarafindan yayimlanan “Saglik Bakanligindan Ek Onaya Gerek Olmayan
Yurt Dis1 {lag Listesi”nde mevcut ise Saglik Bakanhigindan sahis bazinda kullanim izni
alinmasina gerek yoktur. SGK veya TEB kanal1 ile ila¢ temin prosediiriiniin yan1 sira; EK-
4/C listesinde kayitli bulunan ilaglart hastalarin Saglik Bakanliginin ithal iznine dayanilarak
yurt disindan kendi imkanlartyla temin etmeleri durumunda da ilag bedelleri
O6denebilmektedir. Bu sekilde temin edilen ilaglarin bedelinin talep edilmesi halinde, kisilere
yapilacak 6deme ilacin Kuruma mal olus bedeli kadardir. Bu durumun istisnasini ilacin SGK
ile protokolii bulunan tedarik¢iden protokollerde belirlenen siireler dahilinde temin
edilemediginin belgelenmesi hali olusturmaktadir. Bu durumda ilacin bedeli SGK’ya mal
olus bedelinin tizerinde 6denmektedir.

Bir ilacin EK-4/C Listesine eklenmesine yonelik bagvurularda, ticliincli basamak
resmi saglik kurumunda diizenlenmis saglik kurulu raporu ile tiglincii basamak resmi saglik
kurumunda diizenlenmis recetenin SGK’ya ibraz edilmesi gerekmektedir. Yurt Dis1 Ilag
Fiyat Listesine (SUT EK-4/C) kayitli olmayan ilaglarin geri ddemeye dahil edilmesiyle ilgili
siirecte; gerek TEB’e yapilan bagvurular, gerekse SGK’ya yapilan bagvurular incelenerek
yurt disindaki ruhsat ve fiyat bilgileri arastirilir ve SHFK onayina sunulur. SHFK tarafindan
uygun bulunarak onaylananlar Resmi Gazete’de yaymmlanip SUT EK-4/C listesine
eklenerek ithal ilag Provizyon sistemine kaydedilir.

EK-4/C Listesinde yer alan ilaglar SUT’ta 6zel bir diizenleme yoksa uzman hekim
tarafindan diizenlenen rapora dayanilarak uzman hekimler tarafindan receteye en fazla 90
giinliik doza kadar yazilmasi halinde bedeli karsilanmaktadir.

EK-4/C Listesinde yer alan ilaglardan Hasta Katilim Payimdan Muaf ilag Listesi (EK-
4/D) kapsaminda yer alan hastaliklarda listede belirtilen ilaglardan hasta katilim pay1
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almmamaktadir. EK-4/C Listesinde bulunan ilaglarin fiyat giincellemeleri ve listeye yeni
ilave edilen ilaglar SHFK tarafindan karara baglanir ve Resmi Gazete’de yayimlanir.

05.02.2020 tarihi itibartyla EK-4/C listesinde 369 adet ilag bulunmaktadir. Bu
ilaglarin hastaliklara gore dagilimina baktigimizda en biiyiik payin kanser ilaglarinda oldugu
goriilmektedir. Kanser ilaglarini sindirim sistemi ve metabolizma hastaliklar1 takip
etmektedir. Bunlarin disinda kan hastaliklari, hormon, kas ve iskelet sistemi hastaliklar1 ve
sinir sistemi hastaliklar1 siralamayr takip etmektedir. Nadir hastaliklarin tedavisinde
kullanilan ve EK-4/C’de yer alan ilaglar EK-3.’te verilmistir.

Yurt disindan temin edilirken {ilkemizde ruhsatlanan ve satis izni alarak SGK geri
O0deme listesine basvuru yapilan ilaglar sahislar tarafindan eczanelerden fatura karsiligi
temin edilebilmektedir. Sahislar temine iliskin belgeler ile 6deme birimine basvurarak ilag
tcretini SGK’dan tahsil edebilirler. Yurt disindan ilag temin edilmesi konusunda TEB ve
SGK Ankara Sosyal Giivenlik Il Miidiirliigii biinyesindeki Ibn-i Sina Saglik Sosyal Giivenlik
Merkezi (ecza deposu) yetkilidir. Sahislar, Ek-4/C listesinde yer alan ilaglardan, temin
islemleri Kurumumuzca gergeklestirilecegi listede belirtilmis olanlar igin Ibn-i Sina Saglik
Sosyal Giivenlik Merkezine, bunlar diginda kalan ilaglar i¢in ise TEB’e bagvurabilirler.

Tablo 15.te ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarinda SGK tarafindan yapilan hastane,

ilag ve medikal harcamalarinin 2018 yilina ait tutarlar1 yer almaktadir.

Tablo 15. ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda SGK Tarafindan Odenen Tutarlar?*

Hastahk Hastane ilac Medikal
9.809.076 TL
SMA 41.892.939 TL 273 USD 2.992.290 TL

789.611 EURO
36.290.531 TL
ALS 47.923.621 TL 11.362 USD 5.659.898 TL
593.429 EURO
23.214.454 TL
DMD 19.225.197 TL 128 USD 2.963.546 TL
7.741.112 EURO
594.144.572 TL

106.315.024 TL .813.018 TL
MS 06.315.0 3.699.455 EURO 7813.018

Ayrica SMA hastaliginda kullanilan Nusinersen sodyum etkin maddeli ilaca 2017
yilinda 40.400.000 Euro, 2018 yilinda 31.421.945 Euro harcama yapilmistir. Tablo 15.°te

246 Sosyal Giivenlik Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 30.10.2019 tarihli ve 16661774 sayili cevabi yazi.
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goriildiigii tizere, s6z konusu tedavi ve medikal harcamalari i¢cinde en biiyik pay MS
hastaligina aittir. flag harcamalarinda ise en yiiksek pay SMA hastaliginda kullanilan
nusinersen sodyum etkin maddeli ilaca aittir.

Endikasyon Dist Onay ile Ila¢c Kullanin

Ilaglarin iilkemizde onaylanmis endikasyonu ve kisa {iriin bilgisinde tanimlanan dozu
disindaki her tiirlii kullanimi, Saglik Bakanlhiginca verilen endikasyon disi ilag kullanim
onayi ile miimkiin olabilmektedir. Yine, ilaglarin iilkemizde onaylanmis endikasyonunda
taniml1 olmayip SUT’ta 6zel diizenleme olarak yer alan kosulu disinda kullanimi, Saglik
Bakanliginca hasta bazinda verilen endikasyon disi1 ila¢ kullanim onayi ile miimkiindiir.

Bunun i¢in Saglik Bakanlig1 tarafindan yayimlanan “Endikasyon Dis1 Ilag Kullanimi
Kilavuzu”nda belirtilen esaslara uyulmasi1 gerekmektedir. Kilavuzda tanimlanmamig
durumlar i¢in hasta bazinda Saglik Bakanligi endikasyon dist ilag kullanimi onay:
aranmaktadir. EK-4/D Listesinde yaninda (*) yildiz isareti bulunmayan ilaglarin, s6z konusu
listede iliskilendirilen hastaliklarda kullanimi héalinde Saglik Bakanligi endikasyon dis1 ilag
kullanim onayr aranmamaktadir. Eger Saglik Bakanlig: tarafindan verilen endikasyon dist
ilag kullanim onayinda siire belirtilmemis ise rapor yenilenmesinde yeni onay
aranmamaktadir.

Endikasyon dis1 ilag kullanimi, mevcut durumda EK-4/A Listesinde ve SUT ta yer
alan endikasyona dayali 6zel diizenlemesi olan ilaglarin iilkemizdeki ruhsath
endikasyonlarina Saglik Bakanlifinca yeni endikasyon eklenmesi halinde eklenen yeni
endikasyonda kullanimin1 da kapsamaktadir. Endikasyon dis1 onay i¢in regeteler ve saglik
raporlart ilgili hekim veya hekimlerce diizenlenmelidir.

Insani Amacl flaca Erken Erigim

Insani amacgli ilaca erken erisim; iilkemizde Saglik Bakanligi tarafindan
ruhsatlandirilmis ve ulasilabilir mevcut tibbi iirlinlerle tedavisi bagarisiz olmus ciddi veya
acil, hayat1 tehdit edici bir hastaligi olan ve bu konuda diizenlenmis klinik arastirmalar
kapsamina alinamayan hastalara; iilkemizde ruhsatli olmayip, diger iilkelerde ruhsatli olan
veya olmayan ilacin, ilac1 gelistiren/temin eden firma tarafindan insani gerekgelerle licretsiz
temin edilmesini amaglayan bir diizenlemedir.

Insani amagli ilaca erken erisimin saglanabilmesi igin s6z konusu ilacin genel olarak
diinyada en az Faz-II ¢alismalar1 tamamlanmis ve Faz-1II ¢calismalar1 baslamis veya lilkemiz

disinda ruhsatlanmis olmasit gerekmektedir.
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Tiirkiye flag ve Tibbi Cihaz Kurumu verilerine gore, 118 adet insani amagh ilaca
erken erisim programma iilkemizde izin verilmis olup bunlarin yaklasik %40’1 nadir
hastaliklarin tedavisini igermektedir.

Klinik Arastirmalar

Klinik arastirma, bir veya birden fazla arastirma {irtiniiniin; klinik, farmakolojik veya
diger farmakodinamik etkilerini ortaya ¢ikarmak ya da dogrulamak; advers olay veya
reaksiyonlarin1 tanimlamak; emilim, dagilim, metabolizma ve atilimini tespit etmek;
giivenliligini ve etkililigini arastirmak amaciyla insanlar iizerinde yiiriitiilen calismalardir.
Ulkemizde vyiiriitilmesi TITCK tarafindan uygun bulunan ve izin verilen klinik
aragtirmalarda dahil edilme kriterlerini karsilayan goniilliilerin arastirmaya katilmaya kendi
istekleri ile olur vermesi kosuluyla klinik arastirmaya katilmalar1 ve yeni ilaglara erisimin
saglanmasi miimkiindjir.

2.4.3. Tibbi Malzemeler

SUT’a gore ortez, protez, tibbi ara¢ ve gereg, kisi kullanimina mahsus tibbi cihaz,
tibbi sarf, basit sihhi sarf ve iyilestirici nitelikteki tibbi sarf malzemeleri tibbi malzeme
kapsaminda degerlendirilmektedir.

SGK tarafindan bedeli karsilanan tibbi malzemelerin, Tiirkiye ilag ve Tibbi Cihaz
Ulusal Bilgi Bankasina (TITUBB) / Uriin Takip Sistemi (UTS) kayit/bildirim iglemi
tamamlanmis olmalidir. TITUBB/UTS’ye kayitl olan bir malzemenin ayrica iiretici ve/veya
dagitict firmalarmin da TITUBB/UTS de tanimlanmis olmasi gerekmektedir. Resmi saglik
kurumlarinda bu sart aranmamaktadir. Saglik Bakanliginin tibbi cihazlar ile ilgili mevzuati
kapsaminda yer almayan tibbi malzeme bedellerinin SGK tarafindan karsilanmasinda ve
SUT’ta belirtilen istisnalarda TITUBB/UTS kayit/bildirim isleminin tamamlanmis olmas1
sart1 aranmamaktadir.

Ayakta Tedavide Tibbi Malzeme Temini

SUT eki “Ayakta Tedavilerde Kullanilan Tibbi Malzemeler” (EK-3/C) Listesinde
yer alan Kurumca bedeli karsilanacak tibbi malzemeler;

a) Tibbi Uygunluk Aranacak Tibbi Malzemeler (EK-3/C-1),

b) Eksternal Alt ve Ust Ekstremite/Govde Protez ve Ortezleri (EK-3/C-2),

¢) Diger Protez ve Ortezler (EK-3/C-3),

¢) T1bbi Sarf Malzemeleri (EK-3/C-4),

d) Ozel Hallerde Karsilanan Tibbi Malzemeler (EK-3/C-5),

listelerinde SUT kodlari, alan tanimlar1 ve fiyatlari ile tanimlanmistir. Ayakta

tedavilerde kullanilan tibbi malzemelerden sozlesmeler kapsaminda temin edilmeyen
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1smarlama protez-ortezlerin teminine iligkin diizenlenen regete ve fatura tarihi arasinda
herhangi bir kisitlama bulunmamaktadir.

Kullanim adetleri giinliik/haftalik/aylik vb. olarak recetelendirilebilen tibbi
malzemelerin, SUT’ta belirtilen miktarlardan fazla regete edilmesi durumunda, SUT’ta
belirtilen kullanim adetleri dogrultusunda bedelleri Kurumca karsilanmaktadir.

Bir defaya mahsus verilen tibbi malzemeler i¢in, saglik raporu tarihinden itibaren en
ge¢ 2 ay igerisinde regetenin diizenlenmesi gerekmektedir. Sirekli kullanilan tibbi
malzemelere iliskin saglik raporlar: istisnalar hari¢ olmak tizere en fazla 2 yil gecerlidir.
Stirekli kullanilan tibbi malzemelere iliskin regeteler en fazla 2 (iki) aylik miktarlarda
diizenlenir.

SUT eki EK-3/C-1 Listesi disindaki SUT eki EK-3/C listelerinde yer alan tibbi
malzemelerden tibbi uygunluk aranmamaktadir. Siirekli kullanim gerektiren rapor takipli;

v'  Hasta alt bezi/kiilotlu hasta alt bezi ve ¢ocuk hasta alt bezi/cocuk kiilotlu hasta

alt bezi,

v" Kolostomi, ileostomi ve iirostomi malzemeleri,

v Hidrofilik kendinden kayganlastiricili sonda, hidro kit sonda,

v' Aspirasyon kateteri,

icin tibbi uygunluk aranmasi zorunlu olmayip, ihtiya¢ duyulmasi halinde tibbi
uygunluk aranabilmektedir.

SGK Tarafindan fade Alinan Cihazlar

Taahhiitname Karsiligi Temin Edilen Tibbi Malzemeler

Asagida belirtilen malzemeler SGK tarafindan saglik yardimlar: karsilanan kisilere
iade alinmak kaydiyla taahhiitname karsilig1 temin edilmektedir;

1) Non-invaziv Mekanik Ventilasyon Cihazlar1 (CPAP, Auto CPAP, BPAP, BPAP-
S, BPAP S/T, BPAP S/T AVAPS, ASV),

2) Evde uzun siireli veya tasinabilir komponenti olan oksijen tedavisi cihazlari
(oksijen konsantratorii, oksijen tiipii ve bagligi, tasinabilir komponenti olan oksijen tedavi
cihazlari),

3) Ev tipi ventilator,

4) Akiili tekerlekli sandalye,

5) Ev tipi ventilator icin kesintisiz gii¢ kaynagi.

Ayakta dik pozisyonlama ve yiiriitme cihazlarimin bedeli hem ¢ocuklar hem

yetiskinler i¢in saglik kurulu raporuna istinaden karsilanmaktadir.
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Non-invaziv mekanik ventilasyon (NIMV) cihazlar1 Obstruktif Uyku Apne
Sendromu (OUAS), Santral Uyku Apne Sendromu, Cheyne Stokes Solunumu, Uykuyla
iligkili hipoventilasyon/hipoksemik sendromlarinda saglik kurulu raporuna istinaden
hastalara temin edilmektedir. NIMV cihaziyla birlikte kullanilmasi ve belli siirelerde
degismesi gereken maske, baslik, ara hava hortumu, oksijen ara baglant1 hortumu ve bakteri
filtresi gibi aksesuarlarin, saglik kurulu raporuna istinaden yilda en fazla bir kez recete
edilmesi durumunda bedelleri karsilanmaktadir. Ancak, NIMV cihazlarinin maskelerinin
gilin i¢inde stirekli kullaniminin gerektigi durumlarda 6 ayda bir bedelleri karsilanmaktadir.
Kronik solunum yetmezliginde yalnizca BPAP-S ve BPAP-S/T cihaz1 bedelleri
karsilanmaktadir. Evde uzun siireli veya taginabilir komponenti olan oksijen tedavisi
cihazlarindan oksijen tiipli (gaz hali), oksijen konsantratorii, tasinabilir komponenti olan
oksijen tedavi cihazlar1 bedelleri karsilanmaktadir. Oksijen konsantratorii verilen kigilere
oksijen tlipli Onerilmesi durumunda bedelleri karsilanmaktadir. Bu cihazla birlikte
kullanilmasi ve belli siirelerde degismesi gereken maske, baslik, ara hava hortumu, oksijen
ara baglant1 hortumu ve bakteri filtresi gibi aksesuarlarin bedelleri saglik kurulu raporuna
istinaden yilda en fazla bir kez regete edilmesi durumunda karsilanir.

SGK tarafindan iade alinan;

¥v" Oksijen konsantratorii (DO1009),

v" Ev tipi mekanik ventilator (en az basing destekli ventilasyon (psv) ile birlikte

voliim ve/veya basing kontrollii ventilasyon (vecv, pcv) saglayan ventilatorler)
(DO1017),

v Tasinabilir (portable) oksijen konsantratorii (5 kg altinda, sarjli ve yedek batarya

ile birlikte) (DO1071),

cihazlarina iligkin bakim ve onarim ihtiyact olmasi halinde; garanti siiresi igerisinde
olan cihazlarin bakim ve onarimi saglanincaya kadar satisi yapan firma hastalara ticretsiz
yedek cihaz temin etmek zorundadir. Garanti siiresi disinda olan cihazlarda ise bakim ve
onarim saglanincaya kadar SGK’nin ilgili birimi varsa stoktan hastaya yedek cihaz temini
yapacak olup, stoklarda bulunmadiginda bakim ve onarim hizmeti satin alinan firma
tarafindan hastalara {icretsiz yedek cihaz temin edilir.

Tibbi Cihazlarin Bakim, Onarim ve Yenilenmesi

Ortez, protez ve SGK tarafindan iade alinan cihazlara iliskin hasta kullanimi
sirasinda ortaya ¢ikabilecek bakim ve onarim masraflarindan garanti kapsamu siiresi i¢inde
olusan masraflar firma tarafindan, garanti kapsamu siiresi disinda olusan masraflar ise bakim

ve onarmmin gerektiginin SGK tarafindan tespit edilmesi halinde SGK tarafindan
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karsilanmaktadir. Bu durumlarda garanti siiresi igerisinde satis1 yapan firmaya, garanti siiresi
disinda ise SGK’nin ilgili birimine miiracaat edilir.

SUT eki EK-3/C-2 Listesinde yer alan protez/ortezlerin bakim ve onariminin
mimkiin olmadigr durumlarda protez/ortezin siiresinden Once yenilenme talepleri,
biinyesinde protez/ortez {initesi bulunduran resmi kurumlar/resmi saglik kurumlari
tarafindan diizenlenmis saglik raporu ile belgelenmesi kosuluyla, ilgili pargalarin
bakim/onarim masraflarinin toplam bedelinin protez/ortez bedelinin %75’ini agmas1 halinde
siresinden 6nce SUT hiikiimleri dogrultusunda karsilanmaktadir. SUT eki EK-3/C-2
Listesinde yer alan protez/ortezlerin miat siiresi igerisinde, protez/ortezi olusturan ara
irlinlerden herhangi birisinin yenilerek mevcut protez/ortezin kullanilabileceginin saglik
raporu ile belgelendirilmesi halinde, bakim onarimi gereken parcalarin bedelleri
karsilanmaktadir. Protez ve ortezlerin miat siiresi sonunda bazi parcalarinin degistirilerek
kullanilabileceginin saglik raporu ile saptanmasi halinde; protez ve ortezin degisim siiresi
degistirilen pargalardan degisim siiresi en uzun olanin kullanim siiresi kadar uzar. Ancak,
ayn1 protez ve ortezin yeniden talep edilmesi halinde degisen pargalarin bedeli ddenecek
tutardan mahsup edilmektedir. SUT eki EK-3/C-2 ve EK-3/C-3 listelerinde yer alan tibbi
malzemelerin miat siiresini takiben yapilan bakim/onarim masraflarinin toplam bedeli
istisnalar hari¢ tibbi malzeme bedelinin %75’ini gecemez. SUT eki Ek-3/C-2 ve Ek-3/C-5
listelerinde yer alan tibbi malzemelerin garanti siiresi sonunda kullanilamaz durumda
oldugunun fiziksel tip ve rehabilitasyon ile ortopedi ve travmatoloji uzman hekimlerinin
birlikte yer aldig1 saglik kurulu raporu ile belgelendirilmesi hélinde, tibbi malzemelerin
yenilenme talepleri listelerde yer alan yenilenme siireleri dikkate alinmadan Kurumca
kargilanmaktadir.

SUT eki EK-3/C-2 ve EK-3/C-3 listelerinde yer alan tibbi malzemeler SUT’ta
belirtilen miat siirelerinden Once yenilenmemesi esastir. Ancak, biiyiime ve gelisme
cagindaki cocuklara kullanilmasi gerekli goriilen miatli tibbi malzemeler, malzemenin
¢ocugun biiyiime ve gelismesi nedeni ile kullanilamadigi ve yenilenmesi gerektiginin saglik
raporu ile belgelenmesi kosuluyla siiresinden Once yenilenebilmektedir. Miatli tibbi
malzemelerin kullanim siiresi dolmadan kullanicinin  kasit ve kusuru olmaksizin
arizalandiginin veya kullanilamaz hale geldiginin saglik raporu ile belgelendirilmesi ve
Kurumca onariminin saglanamamasi halinde; garanti siiresi igerisinde satis1 yapan firma

tarafindan, garanti siiresi disinda ise SGK tarafindan siiresinden 6nce yenilenebilmektedir.
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Yatarak Tedavide Tibbi Malzeme Temini

SGK ile sozlesmeli saglik kurumlarinda yatarak tedavilerde kullanilan tibbi
malzemeler saglik kurumu tarafindan temin edilmek zorundadir. Bu malzemelerin regete
karsilig1 hastaya aldirilmast durumunda, fatura tutar: hastaya 6denerek ilgili saglik hizmeti
sunucusunun SGK’dan alacagindan mahsup edilecektir. Ancak, SGK tarafindan bedeli
karsilanmayan tibbi malzemelerin hastaya aldirilmast ve ilgili saglik hizmeti sunucusu
tarafindan hastaya yazili bilgilendirme yapilmas1 halinde SGK tarafindan hastaya herhangi
bir 6deme yapilmaz.

Yatarak tedavilerde saglik hizmeti sunuculari tarafindan temin edilen ilgili
branglara/iiriin gruplaria ait SGK tarafindan bedeli karsilanan tibbi malzemelerin SUT
kodlar1, tibbi malzeme alan tanimlar fiyatlar1t SUT eki listelerde tanimlanmistir.

SUT eki listelerde geri ddeme kapsaminda olan tibbi malzemeler yatarak tedavilerde
22 brans listesinde toplam 4000 SUT kodunda, ayakta tedavilerde ise 4 listede toplam 834
SUT kodunda tanimlanmis olup bu tibbi malzemelerden bazilarmin 6deme Kkriterleri
asagidaki sekildedir:

Tekerlekli Sandalye

SGK tarafindan bedeli karsilanan tekerli sandalye c¢esitleri, 6denen bedeller ve
o0deme kosullar1 SUT un EK3/C-2"de yer almaktadir. Buna gore, standart manuel tekerlekli
sandalye, hafif manuel tekerlekli sandalye, pediyatrik tekerlekli sandalye, standart akdilii
tekerlekli sandalye ile tekerlekli sandalye oturma adaptasyonu bedelleri karsilanmaktadir.

Standart manuel tekerlekli sandalye, ayakta durmak ve/veya yiirimek icin alt
ekstremitelerini kullanamayacak hastalig1 veya engellilik durumu oldugunun saglik kurulu
raporu ile belgelenmesi durumunda karsilanmaktadir.

Hafif manuel tekerlekli sandalye, ayakta durmak ve/veya ylirimek igin alt
ekstremitelerini kullanamayacak hastaligi veya engellilik durumu oldugunun, ayrica
engellilik durumu nedeniyle hafif manuel tekerlekli sandalyeye gereksiniminin bulundugu
ve engellilik durumunun siirekli oldugunun, tekerlekli sandalyeyi hastanin kendisinin
kullanabileceginin ii¢lincii basamak saglik kurumlarinca diizenlenecek saglik kurulu
raporunda belgelendirilmesi durumunda karsilanmaktadir.

Pediyatrik tekerlekli sandalye, ayakta durmak ve/veya yiirimek i¢in alt
ekstremitelerini kullanamayacak hastaligi veya engellilik durumu oldugunun, ayrica
engellilik durumu nedeniyle pediatrik tekerlekli sandalyeye gereksiniminin bulundugu ve
engellilik durumunun siirekli oldugunun ti¢iincii basamak saglik kurumlarinca diizenlenecek

saglik kurulu raporunda belgelendirilmesi durumunda, 5-15 yas arasi hastalar igin
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karsilanmaktadir. Ancak, gelisim geriligi olan hastalarda, saglik kurulu raporunda gelisim
geriliginin belirtilmesi halinde yas sinir1 dikkate alinmamaktadir.

Standart akiilii tekerlekli sandalye, ayakta durmak ve/veya yiirimek icin alt
ckstremitelerini kullanamayacak hastaligi veya engellilik durumunun yanisira,

1) El, 6n kol ve kolun tek tarafli fonksiyonuna mani olan hallerde,

2) Kalp yetmezligi veya koroner arter hastaliklari,

3) Kronik obstriiktif akciger hastaliklari,

gibi tekerlekli sandalyeyi hareket ettirememesi ya da hareket ettirmesi halinde kisinin
saghiginin tehlikeye girecegi durumlarda, hastalarin bu durumlarmin saglik kurullarinca
diizenlenen saglik kurulu raporuyla belgelendirilmesi sartiyla akiilii tekerlekli sandalye
bedeli karsilanmaktadir. Akiili tekerlekli sandalye 16 yas iizeri hastalara temin edilmesi
halinde bedeli karsilanmaktadir. Ayrica, 11-16 (16 yas dahil) yas arasi hastalarda da ev, okul
gibi kapal1 alanlarda kullanim i¢in yukarida belirtilen kriterlerin saglik kurulu raporu ile
belgelendirmeleri halinde bir defaya mahsus olmak iizere pediatrik akiilii tekerlekli sandalye
bedeli standart akiilii tekerlekli sandalye bedeli {izerinden karsilanmaktadir. lgili firmanin
da en az 2 (iki) y1l garanti, 10 (on) y1l yedek parca bulunurluk garantisi ve teknik destek
taahhiitnamesi verilmis olmasi kosulu aranmaktadir.

Tetrapleji veya parapleji tanili hastalarda manuel tekerlekli sandalye ile akiilii
tekerlekli sandalyenin ayni anda regete edildigi durumlarda, her iki malzeme bedeli SGK
tarafindan karsilanmaktadir.

Gormeye Yardimct Malzeme Temini

Gozlik cam ve gerceve bedelleri ile goz sagligi ve hastaliklari uzman hekimi
tarafindan diizenlenen saglik kurulu raporunda/e-raporda belirtilen nitelikli gérmeye
yardime1 tibbi malzeme bedelleri SUT eki “Gérmeye Yardimci Tibbi Malzemeler” (EK-
3/D) Listesinde yer alan fiyatlar1 asmamak {izere SGK tarafindan karsilanmaktadir.

Teleskopik  gozlik bedelleri, konjenital nedenlere, kalitsal hastaliklara,
yaralanmalara, seker hastaligina, glokoma, katarakta ve yaslanmaya bagli gbz bozuklugu
olan ve iyl goren gozde diizeltilmis uzak gérme keskinligi 3/10 ve altinda olan hastalarda
saglik kurulu raporuna/e-rapora dayanilarak karsilanmaktadir. Teleskopik gozliikler saglik
kurulu raporuyla/e-raporla 3 yilda bir yenilenmekte, ancak gerekliliginin saglik kurulu
raporuyla/e-raporla belirtilmesi sartiyla, ¢ocuklarda bu siire 1 yil olarak uygulanmaktadir.

Isitme Cihazlart

Dijital programlanabilir isitme cihazlarinin bedelleri SGK tarafindan

karsilanmaktadir. Isitsel implantlarin bedelleri sadece iigiincii basamak resmi saglik
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kurumlarinda uygulanmasi halinde karsilanmaktadir. Koklear implant, bilateral ileri-gok
ileri derecede sensdrinoral isitme kaybi olan ve isitme cihazindan yarar gérmedigi saglik
kurulu raporu ile belgelendirilen ve asagidaki kriterlere uyan hastalarda veya Saglik
Bakanhgi Isitsel implantlar Bilimsel Damsma Komisyonu tarafindan koklear implant
yerlestirilmesi uygun goriilen kisilerde uygulanmasi halinde bedeli karsilanmaktadir.

5 (bes) yas ve lzerinde, bilateral igitme kaybi olan ve her 2 (iki) kulakta da
konvansiyonel isitme cihazlarindan fayda gormedigi veya tibbi gerekgesiyle
kullanilamadiginin belirtildigi ayni resmi saglik kurumunda ¢alisan 3 (ii¢) kulak burun bogaz
hastaliklar1 uzman hekiminin yer aldig1 ve ekinde ayni resmi saglik kurumunda gérevli 1
(bir) odyolog tarafindan yapilan odyolojik degerlendirme sonug belgesi bulunan saglik
kurulu raporu ile asagidaki kriterlere uyan hastalarda veya Saglik Bakanhi Isitsel implantlar
Bilimsel Danisma Komisyonu tarafindan kemige monte isitme cihaz1 yerlestirilmesi uygun
goriilen kisilerde uygulanmasi héalinde bedeli karsilanmaktadir.

Bilateral isitme kaybi olan ve her 2 (iki) kulakta da konvansiyonel isitme
cihazlarindan fayda gérmedigi ayni resmi saglik kurumunda calisan 3 (ii¢) kulak burun
bogaz hastaliklar1 uzman hekiminin yer aldigr ve ekinde ayni resmi saglik kurumunda
gorevli 1 (bir) odyolog tarafindan yapilan odyolojik degerlendirme sonug¢ belgesi bulunan
saglik kurulu raporu ile saptanan ve asagidaki kriterlere uyan hastalarda veya Saglik
Bakanhg Isitsel Implantlar Bilimsel Danigma Komisyonu tarafindan orta kulak implant:
yerlestirilmesi uygun goriilen kisilerde uygulanmasi halinde SGK tarafindan bedeli
karsilanir. S6z konusu bedelin karsilanmasi icin son 2 (iki) yil isitme esiklerinin stabil
oldugu saglik kurulu raporunda belirtilmelidir. Kulak kepgesi protezi saglik kurulu raporuna
istinaden uygulanmasi halinde bedeli karsilanmaktadir.

Beyin Sapt Implanti

Beyinsap1 implanti rapor ekinde ayni resmi saglik kurumunda ¢alisan 1 (bir) odyolog
ve 1 (bir) psikolog veya 1 (bir) dil konusma terapisti degerlendirme sonucu bulunan ayni
resmi saglik kurumunda calisan 3 (li¢) kulak burun bogaz hastaliklart1 uzman hekimi
tarafindan diizenlenen saglik kurulu raporu ile tek tarafli uygulanmasi halinde bedeli
karsilanmaktadir.

2.4.4. Evde Saghk Hizmetleri

Nadir hastaliklar gogu zaman siirekli bakim gerektirir ve bu nedenle hastalar ve hasta

yakinlari lizerinde yasami sinirlayan bir etkiye sahiptir. Halihazirda tanimlanmis olan nadir
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hastaliklarin yaklasik %95’inin**7 kesin bir tedavisi mevcut olmasa da, yasam kalitesini
iyilestirmek miimkiindiir. Nadir hastaliklar etiyolojik olarak ve klinik bagvuru semptomlar1
acgisindan onemli Ol¢lide cesitlilik gdsterse de, ¢ogu yasam beklentisi, fiziksel ve mental
yeterlilikler agisindan ciddi engellilik durumu igermektedir®*®,

Nadir hastaliklar bireye ve bakim saglayan ailenin yasamina, hastaligin dogasindan
kaynaklanan bir¢ok ek zorluk nedeniyle, daha yaygin hastaliklarla kiyaslandiginda daha
fazla islevsel, ekonomik, duygusal ve fiziksel yiik getirebilmektedir. Evde saglik hizmetleri,
bireyin ve ailesinin bu etkilerle basa ¢ikmasinda ve yiikiin hafifletilmesinde 6nemli rol
tistlenmektedir.

Evde saglik hizmetleri, 27/02/2015 tarihli ve 29280 sayili Resmi Gazete’de
yayimlanan “Saglik Bakanligi ve Bagli Kuruluslar Tarafindan Evde Saglik Hizmetlerinin
Sunulmasma Dair Yo6netmelik” dogrultusunda Saglik Bakanligmma bagli saglik hizmet
sunucular1 biinyesinde olusturulan birimlerce verilen saglik hizmetleridir. Bu kapsamda
bireylerin muayene, tetkik, tahlil, tedavi, tibbi bakim ve rehabilitasyonlarinin evinde ve aile
ortaminda yapilmasi, bu kisilere ve aile bireylerine sosyal ve psikolojik destek hizmetleri
verilmesi, egitim ve arastirma hastaneleri, ikinci basamak saglik kuruluslari, agiz dis sagligt
merkezleri ve toplum sagligi merkezleri biinyesinde kurulan birimler ve aile hekimligi
birimleri vasitasi ile saglanmaktadir.

Evde Saglik Hizmetleri kapsaminda asagidaki hizmetler verilmektedir.

1) Hastaya konulmus olan tant ve planlanan tedavi g¢ergevesinde, bulundugu ev
ortaminda muayene, tetkik, tahlil, tedavi, tibbi bakim ve rehabilitasyon hizmetlerinin
verilmesi,

2) Ilacin regete edilmesindeki 6zel diizenlemeler sakli kalmak kaydiyla, uzun siireli
kullanimi saglik raporu ile belgelendirilen ilaglarin regete edilmesi,

3) Tibbi cihaz ve malzeme kullanimina iligkin raporlarin ¢ikarilmasima yardimei
olunmasi,

4) Hastanin ve ailesinin, evde bakim siirecinde iistlenebilecekleri gorevler ile
hastalik ve bakim siiregleri hakkinda bilgilendirilmesi,

5) Hastaya, evde kullanmasi1 gereken tibbi cihaz ve ekipmanlar konusunda, egitim ve

danigsmanlik gibi hizmetlerin verilmesi,

247 https://globalgenes.org/rare-facts/, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
248 Dharssi S, Wong-Rieger D, Harold M, Terry S. Review of 11 national policies for rare diseases in the
context of key patient needs. Orphanet J Rare Dis. 2017; 12: 63.
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6) Gerekli goriilen hallerde hastanin ilgili saglik kurulusuna ve/veya saglik

kurulusundan evine nakli.

Tablo 16. Evde Saghk Hizmeti Alan Hasta Sayilari>*’

Kas Hastaliklar: Norolojik Hastaliklar
2019 Toplam
Yil/Ay Spa:)tik ve Toplf'n.m Toplam Toplam Toplf-lm Toplam
Flask Tip | Muskiller | ) caksi Kas | Multipl | =g
" Distrofi Atrofisi Skleroz
Engelliler
Ocak 1317 269 159 713 705 426
Subat 1357 294 122 756 740 407
Mart 790 786 788 791 787 789
Nisan 1293 336 112 780 758 463
Mayis 1468 332 149 770 755 490

Kaynak: Saglik Bakanligi Temel Saghk Istatistikleri Modiilii (TSIM) Bilgileri, Giincelleme Tarihi 2019

Haziran.

Tablo 17. Evde Saghk Hizmetleri Biriminde Ilgili Hastahlk Kapsaminda Verilen Saghk

Hizmetleri>*°
Hastalik Ada 2019 (?cak- Hastahk Kapsztmmda Yerilen Saghk
Haziran Hizmetleri
Amyotrofik Lateral 306 Hasta Muayenesi
Skleroz (ALS) Konsiiltasyon
Spinal Muskiiler 241 Saglik Kurulu Raporu(Tibbi Cihaz)
Atrofi (SMA) Uzman Hekim Raporu (Ilag)
Duchenne Muskiiler 127 Hastanin Mekanik Ventilatore Baglanmasi
Distrofi (DMD) Intravendz Ilag Infiizyonu
Multipl Skleroz (MS) 1443 IM Enjeksiyon
Subkiitan Enjeksiyon
Nadir Goriilen Diger Lavman
Hastaliklar Mesane Sonda Uygulamasi
(Epidermolizis Nazogastrik Sonda Uygulamasi
Biilloza, CP, Meningo Subkiitan Enjeksiyon
Myelosel, SSPE, Tetkik Igin Kan Alma
Spina Bifida, 799 Oksijen Inhalasyon Tedavi Seanst

Myastenia Gravis,
Rett Sendromu,
Polinoropati, Wilson,
Konjenital Miyopati,
Motor Noron
Hastaligi, Senilite vb.)

Total Parenteral Nutrisyon (TPN) Takibi
Yara Pansumani

Elektrokardiyogram Evde Cekim

Fizik Tedavi Uygulamalari
Rehabilitasyon Uygulamalar1

Psikiyatrik Uygulamalar

Egitim Uygulamalar: ve Nakil Hizmetleri

Kaynak: Kurumsal elektronik posta sistemine 81 Il Saghk Miidiirliigii KHB Evde Saghk Hizmetleri
Birimlerinden beyan edilen bilgileri icerir saha ¢alismasi, (Giincelleme Tarihi 8-10 Temmuz 2019).

249 Saglik Bakanligi Kamu Hastaneleri Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 02.09.2019 tarihli ve

529869 sayili cevabi yazi.

250 Saglik Bakanligi Kamu Hastaneleri Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 02.09.2019 tarihli ve

529869 sayili cevabi yazi.
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Evde saglik hizmeti bedelleri SGK tarafindan kargilanmakta ve hizmet basina 6deme
yontemi ile SUT eki EK-2/B ve EK-2/C listeleri esas alinarak faturalandirilmaktadir.
Hastaya kullanilan her tiirlii tibbi malzemenin saglik hizmeti sunucusu tarafindan temini
zorunludur. SGK tarafindan bedeli karsilanmayan ilag ve tibbi malzemeler hari¢ olmak tizere
saglik hizmeti sunucusu tarafindan temin edilen faturalandirilabilir ilag ve tibbi malzeme
bedelleri ilaveten faturalandirilabilir. Regete edilmesi halinde ilaglar sozlesmeli
eczanelerden temin edilir.

2.4.5. Palyatif Bakim

Yasami tehdit eden hastaliklara bagli olarak ortaya ¢ikan sorunlarla karsilasan
hastalarda agr1 ve diger semptomlar1 erken tanimlamak ve degerlendirmek, bu kisilere ve
aile bireylerine tibbi, psikolojik, sosyal ve manevi destek vererek acilarint hafifletmek veya
onlemek, yasam kalitesini gelistirmek icin Saglik Bakanliginca ‘Palyatif Bakim
Hizmetlerinin Uygulama Usul ve Esaslar1 Hakkinda Yonergesi” ile palyatif bakim
hizmetleri organize edilmistir. Bu hizmet Bakanlik ve bagli kuruluslari, tiniversite, belediye
ve Ozel saglik kuruluslarina ait saglik hizmet sunucularina bagli olarak faaliyet gostermek
iizere kurulan palyatif bakim merkezleri tarafindan sunulmaktadir.

Palyatif bakim tedavisi;

1) Beslenmesi fiziksel ve psikolojik/ndrolojik nedenlerle bozulup enteral, parenteral
beslenme destegine ihtiyag¢ duyan,

2) Enfeksiyon, kas ve norolojik hastaliklar nedeniyle solunumu bozulmus olup,
invaziv ve noninvaziv mekanik ventilasyon destegine ihtiyaci olan,

3) Enfekte yatak yarasi agilan, ostomi bolgelerinde enfeksiyon, kagak sorunlari olan
(trakeotomi, gastrostomi, ileostomi, kolostomi vs.), kateteri olup tikanan, kirilan, giris yeri
enfeksiyonu olan ya da katetere bagli fonksiyon bulgulart (diyaliz kateteri, santral venoz
kateteri, sant kateterleri, agr1 portu ve kateteri, perkiitan plevral kateter, perkiitan mesane
kateteri) bulunan,

hastalara saglanacak hizmeti kapsamaktadir.

2.4.6. Yurt Disinda Tedavi

Saglik yardimlar1 SGK tarafindan karsilanan kisilerin yurt i¢i saglik hizmeti
sunucular1 tarafindan saglanamayan saglik hizmetlerinin yurt dis1 saghik hizmeti
sunucularinda saglanabilmesi olanagi bulunmaktadir. Bunun igin usule uygun olarak
diizenlenen saglik kurulu raporu ile baglh bulunulan Sosyal Giivenlik 11 Miidiirliigii veya

Genel Saglik Sigortast Genel Miidiirliigiine bagvuruda bulunulmasi gerekmektedir.
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Tedavinin yurt igindeki saglik hizmet sunuculari tarafindan saglanamadigna iliskin
ilgili saglik kurulusundan alman saghk kurulu raporlart “Yurt Disina Tedaviye
Gonderileceklere iliskin Saglik Kurulu Raporu” (EK-2/E-1) formatinda ve Saglik Uygulama
Tebligi’'nde yer alan esaslar dogrultusunda hazirlanmalidir. Diizenlenen saglik kurulu
raporlar1 Ankara Sehir Hastanesi, Istanbul Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma
Hastanesi ve Izmir Yenisehir Egitim ve Arastirma Hastanesinden herhangi biri tarafindan
teyit edildikten sonra Saglik Bakanliginca onaylanmalidir. Saglik kurulu raporlari, teyit ve
onay islemlerinin tamamlanmasinin ardindan Genel Saglik Sigortast Genel Miidiirligi
onayma sunulmaktadir. Bu islemler gerek ilgililer gerekse bagli bulunulan Sosyal Giivenlik
I Midirliigii veya Genel Saglik Sigortast Genel Miidiirliigii tarafindan
gergeklestirilebilmektedir.

Onay islemlerinin ardindan hastaya ait rapor ve diger belgeler Disisleri Bakanligina
gonderilerek yurt disi saglik hizmeti sunucusu ile gerekli iletisim ve koordinasyon
saglanmaktadir.

Yurt disinda tedavi edilecek hastanin sevke konu alanda sdzlesmeli saglik hizmeti
sunucusuna sevk edilmesi esastir ve bu durumda saglik hizmetinin tamami1 SGK tarafindan
karsilanir. Yurt disinda sozlesmeli saglik hizmet sunucusu bulunmamasi halinde tedavi
giderlerinin tamami1 SGK tarafindan 6denmektedir. Hasta, tercih dogrultusunda yurt disinda
sozlesmeli saglik hizmet sunucusuna gitmez ise, SGK tarafindan s6zlesmeli saglik hizmet
sunucusuna Odenecek miktar1 asan 6demeyi kendisi karsilamaktadir. Acil miidahaleyi
gerektiren durumlar ve sevke konu hastaligin komplikasyonuna bagli olarak yapilan
tedaviler diginda yurt disina sevke konu hastalik digindaki tedavi giderleri SGK tarafindan
0denmemektedir.

Tirkiye’de tedavisi yapilamayan bir hastalik i¢in yurt disina gonderilen hastaya,
gonderildigi iilkedeki saglik hizmeti sunucusu tarafindan sevke konu tedavi disinda farkli
bir tedavi uygulamasinin 6ngériillmesi durumunda, yukarida belirtilen rapor ve onaylarin
ongoriilen yeni tedavi i¢in de alinmis olmasi hélinde tedavi giderleri karsilanmaktadir.

ikili sosyal giivenlik s6zlesmeleri kapsaminda yer alan hastalarin, iilkemizle sosyal
giivenlik s6zlesmesi olan iilkeye gonderilmesi durumunda varsa sdzlesmede yer alan tedavi
hiikiimleri uygulanmaktadir.

Yurt disinda yapilacak tedaviler i¢in olusacak giderlere mahsuben talep edilmesi
halinde, kisilere veya saglik hizmeti sunucusuna avans ddenebilmektedir.

Yurt dis1 tedaviye iligskin raporlarin Saglik Bakanliginca onaylanmasindan itibaren

tic ay i¢inde yurt disina ¢ikilmamasi nedeniyle islem yapilmayan raporlarin yenilenmesi
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gerekmektedir. Yurt dist tedavi siliresinin raporda Dbelirtilen siireyi gecmemesi
gerekmektedir. Tibbi nedenlerle yurt disinda tedavinin uzamasi halinde, tibbi gerekceler
misyon seflikleri vasitastyla SGK’ya bildirilir. Tedavi siiresinin uzatilmasinin uygun olup
olmadig1 konusunda Ankara Sehir Hastanesinin veya bu konuda Kurumca yetkilendirilmis
hastanelerden birinin yazili goriisii alinarak alt1 ay1 gegmeyen dénemler halinde en ¢ok iki
yila kadar Kurumun onayi ile tedavi siiresi uzatilabilmektedir. Belirlenen ya da uzatilan
siirenin asilmasi1 hélinde asilan siireye ait tedavi giderleri ile glindelik ve refakatci giderleri
6denmemektedir.

Yurt disina tedavi amaciyla gonderilen hastalarin kontrol tedavilerinin yurt i¢indeki
saglik hizmeti sunucularinda yapilmasi esastir. Ancak, Saglik Uygulama Tebligi’nde yer
alan kosullarin varlig1 halinde hastalar kontrol tedavisi i¢in yurt disina génderilebilmektedir.

2.4.7. Diger Tedavi Hizmetleri

31.05.2016 tarihli ve 5510 sayilt Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortasi
Kanunu’nun 63 lincii maddesinde belirtilen saglik hizmetlerinin bedelleri SGK tarafindan
karsilanmaktadir. SGK tarafindan finansmani saglanan saglik hizmetlerinin teshis ve tedavi
yontemleri SUT ve eki listelerde belirtilmistir. SUT ve eki listelerde yer almayan teshis ve
tedavi yontemlerinin bedellerinin karsilanabilmesi i¢in; SGK tarafindan uygun oldugunun
kabul edilmesi ve SHFK tarafindan 6denecek bedellerinin belirlenmesi gerekmektedir.
Finansmani saglanan saglik hizmetleri, SGK ile saglik hizmeti sunucular1 arasinda saglik
hizmeti satin alimi sozlesmeleri yapilmasi suretiyle karsilanmaktadir. S6zlesmesiz saglik
hizmeti sunucularindan ise acil hallerde alinan saglik hizmetlerinin bedelleri SGK tarafindan
karsilanmaktadir.

Nadir hastaliklarla ilgili tam1 amaghh yapilan c¢esitli laboratuvar tahlilleri,
elektrondromiyografik (EMG) ¢alismalar, manyetik rezonans (MR) goriintiileme
yontemleri, beyin omurilik sivi incelemesi, kas biyopsisi vb. tetkikler ile genetik tetkikler
(Sitogenetik ve molekiiler tetkikler), prenatal genetik tetkikler SUT ta belirlenen esaslara
gore SGK tarafindan karsilanmaktadir. Yine bu hastalara SUT eki EK-2/D-2 Fizik Tedavi
ve Rehabilitasyon Tan1 Listesinde yer alan tanilar i¢in yapilan fizik tedavi ve rehabilitasyon
uygulamalart SUT’ta tamimlanan saglik raporlar1 ve belirlenen esaslara istinaden
karsilanmaktadir®!.

SUT eki “ilave Oran Uygulanacak Islemler Listesi (EK-2/C-1)"nde belirtilen

islemler oOzellikli ve komplike islemler olup diger hastanelere oranla {iniversite

251 Dr. Dilek Y1lmaz’in 29 Mayis 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhgi.
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hastanelerince daha yogun bir sekilde yapilmaktadir. Bu listede yer alan islemlerin tiniversite
hastanelerince yapilmasi halinde islem puanlarina %10 ild %55 arasinda degisen oranlar
ilave edilerek faturalandirilmasi saglanmigtir.

Finansmani1 SGK tarafindan SUT’ta belirtilen kurallar déhilinde saglanan diger bazi
tedavilere iligkin giincel durum asagida verilmektedir.

Dis Tedavileri

Dudak damak yarigi vb. dogumsal anomalilere bagli dis ve ilgili kemik doku
defektlerinin oldugu durumlarda, bu durumun saglik kurulu raporu ile belirtilmesi sartiyla
kemik i¢i implant uygulamasi bedelleri SGK tarafindan karsilanmaktadir. Yarik dudak-
damak dogum sonrasi sekillendirme, karisik dislenme dénemi ve daimi dislenme donemi
ortodontik tedavileri tiniversitelerin dis hekimligi fakiiltelerinde yapilmasi halinde SGK
tarafindan kargilanmaktadir. Engellilik oran1 %40 ve iizerinde olan kisilerin, bu durumlarinin
saglik raporu ile belgelendirilmesi kosuluyla, 6zel saglik hizmeti sunucular1 ve SGK ile
sozlesmesi olmayan resmi saglik hizmeti sunucularindaki dis initelerinde yapilan dis
tedavileri SGK tarafindan karsilanmaktadir.

Organ ve Doku Nakli

SGK tarafindan saglik yardimlari karsilanan kisilere organ veya doku nakline gerek
goriilmesi halinde, 2238 sayili Organ ve Doku Alinmasi, Saklanmasi, Asilanmasi ve Nakli
Hakkinda Kanun hiikiimleri dikkate alinmak sartiyla, organ veya doku nakli tedavilerine
iliskin giderler ile verici durumundaki kisinin bu tedaviye iliskin giderleri SGK tarafindan
karsilanmaktadir. Yurt icinde organin bulunmasi halinde hastanin organin bulundugu yere
veya organin organ nakli yapilacak merkezin bulundugu yere getirilmesine iliskin gidis-
doniis icin nakliye/transfer masraflar1 SGK tarafindan karsilanir.

Kaplica Tedavileri

Saglik Bakanliginca isletme izni verilen kaplica tesislerindeki kaplica tedavileri
saglik kurulu raporuna dayanilarak SGK tarafindan karsilanmaktadir. Kaplica tedavileri ile
ilgili yol, giindelik ve refakatci giderleri de SGK tarafindan karsilanmaktadir.

Yardumct Ureme Yontemi Tedavileri

SGK tarafindan saglik yardimlari karsilanan kisilerden; evli olmakla birlikte daha
onceki evliliklerinden ¢ocuk sahibi olup olmadigina bakilmaksizin evlat edinilmis ¢ocuklari
hari¢ olmak {izere mevcut evliliginde ¢ocuk sahibi olmayan kisi kadin ise kendisine, erkek
ise bakmakla yiikiimlii oldugu esine, en fazla ii¢ deneme ile siirl olmak iizere uygulanan
in vitro fertilizasyon tedavilerine iliskin giderler, asagida belirtilen sartlarin birlikte

gergeklesmesi halinde SGK tarafindan karsilanmaktadir.
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Hasta ¢ocuk sahibi olup, tedavisinin baska tibbi bir yontemle miimkiin olmamasi ve
tibben zorunlu goriilmesi halinde bu c¢ocugun tedavisi amagli preimplantasyon genetik
tarama yapilarak uygun kok hiicre vericisi kardes dogmasina yonelik olarak, biinyesinde
kemik 1iligi transplantasyon merkezi bulunan ti¢lincii basamak saglik hizmeti sunuculari
saglik kurullar tarafindan hasta ¢gocuk adma diizenlenen bu durumlarin belirtildigi genetik
uzmaninin yer aldigi saglik kurulu raporuna dayanilarak yapilan in vitro fertilizasyon
tedavilerine iligkin giderler karsilanmaktadir.

15.11.2018 tarihli ve 7151 sayili Saglikla flgili Baz1 Kanun ve Kanun Hiikmiinde
Kararnamelerde Degisiklik Yapilmasia Dair Kanun’un 29 uncu maddesi ile degistirilen
5510 sayili Kanunun 63 {incli maddesinin birinci fikrasiin (e) bendi geregince kalitsal
hastaliklarda tiip bebek tedavisinin desteklenmesine yonelik mevzuatsal degisiklik
yapilmuistir.

Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon

Ulkemizde nadir kas hastaliklar1 tams1 alan Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS),
Spinal Muskiiler Atrofi (SMA), Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD), Becker Muskiiler
Distrofi (BMD) vb. hastaliklarin tan1 ve tedavisi Tiirk N6roloji Dernegi’nin “Noéromuskiiler
Hastaliklar Tanm1 ve Tedavi Rehberi”ne goére Noromuskiiler Hastaliklar Merkezlerinde
(NMHM) yapilmaktadir?>>2%3,

Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon degerlendirmesi®**;

v"  Asil hastalia eslik eden hastaliklarin (ndropati, romatizmal hastalik, v.d.)

saptanmasi anamnez ve fizik muayeneyle belirlenir.

¥" Kasin kuvvet ve dayanikliligi; manuel olarak ya da dinamometre, miyometre,

pingmetre veya terabant izokinetik cihaz kullanimu ile yapilir.

¥v" Kontraktiir, ankiloz, kas kisaliklari, spastisite, spazm ya da krampa bagli eklem

hareket sinirliliklari; fizik muayene, goniometre veya fleksometre ile belirlenir.

v" Agrinin nedeni ve lokalizasyonu fizik muayene ve uygun tetkikler (US, MRG

vb.) ile saptanir.

¥v" Yutma sorunlari; yatak basi testler, kati ve sivi gida alimi veya gerektiginde

videofloroskopi ile belirlenir.

252 Orphanet.  https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?Ing=EN, (Erisim

Tarihi: 12.11.2019).

253 Noromuskiiler — Hastaliklar  Tam1  ve  Tedavi  Rehberi, Tirk  Noéroloji  Dernegi,
https://www.noroloji.org.tr/TNDData/Uploads/files/N%C3%96ROM%C3%9CSK%C3%9CLER.pdf, (Erisim
Tarihi: 12.11.2019).

254 Prof. Dr. Naciye Fiisun Toraman’in 9 Ekim 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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v' Agiz, dis ve gene sorunlari; fizik muayene ve dil/gene/dudak kuvvet testleri ile
saptanir.

v" Solunum sistem kapasitesi ve sorunlari; solunum fonksiyon testi, maksimal
inspiratuvar, maksimal ekspiratuvar basing cihazlar1t veya gogiis/diyafram
hareketleri dl¢limiiyle belirlenir.

v" Kemik gelisimi ve zayiflig1; kirik sorgulamasi, boy 6lgiimii, kemik yogunlugu,
radyolojik tetkikler veya laboratuvar testleriyle saptanir.

v" Obezite, kas kiitlesi, yag kiitlesi, yag yiizdesi, beden agirlig1 ve beden kiitle
indeksi; biyoimpedans analiz ydontemi veya caliperler ile belirlenir.

v"  Fonksiyonel durum; otur kalk, kalk git, 10 m veya 6 dak yiiriime, Brooke,
Vignos, Merdiven ¢ikma/inme testleri ve Olgekler (motor fonksiyon testi
(MFM), North Star, Egen, Hammersmith, muskiiler distrofi (MD)
derecelendirme Slgekleri vb.) ile saptanir.

v"  El fonksiyonu; Jebsen-Taylor el fonksiyon testi, Myoset veya 9-hole peg testi ile
belirlenir.

v" Omurga egrilikleri, postiir, asimetri, bel ve sirt egimleri, bacak esitsizlikleri,
bacak egrilikleri ve ayak sekil bozukluklar1 fizik muayene ve radyolojik
tetkiklerle saptanir.

¥v" Yagam kalitesi PedsQoL, INQoL vb. dlgekler ile saptanir.

Degerlendirme sonucunda mevcut durum tespit edilir, olas1 hedef/hedefler belirlenir

ve tedavi planlanir. Fizik tedavi programlari asagida belirtilen durumlar i¢in planlanir:

a) Kas kisaliklari1 azaltmak, postiirii diizeltmek, kontraktiirleri ve skolyoz

gelisimini 6nlemek,

b) Kuvveti arttirmak/korumak, denge ve koordinasyonu gelistirmek,

¢) Kardiyovaskiiler dayanikliligi ve solunum fonksiyonlarini arttirmak,

¢) Asistif cihaz ve tekerlekli sandalye kullanim egitimi vermek,

d) Yiirimeyi saglamak ve korumak,

e) Giinliik yagam aktivitelerinde bagimsizlig1 saglamak,

f) El becerilerini gelistirmek,

g) Yutma fonksiyonunu arttirmak ve beslenme yeterliligini saglamak,

&) Yasam kalitesini gelistirmek ve bakici egitimi vermek.

Fizik tedavi ve rehabilitasyon uygulamalarmin SGK tarafindan bedelinin

karsilanabilmesi i¢in; 30 seansa kadar (30 uncu seans dahil) olan uygulamalart i¢in fiziksel

tip ve rehabilitasyon uzman hekimince saglik raporu diizenlenmesi gerekmektedir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



—-150 -

SUT eki “Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Tani Listesi” nde (EK-2/D-2) G80
(serebral palsi) ve (*) isaretli tanilarda 30 seans sonrasi devam edilecek tedaviler i¢gin;

v" 31-60 seansa kadar (60 1nc1 seans dahil) olan uygulamalar igin en az bir fiziksel

tip ve rehabilitasyon uzman hekiminin yer aldig1 saglik kurumu saglik kurulunca
(ayakta tedavilerde resmi saglik kurulunca),

v' 61 seans sonrasi tedaviler ise; SUT ta belirtilen rapora istinaden iigiincii basamak
saglik hizmeti sunucusunca uygulanmasi halinde karsilanmaktadir. Ancak 61
seans sonrasi tedavilerin Saglik Bakanligina bagl saglik hizmeti sunucularinca
verilmesi halinde; en az bir fiziksel tip ve rehabilitasyon uzman hekiminin yer
aldigi Saglik Bakanligi saglik hizmeti sunucularinca saglik kurulu raporu
diizenlenmesi kaydiyla verilen tedaviler karsilanmaktadir.

Ayaktan fizik tedavi ve rehabilitasyon uygulamalarinda bir hastaya giinde en fazla
bir seans, yatarak fizik tedavi ve rehabilitasyon uygulamalarinda ise ayn1 bolge i¢in bir seans
islemi bedeli kargilanmaktadir. Bir hasta i¢in son bir yil i¢inde en fazla; ayni bolgeden
toplam 30 seans, iki farkli viicut bélgesinden toplam 60 seans fizik tedavi ve rehabilitasyon
islemlerine ait bedeller karsilanmaktadir. Ayni1 bélge icin bir yil i¢inde en fazla iki saglik
raporu diizenlenebilir. SUT eki EK-2/D-2 Listesinde (*) isaretli tanilarda ve G80 kodlu
tanilarda bolge kontrolii yapilmamaktadir.

Kisiye Yonelik Koruyucu Saghk Hizmetleri

Saglik Bakanlig1 “Genisletilmis Bagisiklama Programi” kapsamina dahil olmayan
as1 bedelleri; kronik bobrek yetmezligi, kistik fibrozis, KOAH, kanser, HIV/AIDS
enfeksiyonu, splenektomi olanlar ve immiinsupresif tedaviye bagli olarak bagisiklik durumu
olumsuz etkilendigi i¢in enfeksiyon hastaliklarinin daha agir seyrettigi yiiksek riskli kisilerin
bu durumlarini belgeleyen saglik raporuna istinaden SGK tarafindan kargilanmaktadir.

65 yas ve lizerindeki kisiler, yash bakimevi ve huzurevinde kalan kisiler, kronik
pulmoner ve kardiyovaskiiler sistem hastaligi olanlar, herhangi bir kronik metabolik
hastalig1 olanlar, kronik renal disfonksiyonu, hemoglobinopatisi veya immiin yetmezligi
olan veya immiinsupresif tedavi alanlar ile 6 ay - 18 yas arasinda olan ve uzun siireli asetil
salisilik asit tedavisi alan gocuk ve adolesanlarin grip asis1 bedeli karsilanmaktadir.

iki yas {istii gocuklarda ve eriskinlerde, aspleni, dalak disfonksiyonu, splenektomi
(medikal, cerrahi ve otosplenektomi) yapilan veya planlanan olgular, orak hiicre hastalig,
¢Olyak sendromu, immiinsupresif tedavi, radyasyon tedavisi, organ transplantasyonu immiin
yetmezlik ve immiin baskilanma durumlari, kronik renal hastalik ve nefrotik sendrom,

kronik kalp hastaliklari, kronik akciger hastaliklari, kronik karaciger hastaliklari, herhangi
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bir kronik metabolik hastaligi, hemoglobinopati, dogustan ve edinilmis kraniyal defektler ve
dermal siniisler dahil beyin omurilik s1visi sizintisina sebep olan durumlarda pndmokok asist
bedeli (polisakkarit) karsilanmaktadir.

Kronik karaciger hastalig1 olan veya pihtilagma faktorii konsantresi alan ve Hepatit
A seronegatif olan; 1 yas lizeri ¢ocuklar ve erigskinlerde Hepatit A asis1 bedeli

karsilanmaktadir.

2.5. Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri

Nadir gortilen hastaliklarin sayisinin ve gesitliliginin fazla olmasi, hastalik bazli vaka
sayisinin az olmasi hasta bakimi i¢in 6zellesmis ve koordineli bir yaklagimin izlenmesini
gerektirir. Baz1 nadir hastaliklar i¢in iniversite hastaneleri ve egitim ve arastirma
hastanelerinde 6zellesmis klinik/poliklinikler tedavi hizmeti sunmaktadir. Ulkemizde nadir
hastaliklar merkezi tanimlamasi olmamakla birlikte Saglik Bakanliginca diger diinya
ornekleri (Almanya, Italya ve Fransa) incelenerek strateji plani kapsaminda merkez
yapilanmasi ele alinmistir.

Saglik Bakanliginca 2010 yilinda ilk olarak néromuskiiler hastaliklar konusunda
hasta ve ailesinin sorunlarinin minimum diizeye indirilmesi ve uzmanlasmis birimlerden
hizmet almasina yonelik “Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Yonergesi” 10/04/2015
tarthinde yirirlige konulmustur. Mezklr Yonergenin, Yonetmelik ile diizenlenmesi
gerektigi gerekge gosterilerek Danistay 15. Dairesi’nin 2015/5112 Esas Karari ile yiiriitmesi
durdurulmustur. Yiritmeyi durdurma karar1 akabinde Yonetmelik caligmalart Saglik
Hizmetleri Genel Miidiirliigii tarafindan yapilmakta olup halihazirda 6 ndéromuskiiler
hastaliklar merkezi (Diskapt Yildinm Beyazit Egitim ve Arastirma Hastanesi, Antalya
Egitim ve Arastirma Hastanesi, Istanbul Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Istanbul Bakirkéy Prof. Dr. Mazhar Osman Ruh Sagligi ve Hastaliklar1 Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Eskisehir Sehir

Hastanesi) multidisipliner yaklasim ile aktif olarak ¢alismalarin: yiiriitmektedir?>>.

255 Uzm. Dr. Pmar Kogatakan’mn 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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Tablo 18. Aktif Noromuskiiler Hastaliklar Merkezlerinin Durumlari

il Basvuran Hasta Rehabilitasyon Tedavisi Alan Hasta
Sayisi Sayisi
2016 4.935 1222
2017 6.827 1754
2018 6.409 1290
Toplam 18.171 4.266

Tablo 19. Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Verileri

Basvuran Yi;llln’flam Rehabilitasyon
il Hastane Ad1 Hasta $ Alan Hasta
Sayisi Hasta Sayisi
Sayisi
Diskap: Yildirim Beyazit
Ankara EAH 641 545 109
Antalya | Antalya EAH 1540 119 568
Eskigehir | Eskisehir Sehir Hastanesi 25 17 0
: Bakirkdy Dr.Sadi Konuk
Istanbul EAH 776 125 62
) Bakirkdy Prof. Dr.
Istanbul | Mazhar Osman Ruh 251 22 0
Sagligi ve Hast. EAH
[zmir Tepecik EAH 954 105 195

* Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri Verileri 2019 Yili ilk 9 ay verisidir.

Yukaridaki tabloda belirtilen merkezlere ek olarak; Bursa Yiiksek ihtisas EAH,
Samsun EAH, Diyarbakir Gazi Yasargil EAH, Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi, Konya
EAH, Adana Sehir Hastanesi, Sakarya Universitesi EAH, Malatya EAH, Sanliurfa Mehmet
AKkif Inan EAH, Burdur Devlet Hastanesi ve Kayseri Sehir Hastanesinde poliklinik

diizeyinde hizmet verilmektedir.
2.6.  Nadir Hastaliklar ile ilgili iyi Ulke Uygulamalar

Avrupa Birligi’nde nadir hastaliklar ilk kez 1993 yilinda halk sagligi politikasi

kapsaminda oOncelikli alan olarak belirlenmis ve nadir hastaliklarin tanimi yapilmistir.
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Avrupa Birligi’nde nadir goriilen hastaliklarla ilgili olarak 1999-2003 Birinci Avrupa
Toplulugu Nadir Hastaliklar Eylem Programi (The first European Community action
programme on rare disease) kabul edilmistir. AB Konseyi, Haziran 2009°da kabul edilen
“Nadir Hastaliklar Alaninda Avrupa Eylemine iliskin Konsey Tavsiyesi” iizerine iiye
devletlere 2013 yili sonuna kadar nadir hastaliklar icin ulusal plan veya stratejileri
benimsemelerini tavsiye etmistir. Bunun {izerine iiye devletler ve Isvicre ile Norveg kendi
ulusal planint hazirlamistir.

Ulusal Nadir Hastaliklar Plan1 ile nadir hastaliklar i¢in 6zel ve kapsamli merkezler
ilk kez Fransa’da kurulmustur. Bu konsept daha sonra AB tarafindan da benimsenmistir.
Fransa’da 600’{in lizerinde koordinasyon merkezi, saglik ¢alisanlar1 i¢in egitim merkezi ve
tan1 merkezi bulunmaktadir. Birlesik Krallik’ta ise milkemmeliyet merkezleri
bulunmamasina karsin uzmanlik merkezlerinin kurulmasima iligkin ulusal planlama
yapilmistir. Birmingham Nadir Hastaliklar Merkezi, nadir hastaliklara sahip kisilerin tedavi
edildigi uzmanlik merkezi kurulmasimin 6rnegini teskil etmektedir. Ayrica, Ingiltere Ulusal
Saglik Sigortast (NHS), karaciger transplantasyonu ve enzim replasman tedavisi gibi
hizmetlerin sunuldugu yaklagik 150 6zel uzmanlik merkezinin bir listesini yayimlamistir.

2011/24/EU sayih “Sinir Otesi Saglik Hizmetleri ve Hasta Haklar1 Direktifi” ile AB
vatandaglar1 kendi iilkelerinde mevcut olmayan tetkik ve tedavi imkanlar1 i¢in herhangi bir
AB iilkesinde saglik hizmetlerine erisim saglamaktadir. Ayrica mezkir direktif ile, AB
diizeyinde nadir hastaliklarin tedavi edilmesi amaciyla Avrupa Referans Agi (ERN) i¢in
kriterler olusturulmus ve Aralik 2016°da onaylanmistir>>®. Nadir/kompleks hastaliklar ve
ileri diizeyde uzmanlik, bilgi ve kaynak gerektiren bir hastanin tan1 ve tedavisi ile ilgili ag
iizerinde bilgi aligverigini, is birligini ve vaka tartismasini amaglayan Avrupa Referans Ag1
(ERN) Sistemi, Avrupa genelindeki uzmanlik merkezlerini ve referans merkezlerini bir
araya getiren sinir Otesi sanal aglardir. Nadir hastaliklar alaninda faaliyet gosteren ERN’lerin

listesi EK-4.’te yer almaktadir.

256 Dharssi et al; Review of 11 national policies for rare diseases in the context of key patient needs; Orphanet
Journal of Rare Diseases (2017) 12:63.
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Sekil 3. Avrupa Referans Aglar1 (ERN) Akis Semas1>®’

~
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Nadir hastaliklar alaninda faaliyet gosteren 24 tematik ERN (kemik bozukluklari,
cocukluk ¢ag1 kanseri ve immiin yetmezlik vb. iletisim aglar1) 26 iilkede (25 AB Uye Devleti
ve Norvecg) bulunan 313 hastaneden 956 uzman saglik birimini kapsamaktadir. Her bir agin
bir koordinatorii bulunmaktadir. Ayrica bu koordinatdrlerin bir araya gelerek olusturduklar:
ERN Koordinatorleri Grubu (ERN-CG) da mevcuttur®®,

ERN’ler bireysel hastalar i¢in dogrudan erisilebilir degildir. Bununla birlikte, bir
hastanin rizasiyla ve kendi ulusal saglik sistemlerinin kurallarina uygun olarak, bir hastanin
bilgisi, saglik hizmetleri saglayicisi tarafindan {lkelerindeki ilgili ERN {iyesine
yonlendirilebilir.

Almanya’da Nadir Hastaliklar ile ilgili Yapilanma?®>°

Nadir hastalik alaninda saglik durumunun iyilestirilmesi i¢in énemli bir dnkosul
yaratmak amaciyla, 8 Mart 2010 tarihinde nadir hastalia sahip bireyler i¢in ulusal eylem ig
birligi NAMSE) Almanya Saglik Bakanlig1 emriyle kurulmustur. NAMSE, konu ile iliskili
kurum ve organizasyonlarin koordinasyon ve iletisimini saglayan, ortak girisimlerin
koordine edildigi ve yayimlandigi ulusal bir konsey héline gelmistir.

NAMSE’nin birincil hedefi, nadir hastaliga sahip bireyler i¢in ulusal eylem plani
olusturulmast i¢in Oneriler hazirlamak ve ayni zamanda ulusal uzmanlik merkezlerinin
kurulmasmi desteklemektir. Yonlendirme Komitelerinden olusan NAMSE ve nadir
hastaliklar ile ilgili tiim paydaslar Ulusal Eylem Birligi’nin bir pargasidir. Yonlendirme
Komiteleri, ulusal eylem planinin taslagini olusturmak i¢in, 4 temel alanda (bilgi yonetimi,
teshisler, bakim merkezleri/aglar1 ve arastirma) uygulamalarda bulunacak ileri gelen

uzmanlardan olusan ¢aligma grubu kurmustur. Ug yillik koordinasyon siireci neticesinde,

257 What is an ERN?, https:/oife.org/what-we-do/ern-bond/, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).

238 https://ec.europa.ew/health/ern/consultations/2019 _call_membership_en, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).

29 Rodwell C., Aymé S., eds., “2014 Report on the State of the Art of Rare Disease Activities in Europe”, July
2014. http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2014ReportStateofArtRDActivitiesDE.pdf.
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“Almanya Nadir Hastaliklara Sahip Kisiler i¢in Ulusal Eylem Plan1” olusturularak Agustos
2013’te kabul edilmistir.

Uzmanhk Merkezleri: Almanya’da 1 Ocak 2012°de yiiriirliige giren yasa ile fazla
sayida ve kompleks hastaliklarin tedavisinin ayakta ve yatarak saglanmasina yonelik ilk
adim atilmistir. Uzmanlagmis ayakta tedavi ayni kalite ve licret kosullar1 saglanarak hem
hastanelerde hem de o6zel olarak c¢alisan doktorlar tarafindan sunulabilmektedir.
Uzmanlagsmis ayakta tedavi merkezleri; 6zel nitelikler, multidisipliner koordinasyon ve
uygun tedavi gerektiren kompleks ve tedavisi zor hastaliklarin teshisi ve yonetiminden
sorumludur.

Uzmanlasmis ayakta tedavi, baglayict yasal hiikiimler ve kilavuzlar ¢ercevesinde
organize edilmektedir. Tlgili mevzuat, hastaliklarin teknik 6zellikleri, tedavinin kapsam,
teknik kaynaklar, gerekli personel, kalite giivence Olgiitleri ile sevk gerekliliklerini
icermektedir.

Almanya’da ¢ok sayida kendi kendini tayin etmis nadir hastalik merkezi
bulunmaktadir. Ancak bunlar iilke ¢apinda kabul edilen bir konseptte hizmet vermemekte
ve bu nedenle nadir hastaliklar i¢in belirli bir kalite kriterine gore denetlenmemektedir.

NAMSE, uzmanlasmis nadir hastaliklar merkezlerinin birbiri ile ¢apraz bagl 3 farkli
diizeyde kurulmasimi tavsiye etmektedir. Bu diizeylerde sunulan saglik hizmetlerinin
kalitesinde farklilasma bulunmamakta ancak sunulan hizmetlerin kapsami farklilagsmaktadir.
Bazi uzmanlik merkezlerinin referans merkezler olmalari dolayisiyla 6zel bir roli
bulunmaktadir. Bu merkezler, 2011/24/EU sayil1 “Siir Otesi Saglik Hizmetlerinde Hasta
Haklarinin Uygulanmas1” konulu AB Direktifi ¢cergevesinde Avrupa genis nadir hastaliklar
referans aglarinin temel bir parcasidir.

Almanya’daki uzmanlik merkezlerinin yapilanmas: Sekil 4.’te gosterilmektedir.
Buna gore uzmanlagsmis merkezler 3 farkl kategoride (A,B,C) ve birbiri ile baglantili olarak
diizenlenmistir. C tipi merkezler, en alt diizeyde bulunan her biri birbiri ile baglantili olan
belirli nadir hastaliklar i¢in uzmanlasmis, ayaktan hastalara hizmet veren merkezlerdir. B
tipi merkezler, tanis1 belirli olan veya tani siiphesi kuvvetli olan hastaliklar ve hastalik
gruplarina ayaktan ve yatarak tedavi hizmeti veren merkezlerdir. A tipi merkezler, tanisi
belli olmayan hastalar i¢in olusturulan referans merkezlerdir ve en az iki B tipi merkezden

olusmaktadir.
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Sekil 4. Almanya’da Uzmanlhik Merkezleri Yapilanmasi

¢

S
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NAMSE, Almanya’da nadir hastalik kayitlarinin tutulmasi igin bir web portalt
kurulmasmin gerekliligini vurgulamakta ve hastalik bazinda nadir hastalik kayitlar: i¢in
mevecut biitlin kayitlara uyarlanabilir ve standardize bir prototip kayit sistemi gelistirilmesine
yonelik calismalari yiiritmektedir. Gelistirilmesi planlanan sistemde ise tiim hastaliklar i¢in
ICD-10 ile baglantili ve ICD-11"e hazirlikli olan tek bir kodlama sisteminin kullanilmasi

Onerilmektedir.

2.7. Nadir Hastaliklarda Arastirma ve Gelistirme Calismalari

Ulkemizde nadir hastaliklarda temel arastirmalar kapsaminda; molekiiler biyoloji,
molekiiler genetik, hiicre biyolojisi, biyokimya gibi multidisipliner bir kritik insan kaynag:
yetismektedir. Bazi arastirma laboratuvarlarinda genetik bilimi kapsaminda platformlar
mevcut olup hastalik modellemeleri i¢in in vivo (deney hayvanlari laboratuvarlari) ve in vitro
(hiicre kiiltiirii laboratuvarlari) laboratuvarlar bulunmaktadir.

Nadir hastaliklarin insidansinin ve prevalansinin fazla olmasi, biyolojik Ornege
erisim imkaninin ¢ok olmasi ve ilgili alanda yetkinligin yiiksek olmasi ilag ve tedaviye
yonelik Ar-Ge c¢alismalarinda giiglii yanlarimiz iken, birimler arasi koordinasyonda
sorunlarin olmast, temel proje ¢iktilarinin uygulamaya ge¢ doniismesi, projelerin genellikle

multidisipliner olmamasi gibi hususlar ise 6ne ¢ikan zayif yanlarimizdir.
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Ulkemizde yeni tam ve tedavi yontemlerini gelistirmek amaciyla yiiriitiilen
disiplinleraras1 Ar-Ge ¢alismalarina asagida detayli olarak deginilmistir.

2.7.1. Klinik Arastirmalar

Bir ilacin kesfi klinik 6ncesi yapilan in vitro ve in vivo ¢alismalar ile baglar. Klinik
oncesi etkililik ve gilivenlilik yoniinden uygun bulunan aday molekiiller, ilag gelistirme
siirecinin son asamasi olan klinik arastirmalara devam ederler. Genel olarak, bir ilag
ruhsatlandirilmadan 6nce, Faz 1, Faz 2 ve Faz 3 donem klinik arastirmalar gerceklestirilir.
Faz 1 dénem arastirmalar giivenlilik verisi elde etmek amaciyla, Faz 2 ve Faz 3 donem klinik
aragtirmalar aday molekiillerin (ilaglarin) giivenliligin yaninda etkililigin de gdsterilmesi
amaciyla yapilir. Uriin ruhsat aldiktan sonra etkililigi ve giivenliligi hakkinda daha fazla
bilgi sahibi olunmast amaciyla Faz 4 donem klinik aragtirmalar siirdiiriiliir. Bu dogrultuda
bir ilacin nadir hastaliklarda kullanilmasindan bagimsiz olarak, gerek etkililik gerekse
giivenliliginin gdsterilmesi amaciyla klinik arastirmalar yiiriitiilmektedir?°.

Tiirkiye’de klinik arastirmalar, insan Haklar1 ve Biyotip Sézlesmesi, Diinya Tip
Birligi Helsinki Bildirgesi, 2001/20 EC Direktifi, 2005/28 EC Direktifi, Guideline For Good
Clinical Practice E6 (GCP) gibi uluslararasi diizenlemeler ¢er¢evesinde ve bu diizenlemelere
paralel olarak hazirlanan mevzuatimz dogrultusunda degerlendirilmektedir. Ulkemizde
klinik arastirmalar alan1 siki bir sekilde regiile edilmekte ve bu alandaki denetimler de etkin
sekilde ylrttiilmektedir.

Mevzuatimiza gore bir klinik aragtirmanin gergeklestirilebilmesi i¢in hem etik kurul
onay1 hem de Saglik Bakanliginin izni gerekmektedir. Bahsi gecen etik kurullar alaninda
uzman saglik meslek mensubu {iyelerinin yani sira konuyu ayr1 boyutuyla
degerlendirebilecek hukukeu ve tip etigi uzmani gibi tiyeleri barindiran bagimsiz kurullardir.
Temel olarak goniilliilerin haklari, giivenligi ve esenliginin korunmasi hakkinda bilimsel ve
etik yonden goriis vermek iizere teskil edilmislerdir. Etik Kurullar ve Saglik Bakanlig:
sadece arastirmanin ilk onay1 agamasinda degil, arastirma siiresince giivenlilik ve etkililik
verilerini siirekli degerlendirmekte ve goniilli giivenligine yonelik bir risk oldugunu
diislindiiren durumlarda arastirmayr durdurabilmektedirler. Klinik arastirmalar {iniversite
hastaneleri ile egitim ve arastirma hastanelerinde konularinda uzmanlig1 bulunan deneyimli
doktorlarin sorumlulugunda yapilmaktadir. Arastirmaya katilim goniilliilik ve yazili olur
alinmasi esasina dayanmaktadir.

Klinik aragtirmalardan elde edilen sonuglar esasen ilag¢ ruhsat basvurusu esnasinda

260 Tiirkiye Ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu tarafindan Komisyona sunulan 03.10.2019 tarihli ve 153726 sayili
cevabi yazi.
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ilgili otoriteye sunulmaktadir. Mevcut durumda Ulkemizde ALS, SMA ve DMD tedavisine
yonelik ila¢ ruhsat bagvurusu bulunmamaktadir. Bununla birlikte, Saglik Hizmetleri Genel
Midirligi  tarafindan SMA’da  kullanmilmak {izere FDA ve EMA tarafindan
ruhsatlandirilmis nusinersen sodyum etkin maddesini igeren ilacin SMA Tip 1 hastalarinda
etkililigi ve giivenliligine dair yiiriitiilmekte olan gozlemsel ilag calismas1 mevcuttur. ilgili
caligma devam etmekte olup heniiz sonuglar elde edilmemistir.

2.7.2. Ulusal Plan ve Programlar

Ar-Ge ve yenilik¢ilik baglaminda interdisipliner bilimsel yaklasim kalkinma
planlarinda yer bulmustur. 2014-2018 yillarmi kapsayan 10. Kalkinma Plani’nin Oncelikli
Doniisiim Programlari arasinda yer alan Saglik Endiistrilerinde Yapisal Dontigiim Programi
altinda “Ulkemizde yetim ilaclar alanminda kapasite olusturulacaktir” eylemi yer almaktatir.

Bu eylem ¢ergevesinde yapilacak is ve islemler:

v" Nadir hastaliklarin tanimlanmasi ve gériilme oranlarinin saptanmast,

¥v" Kayit sisteminin ve istatistiklerin olusturulmasi igin yeni dogan ve dogum &ncesi
tarama programlari olusturulmasi,

v" Ruhsath arastirma ve uygulama tani ve tedavi merkezlerinin kurulmasi ve
desteklenmesinin saglanmasi,

¥" Yetim ilaglarin iilkemizde iiretilmesi igin gerekli fiziksel altyapt ve mevzuat
altyapisi olusturulmasi,

¥" Yetim ilaglarin fiyatlandirma ve iskonto oranlarinda esneklik saglanarak geri
6deme sistemine dahil edilmelerinin saglanmasi,

v lleri Tibbi Tedavi Uriinleri ile tedavi edilebilecek nadir hastaliklar icin {iciincii
basamak saglik kurumlarinda tani/tarama testlerinin geri 6deme kapsaminda paket disinda
tanimlanmasinin saglanmasi olarak belirtilmigtir?6!-26%263,

Bilim, Sanayi ve Teknoloji Bakanlig Tiirkiye Ilag Sektorii Strateji Belgesi ve Eylem

Plani®¥

nda lilkemizde nadir hastaliklar konusunda detayl1 bir ihtiyac analizi yapilmasi ve
bu dogrultuda ulusal yetim ilag politikasi olusturulmas: hedefi belirlenmistir. Sanayi ve
Teknoloji Bakanligi tarafindan 2015 ve 2016 yillarinda hazirlanan, flag Sektorii

Raporlarinda ise; sektoriin 2023 yilina kadar olan projeksiyonunda nadir hastaliklar ve yetim

201 Onuncu Kalkinma Plani (2014-2018) Oncelikli Déniisiim Programlar1 S:256 Aralik 2015.

262http://www.kalkinma.gov.tr/Lists/Kalknma%?20Planlar/Attachments/12/Onuncu%20Kalkinma%?20Plani.pd
f, (Erigim Tarihi: 12.11.2019).
263http://www.sbb.gov.tr/wpcontent/uploads/2018/10/16Saglik_Endustrilerinda_Yapisal Donusum_Programi
BASKI.pdf.

264 Tiirkiye Tlag Sektorii Strateji Belgesi ve Eylem Plan1 2015-2018.
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ilag konusunun iilkemiz agisindan 6nemi vurgulanmistir. Bu ¢er¢evede, nadir hastaliklar
alaninda calisacak teshis merkezlerinin olusturulmasi ve envanter kayit sistemi tutulacaktir.
Nadir hastaliklar1 alaninda c¢aligan uluslararas1 network sistemleri iletisim saglanacaktir.
Ulkemizde nadir hastaliklarda kullanilacak ilaglarin gelistirilmesi ve iiretilmesi igin 6zel
politikalar gelistirilecektir.

Ulkemizde nadir rastlanan hastaliklarin  tedavisinde kullamlacak ilaglarn
arastiritlmasi, gelistirilmesi ve ruhsatlandirilmasimin tesvik edilmesi ile bu hastaliklara
yonelik yetim ilaglarin  tanimlama kriterlerinin belirlenmesi ve yetim olanlarin
tanimlanmasia iliskin usul ve esaslarm diizenlendigi “Yetim flaclar Kilavuz Taslag1”
TITCK tarafindan 2016 yilinda hazirlanmistir.

Nadir hastaliklarin haritasinin ¢ikarilmasi Saglik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel
Miidiirliigiiniin uhdesindedir. Konuyla ilgili 2017 yilinda “Nadir Hastaliklar Ulusal Strateji
Belgesi (2018/2023)” i¢in ¢aligmalar baslatilmistir. Bu kapsamda Saglik Hizmetleri Genel
Miidiirliigli tarafindan Nadir Hastaliklar Bilimsel Danisma Komisyonu olusturulmus ve
uyeler tespit edilerek Komisyonun ¢alisma usulleri belirlenmistir.

10. Kalkinma Plan1 Saglik Endistrilerinde Yapisal Dontisim Programi Eylem
Planr’'nda “ilag ve tibbi cihaz alaninda saglik, sosyal giivenlik, sanayi politika ve
uygulamalarinda esglidiim ve yoOnetisimin gelistirilmesi amaciyla yonlendirme kurulu
olusturulmasi” politikasina yer verilmistir. S6z konusu politika altinda yer alan “Saglik
Endiistrileri Yonlendirme Komitesi olusturulacaktir” eylemi dogrultusunda, 2015/19 Sayili
Basbakanlik Genelgesi ile Saglik Endiistrileri Yonlendirme Komitesi (SEYK) kurulmustur.
Boylece iilkemizde ila¢ ve tibbi cihaz sektdriiniin giiclendirilmesi adina ilgili kamu kurum
ve kuruluslarinin iist diizey biirokratlarinin yer aldigi iist bir yapi olusturulmustur.
Sekretaryasi Tiirkiye Ilag ve Tibbi Cihaz Kurumu (TITCK) tarafindan yiiriitiilen Komite,
ilkemizde yatinm, {iretim, ihracatin artirilmasi ve teknolojinin gelistirilmesi i¢in
fiyatlandirma, geri 6deme, ruhsatlandirma, kamu alimlari, kamu destekleri, saglik teknolojisi
politikalari, veri yonetimi, yerlilesme gibi hususlarim1  biitiinciill bir sekilde
degerlendirmektedir. Nadir hastaliklarin tedavisine yonelik olan yetim ilaglarin {ilkemizde
iretilmesi i¢in gerekli sektdrel altyapinin mevcut oldugu degerlendirilmektedir. Bu
kapsamda SMA hastaligt SEYK giindemine tasmmistir. Boylelikle, tedavi siirecinde
tilkemize ciddi mali yiik getirecegi bilinen ve kamu saglig1 acisindan da 6nem arz eden
SMA’nin koruyucu tedavi yontemleri ile elimine edilebilmesine yonelik goriismeler
yapilmistir. Tarama ve kontrol programlarinin dneminin vurgulandigi goriismelerde, SMA

hastalig: tani kitinin tilkemizde iiretilmesinin halk sagligi ve saglik giderlerinin azaltilmasi
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acisindan yararli olacagi konusunda mutabik kalinmistir. Bu kapsamda, SMA kiti {liretim
potansiyeli veya teklifi olan firmalar SEYK toplantilarinda sunumlar gergeklestirmistir.
Akabinde SMA kitinin {ilkemizde {iretimi projesine yonelik tavsiye karar1 hazirlanmistir.

Yeniden yapilanma siirecinde, 2015/19 sayili Bagbakanlik Genelgesi yiiriirliikkten
kalkmis olup 2018/15 Cumhurbagkanligi Genelgesi ile SEYK yeniden ihdas edilmistir.
Saglik Bakanligi, Sanayi ve Teknoloji Bakanligi, Hazine ve Maliye Bakanligi, Ticaret
Bakanligi Bakan Yardimeilari, SGK, TITCK, TUSEB, TUBITAK Baskanlar1 ve Strateji ve
Biitce Baskan Yardimcisi SEYK iiyeleri olarak belirlenmistir. Komitenin yapisinda
meydana gelen giincellemeler dogrultusunda SMA tani kitinin iiretimi projesinin hayata
gecirilebilmesi i¢in ¢alismalar devam etmektedir.

2.7.3. Ar-Ge Calismalarina Saglanan Destekler

2.7.3.1. TUSEB Tarafindan Yiiriitiilen Cahsmalar

Tiirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanhig (TUSEB), 8 Temmuz 2019 tarihinde “BT-
Bireysel ve Doniisiimsel Tip Alan1 Uygulama Proje Isbirligi Programi” kapsamindaki ilk
cagrisini, “Bireysel ve Déniisiimsel Tip Alan1 Uygulamali Proje Isbirligi Cagrisi” adiyla
yayimlamistir. Tiirkiye’de rastlanilan 55 nadir hastalik ile nadir goriilen endokrin hastaliklar
ve yine nadir goriilen cocukluk ¢ag1 tiimorleri bu ¢agr1 kapsamina dahil edilmistir.

Dort asamadan olusan bu projenin ilk asamasinda, nadir hastaligi olan hastalar ile
kontrol grubunu teskil edecek saglikli bireylerden toplanacak biyolojik drneklerden (doku,
kan, tiikiiriik, idrar ve gaita) her hastalik icin bir 6rneklem olusturulmasi planlanmstir. Tkinci
asamada olusturulan biyolojik Orneklem ile coklu omik (genomik, transkriptomik,
proteomik, metabolomik ve metagenomik) yontemleri temel alan bir yaklasimla veri tiretimi
siirecine gegcilecektir. Uglincii asamada, elde edilen ¢oklu omik verileri sistem biyolojisi,
biyoenformatik, veri madenciligi ve yapay zeka teknikleri kullanilarak biitliinciil bir
yaklasimla analiz edilecektir. Projenin son asamasinda, {ilkemizde goriilen nadir
hastaliklarin  6nlenmesi, erken tanisi, tedavisi ve takibinde etkili olabilecek hayata
gecirilebilir, 6zgiin ve katma degeri yliksek tiriinler gelistirilecektir. Boylece bu hastaliklarin
saglik sistemi ve toplum {izerindeki sosyo-ekonomik yiikiin hafifletilmesi hedeflenmektedir.

TUSEB koordinasyonunda gergeklesecek, “Bireysel ve Déniisiimsel Tip Alaninda
Uygulamal1 Proje” kapsaminda;

¥" Omik teknolojileri ve veri analizlerinin uyumlu bir sekilde kullanildig1 hastalik
tani, takip ve tedavisine yonelik biyobelirteg, kit, ilag ve as1 gelistirme ¢aligsmalari,

¥v" Mevcut bir ilacin bagka bir hastaligin tedavisi igin kullanilabilirligini aragtiran

“ilag repozisyonu” ¢alismalari,
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v" Klinikte kullanilabilecek aday biyobelirtegler ile yeni tedavilerin etkinligini
analiz etmeye yonelik ¢alismalar,

v" Onleyici miidahaleler i¢in popiilasyonu smiflandirarak hastaligin baslamasini
geciktirmeye ya da ilerlemesini yavaslatmaya yonelik ¢alismalar,

v Hastalk ©6nleme tedavilerinden faydalanabilecek potansiyel hasta
popiilasyonunun tanimlanmasina yonelik ¢alismalar,

¥v" Daha etkili ve yenilik¢i tedavi yontemleri gelistirmeye yonelik ¢alismalar,

v" Klinik ¢aligmalara yeni bir anlayis kazandirabilecek nitelikteki diger ¢alismalar
oncelikli olarak gerceklestirilecektir.

Proje ¢agrist kapsaminda ¢esitli kurum ya da merkezlerden toplam 54 hastalik i¢in
toplamda 3.660 biyolojik 6rnek ile is birligi projesine katilim saglanacagina iliskin bagvuru
alinmistir. Bu ¢agr1 kapsaminda ALS, SMA, DMD ve MS igin toplam 7 kurumdan 435
ornekle katilim saglanacagma iliskin basvuru yapilmistir. TUSEB, proje amaclari
dogrultusunda “Ilag Gelistirme Alaninda Uygulamali Proje Isbirligi Cagris1”, “Tam Kiti
Alanida Uygulamali Proje Isbirligi Cagrisi” ve “Tibbi Cihaz ve Biyomalzeme Alaninda
Uygulamal1 Proje Isbirligi Cagris1” basliklarinda ii¢ yeni proje ¢agris1 daha agnustir.

2.7.3.2 TUBITAK Tarafindan Yiiriitiilen Calismalar

Nadir hastaliklar kapsaminda TUBITAK tarafindan ¢agriya ¢ikilan TUBITAK 1511
Oncelikli Alanlar Arastirma Teknoloji Gelistirme ve Yenilik Projeleri Destekleme Programi
ile birlikte 1003-Oncelikli Alanlar Ar-Ge Projeleri Destekleme Programi kapsaminda
sirastyla 2014 yili Epidemiyolojik Calismalar Cagrisi, 2015 yili Primer immiin Yetmezlik
Cagris1 ve 2018 yil1 Nadir Hastaliklar Cagris1 ve Avrupa Birligi ile ortak yiiriitiilen projeler
yer almaktadir. Ayrica TUBITAK Marmara Arastirma Merkezi (MAM) biinyesinde endiistri
is birligi ile nadir hastaliklarin dogum 6ncesi tanisina yonelik molekiiler tabanlt NonInvasive

Prenatal Test (NIPT) gelistirilmesine yonelik proje hazirhg yapilmigtir®®’.

2.8. Nadir Hastahklar Hakkinda Bilgi Diizeyi ve Farkindalik

Nadir hastaliklar alaninda hekimlerin ve saglik uzmanlarinin egitimi ile iyi uygulama
orneklerinin gelistirilmesi ve paylasimi yiiksek dncelige sahiptir. Zamaninda ve dogru tani,
kaliteli tedavi/bakim i¢in ana belirleyicilerdendir. Ancak, mevcut hastaliklar s6z konusu
oldugunda bu hastaliklarin nedenlerine iligskin bilgi yetersizligi, hekimlerin kariyerleri

siiresince bu hastaliklarla karsilasma olasiliginin diisiik olmasi, dogru tani ile kaliteli

265 Tiirkiye Bilimsel ve Teknolojik Arastirma Kurumu Baskanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 30.09.2019
tarihli ve 181642 sayili cevabi yazi.
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tedavi/bakimin Ontindeki en o6nemli engellerdendir. Bu konudaki bilgi eksikliginin
giderilmesi icin ihtiya¢ duyulan egitim faaliyeti sadece klinik kapasiteyi degil ayn1 zamanda
hastalarla iletisim kurma becerisini de ilgilendirmektedir. Teshis siirecinin uzunlugu ve
birgok farkli hekimin ziyaret edilmesi, bu siirecte hastalara ve hasta yakinlarina tibbi, fiziksel
ve zihinsel olarak yiik getirmekte, siirec i¢erisinde yasanan hayal kiriklig1, umutsuzluk, stres,
anksiyete ve duygusal travmalar ailelerin hekimler ve diger saglik ¢alisanlariyla iligkilerini
olumsuz yonde etkilemektedir. Bu sebeple, saglik profesyonellerinin egitimi i¢in tip egitimi
ve uzmanlik egitim programlarinda uygun egitimlerin planlanmas1 ve uygulanmasi; tani,
tedavi ve bakim kalitesinin artirilmasi, tedavi siirecinde hasta ve hasta yaki ile saglik
profesyonelleri arasindaki is birliginin gelistirilmesi i¢in 6nemlidir.

Tani, tedavi ve bakim kalitesinin oniindeki bir diger engel de, hastalarin ve hasta
yakinlarinin hastaliga ve tedavi siirecine iliskin bilgi eksiklikleridir. Aileler ve bakim hizmeti
verenlerin bilgi eksikligine bagl olarak yasamakta olduklari belirsizligi ortadan kaldirmaya
yonelik bir¢ok hekim ve saglik kurulusuna yonelmekte bununla birlikte internet ortaminda
dogrulugu teyit edilmemis bilgi kaynagina erisim saglamaktadir. Bu durum aile ve bakim
hizmeti verenlerin hastalik siirecini yOonetmelerinin  6niinde 6nemli bir engel
olusturmaktadir.

Saglik profesyonellerinin bilgi diizeyinin gelistirilmesi ve farkindaliklarinin
artirllmasiin yani sira nadir hastaliklarla daha iyi basa ¢ikabilmek i¢in dogrudan etkilenen
kisilerin (ve yakinlarinin) diger etkilenenler tarafindan desteklenmesi, kamuoyunun
farkindaliklarinin artirnllmasina iligkin hasta orgiitlerinin/derneklerinin olusturulmas tesvik
edilmelidir.

Genel olarak nadir hastaliklarla ilgili toplumsal farkindalik diizeyinin artirilmasi
amaciyla diinya genelinde 29 Subat Diinya Nadir Hastaliklar Giinii (Subat aymin son haftas1)
farkindalik gilinii/haftasi olarak kutlanmaktadir. Bu kapsamda politika yapicilarin, kamu
otoritelerinin, sektdr temsilcilerinin, arastirmacilarin, saglik c¢alisanlarinin, hasta ve
yakinlarimin nadir hastaliklar konusunda bilincinin artirilmasi amaciyla ¢esitli etkinlikler ve
programlar diizenlenmektedir. 2019 yili igerisinde Saglik Bakanligi sosyal medya
hesaplarindan ALS ve MS hastaliklar1 konusunda toplumda farkindalik olusturmak amaci
ile 4 (dort) gorsel paylasilmis ve toplamda 377.012 kisiye erisim saglanmistir.

Ulkemizdeki durum degerlendirildiginde; hasta ve yakilarma, saglik
profesyonellerine ve topluma yonelik egitim ve farkindalik ¢alismalar: kamu kurumlari ve
ilgili STK’lar tarafindan yiiriitiilmektedir. Ornegin; Tiirkiye Ulusal Allerji ve Klinik

Immiinoloji Dernegi tarafindan; Herediter Anjioddem hastaligma yonelik Hasta Egitim Seti,
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Doktor Egitim Setleri hazirlanmasi, egitim toplantilart diizenlenmesi gibi faaliyetler
gergeklestirilmektedir. Tirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi tarafindan; ailelere yonelik

hastaliklara iliskin bilgilendirme rehberleri (http://cnd.org.tr/aileler-icin.php), hekimlere

yonelik Noromuskiiler Hastaliklar Tedavi Rehberi,
(https://www.noroloji.org.tr/menu/74/noromuskuler-hastaliklar) hazirlanmasi gibi
calismalar gerceklestirilmektedir. Cocuk Beslenme ve Metabolizma Dernegi tarafindan;
hekimlere yonelik Gaucher Okulu Bilimsel Egitim Toplantisi, Cocuk Endokrin ve Diyabet
Dernegi tarafindan; Okulda Diyabet projesi cocukluk ¢agi Tip 1 diyabet egitim ve

farkindalik kamplari (http://www.cocukendokrindiyabet.org/uzman_gorusleri/21)
diizenlenmektedir.

Genel olarak degerlendirildiginde, iilkemizde nadir hastaliklara iliskin STK’larin
sayilar1 her gegen giin artmaktadir. Bu dernekler, nadir hastaliklar alaninda toplumsal biling
ve farkindalik diizeyinin artirilmasi, hasta ve hasta yakinlari ile iletisimin saglanmasi gibi
onemli roller iistlenmektedir. Kistik Fibrozis Aile Yardimlagsma ve Dayanisma Dernegi
(KIFDER), PKU Aile Dernegi, Albinizm Dernegi, SMA Hastalig1 ile Miicadele Dernegi,
Sistinozis Hastalar1 Dernegi, NCL Hastalig1 ile Miicadele ve Dayanisma Dernegi, MPS-LH
Dernegi, Pulmoner Hipertansiyon ve Skleroderma Hasta Dernegi ve Yiiziimle Mutluyum
Dernegi bir araya gelerek Tiirkiye’de ve Diinya’da bilinmeyen nadir yasamlara dikkat
¢cekmek, sorunlara akilei, pratik, kalict ¢oziimler iiretmek ve bu ¢6ziimlerin hayata

gecirilmesini saglamak amaci ile Nadir Hastaliklar Agini kurmuslardir?®.

2.9. Saghk Hizmetlerine Erisimde Yasanan Sorunlar

Ulkemizde saglik hakkmin ve saglik hizmetleri konusunda temel yiikiimliiliiklerin
yerine getirilmesi, koruyucu, tedavi ve rehabilite edici tiim saglik hizmetlerinin saglanmasi
Saglik Bakanliginin uhdesindedir. Bakanlik bu hizmetlerin sunumunda ayrim gozetmeksizin
biitiin vatandaslarimiza esit erisim imkani1 sunmakla yiikiimliidir. Bu ylikiimliliigiin yerine
getirilmesinde mutat saglik hizmetlerin disinda  kalan alanlarda aksamalar
yasanabilmektedir. Bu konudaki en 6nemli alan nadir hastaliklarin 6zgilinliigiinden kaynakli
olarak tiim diinya iilkelerinde oldugu gibi, iilkemizde de saglik hizmet sunumunda yasanan
sorunlardir.

Nadir hastaliklarla ilgili en O6nemli sorun bu hastaliklarin teshisi siirecinde

yasanmaktadir. Glinlimiizde sayisi1 7.000’in {izerinde olan nadir hastaliklara her gegen giin

266 Nadir Hastaliklar Agi, http://www.nadirhastaliklaragi.org.tr/kurucu-uyeler, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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yeni hastaliklarin eklenmekte oldugu g6z Oniine alindiginda, biiyiik ¢cogunlugu genetik
gecisli olan nadir hastaliklarin teshisinin belirlenmesi asamasinda pek ¢ok kez tanilar bir
kerede konulamamaktadir. Tan1 konulmasi agamasindaki gecikmeler, saglik kaynaklarinin
israfi ile birlikte, hastaya dogru teshis konulamadig i¢in tedavide gecikmeklere ve zaman
kaybina neden olmaktadir. Bununla birlikte yasanan diger sorunlar asagida belirtilmistir.

¥ Nadir hastaliklara iliskin epidemiyolojik bilgi yetersizligi,

¥" Nadir hastaliklarin tan1 alamamasi ya da tan1 alma siirecinin uzun olmasi ve gok
az sayida hastaligin (yaklasik %5) tedavi protokoliiniin bulunmasi,

v" Tanida 6nemli yeri olan genetik testlere ait spesifik SUT kodu bulunmamasi,

v" Saglik hizmetleri alaninda galisanlarin nadir hastalik konusunda farkindalik ve
tecriibelerinin yetersiz olmasi nedeniyle hastanin tan1 alma siirecinin uzamasi ve bdylece var
olan tedaviye erisimin gecikmesi,

v" Ulusal nadir hastaliklar politikasinin ve stratejilerinin olusturulmamasina bagh
olarak hizmetin sistematik, organize ve esgiidiimlii olarak verilebilecegi model eksikligi,

v" Ulkemizde bu hastaliklara 6zgii ulusal kayit sisteminin bulunmamasindan
kaynakli olarak ililkemiz 6zelinde hastalik yiikiinlin belirlenememesi ve buna bagli olarak
planlamalarin yapilamamasi,

v" Tedaviye yonelik ilaglarin yetersizligi ve tedavi maliyetinin ¢ok yiiksek olmast,

v" Hastalarin tam ve tedaviye yonelik ¢oziim arayislari nedeniyle birgok hekim ve
saglik kurulugunu ziyaret etmeleri, hasta ve hasta yakini ile birlikte saglik profesyoneli ve
saglik hizmet sunucularina yiik olugturmasi,

¥" Nadir hastaliklar konusunda bilgi birikiminin saglanacagi, yenilik¢i bilginin
uretilecegi, hasta kayitlarinin tutulacagi, hastalarin tan1 ve tedavi amacli yonlendirilebilecegi
“nadir hastaliklarda uzmanlasmis merkez” tanimlamasinin ve yetkilendirmesinin
bulunmamasi,

v SMA, DMD gibi genetik gegisi kanitlanmig bir nadir hastalik indeks olgusu
saptanan ailelere gerekli genetik danigmanlik hizmetinin sistematik olarak verilememesi,

v" Tedavisi bilinen nadir hastaliklar1 erken safhada tespit etmek igin gerekli
yenidogan ve evlilik 6ncesi taramalarin yapilmamasi,

¥" Nadir hastaliklara iliskin rapor yazdirma ve yenileme siireglerinde pek ¢ok
bransin i¢inde oldugu saglik kurullari tarafindan rapor ¢ikarilmasi, rapor siirelerinin kisa

olmasi, hastalarin siirekli yer degistirmesi ile maddi ve manevi agidan yipranmas,
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¥v" Cihaz temini igin gerekli olan uyku testinin ¢ocuklarda yasa bagli olarak sorun
olusturmasi, cihazin temin edilememesi durumunda ise hastalara trakeostomi yapilmasi ve
trakeostomili hastalarda aspiratdr ve ventilator kullanilmasinin gerekmesi®®’,

v"  ALS hastaliginda kullanilan diisiik kaliteli cihazlar nedeniyle hastalarin yogun
bakima yatis sikliklarmin artmasi ve ikinci el solunum cihazlarindan kaynaklanan
enfeksiyonlarin daha fazla ve daha uzun siireli hastane yatislarina neden olmas12%,

¥v" Hastalarin bakimi ve tedavisinde kullanilan ve SGK tarafindan ddenen tutarin
sabit oldugu tibbi malzemeler serbest piyasadan temin edildigi i¢in, hastalarin daha uygun
fiyatli ve daha diisiik kalitedeki malzemelere yonelmesi neticesinde hasta alt bezi, idrar
sondasi, katater gibi malzemeleri kullanan hastalarda idrar yolu enfeksiyonu, bobrek
yetmezligi, basi1 yaralar1 gibi komplikasyonlarin ortaya ¢ikmast ve bu komplikasyonlara
bagli olarak diger saglik problemlerinin ortaya ¢ikmasi ve bdylece tedavi maliyetlerinin
artma51,269

v Ozel donanima sahip araglarla mobilizasyonun saglanmasi gerektigi raporlanan
hastalarin saglik tesislerine muayene ve tetkik amacli ulagimlarinda sorunlar yaganmasi,

v" Genisletilmis bagisiklama programi kapsaminda yer alan asilar ile ilgili dogru
bilgiye erisimlerde yasanan sorunlar ve bilimsel verilere direng gosterilmesi ile SSPE gibi
asilamayla Onlenebilen nadir hastaliklarin giderek goriilme sikliklarmin artma riskinin
olmasi,

v Ulkemizde, déviz kurundaki degisim nedeniyle hem ilag ve tibbi malzeme
iretiminde hem de bahsi gegen iirlinlere erisimde zorluklar yasanmaktadir. Yeni nesil
ilaglarin ve tibbi malzemelerin ¢ogunlugunun yiiksek teknoloji ile iiretilmesi ve bu
teknolojinin yurt digindan temin ediliyor olmasi yiiksek maliyetlere neden olmakta ve bu
durum driinlere yapilan toplam harcamayi artirmaktadir. Boylece firiinlerin ilkemiz
piyasasinda bulunma siklig1 azalmakta ve hastalarin {iriinlere erisimi de sinirlanmaktadir.
Yukarida siralanan sorunlara ek olarak erken taranabilen ve erken dénemde tani konulabilen

nadir hastaliklarin tespitinde de sorunlar yasanmaktadir. Bu sorunlar;

267 Sadik Mehmet Ciftgi’nin 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
268 Dr. Alper Thsan Kaya’min 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
269 Prof. Dr. Cevval Ulman’in 17 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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Taramada pozitif sonu¢ alinmasina ragmen ailelerin verdigi iletisim
bilgilerinin yetersiz olmasi ve/veya ailelerin goriismeye gelmeyi reddetmesi
sebebiyle hastaya ulasilamamasi,

Bebeklerin ilgili uzmanlara yonlendirilmesindeki giigliikler,

Aile hekimligi bilgi sistemi ve saglik kurum/kurulus bilgi sistemlerinin NTP
web uygulamasi ile entegre olmamasi neticesinde bebeklerin ilgili birimlere
yonlendirilmesinde gecikmeler ve hastanin takibinde sorunlar yasanmas,
Her ilde ilgili klinik bulunmamasi sebebiyle bebeklerin ileri tetkik, tedavi ve
takipleri i¢in il disindaki kliniklere gdtiiriilmesi zorunlulugu, bu durumda
bebeklerin tan1 ve tedavilerinde gecikmeler yasanmasi,

Dogrulama testlerinin 6nemli boliimiiniin {ilkemizde yapilmamasi ya da
yapilanlarin bir boliimiiniin geri 6deme kapsaminda olmamasi,

Tarama sonrasi yatirilmasi planlanan hastalar i¢in yeterli yatak kapasitesinin

bulunmamasidir.
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UCUNCU BOLUM
ALS, SMA, DMD, MS VE DiGER TEDAVIiSi BILINMEYEN HASTALIKLARDAN
ETKILENMIS HASTA VE HASTA YAKINLARINA SUNULAN BAKIM VE
SOSYAL DESTEK HiZMETLERI, EGITiM VE OGRETIM HiZMETLERI iLE
CALISMA HAYATINA YONELIK HIZMETLERDE MEVCUT DURUM VE
SORUNLAR

Nadir goriilen hastaliklarin 6nemli bir bolimiiniin hasta yasamin tehdit edecek
derecede agir ve kronik hastaliklar oldugu, yasamin erken doneminde ortaya ¢iktigi, her bes
hastadan birinde kronik agr1 oldugu, yaklasik yarisinda en az bir motor, duyu ya da zihinsel
yetersizlik bulundugu ve her ii¢ vakadan birinde 6zerkligi azaltan bir yetersizlige yol actig1
bilinmektedir. Ulkemizde engelli haklar1 uluslararas: sézlesmeler ve basta Anayasa olmak
iizere ulusal mevzuat ile giivence altina alinmaktadir. 5378 sayili Engelliler Hakkinda
Kanun’da engelli; fiziksel, zihinsel, ruhsal ve duyusal yetilerinde g¢esitli diizeyde
kayiplarindan dolay1 topluma diger bireyler ile birlikte esit kosullarda tam ve etkin katilimini
kisitlayan tutum ve g¢evre kosullarindan etkilenen birey olarak tanimlanmaktadir. Engelli
haklarindan yararlanmak amaciyla Saglik Bakanligi tarafindan yetkilendirilmis heyetler
tarafindan diizenlenen engelliler i¢in saglik kurulu raporu; kisilerin engellilik durumlarini,
engel gruplarini, engellilik ¢esit ve derecelerini degerlendiren temel belge niteligi
tasimaktadir.

Engellilik durumu belirlenen ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi
bilinmeyen nadir hastaliklara sahip bireyler iilke genelinde engelli bireylere sunulan
hizmetlerden yararlanabilmektedir. Raporun bu boliimiinde s6z konusu hastaliklara sahip
engelli birey ve ailelerinin toplumsal hayata katilimlarina iliskin sunulan bakim ve sosyal
destek hizmetleri, egitim ve 6gretim hizmetleri ile calisma hayatina iligkin diizenlemeler yer
almaktadir. Bu alanlara yonelik bilgiler, iilkemizdeki mevcut durum ve yaganan sorunlar
¢ergevesinde sunulmaktadir.

Oncelikli olarak engellilik konusunda genel bilgiler esliginde engelli bireylere
yonelik bakim ve sosyal destek hizmetleri anlatilmaktadir. Ulkemizde engelli bireylere
yonelik bakim ve sosyal destek hizmetleri kapsaminda yiiriitiilen politikalarda ve
stratejilerde engellilerin ailelerinin yanindan ve sosyal g¢evrelerinden uzaklagtirilmadan
bakimina 6ncelik verilmesinin 6nemi yer almaktadir. Bununla birlikte evde bakimi miimkiin

olmayan engellilere de kurum bakimi segenegi sunulmaktadir. Evde bakima destek hizmeti,
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stirekli bakim ve rehabilitasyon hizmetleri, resmi yatili bakim ve rehabilitasyon merkezleri,
engelsiz yagsam merkezleri, umut evleri, gegici ve misafir olarak bakim hizmeti, 6zel bakim
merkezleri, glindiizlii bakim ve rehabilitasyon merkezleri ile gérme engelliler rehabilitasyon
merkezi engelli bireylere sunulan bakim hizmet modelleri ¢ergevesinde anlatilmaktadir.
Sosyal destek hizmetleri kisminda ise sosyal yardimlar, erisilebilirlik ve engelli bireylere
yonelik diger hizmetlere iliskin bilgiler sunulmaktadir.

Bununla birlikte engelli bireylere yonelik iilkemizin 06zel egitim politikalari
dogrultusunda egitim ve dgretime iligskin sunulan hizmetler agiklanmaktadir. Engelliler i¢in
saglik kurulu raporu dogrultusunda yapilan egitsel degerlendirme ve tanilama sonrasinda
tan1 alan bireyler, uygun egitim ortamina yerlestirilerek, alinan egitim tedbirleri ile egitim
hayatlar1 zorunlu 6gretimi kapsayacak sekilde diizenlenmektedir. Ayrica, egitim ve dgretim
hizmetlerinde yasanan aksakliklar okul binalarma erisim, farkindalik ¢aligmalari, alan
uzmani Ogretmen istihdami ve denetim faaliyetleri bagliklari altinda toplanarak ele
alinmaktadir.

Engelli bireylerin toplumsal yasama katiliminda en biiyiik miicadeleyi verdikleri
alanlardan birinin istihdam olmasi nedeniyle “Hasta ve Hasta Yakinlarinin Calisma Hayat1”
basgligi altinda bu alanla ilgili mevcut duruma ve yasanan sorunlara deginilmektedir.
Engellilik alanindaki istihdam politikalar1 ve programlart dogrultusunda; kota ve kota-ceza
yontemi, destekli istihdam yontemi, korumali istihdam yontemi, aktif isgiicii hizmetleri,
igsizlik sigortasi, engellilere emeklilik siire¢lerinde sunulan hizmetlerin usul ve esaslar ile

engelli istihdam1 kapsaminda engelli yakinlarina saglanan haklar ele alinmaktadir.

3.1. Bakim ve Sosyal Destek Hizmetleri

ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi bilinmeyen diger nadir
hastaliklara sahip bireylerin ve ailelerinin saglik hizmetleriyle birlikte bakim ve sosyal
destek hizmetleri gibi diger hizmetlere de gereksinimleri bulunmaktadir. Meclis Aragtirmast
Komisyonu Raporu’nun ikinci boliimiinde saglik hizmetleri ile ilgili hususlar baglaminda
nadir hastaliklara sahip bireylere sunulan tedavi ve bakim hizmetleri, evde bakim/saglik
hizmetleri, palyatif bakim hizmetleri gibi hizmetlere iliskin bilgiler aktarilmaktadir. Bu
bolimde ise Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi (ACSHB) tarafindan engelli
bireylere sunulan bakim hizmetlerine ve raporun diger ana basliklarinda yer alan ana
hizmetlerin yanisira ilgili kurumlar tarafindan sunulmakta olan destek hizmetlerine yonelik

bilgiler de yer almaktadir.
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Engellilik durumu; bireyin engelliligini ve engellilikten kaynaklanan &zel
ihtiyaclarint belirleyen derecelendirmeler, siniflandirmalar ve tanilamalarla uluslararasi
temel yontemler esas alinarak tespit edilmektedir. Engelliler i¢in saghk kurulu raporu
kisilerin engellilik durumlarini, engel gruplarii, engellilik ¢esit ve derecelerini
degerlendiren Saglik Bakanlig: tarafindan yetkilendirilmis heyetler tarafindan diizenlenen
bir belge olup engelli haklarindan yararlanmak i¢in temel belge niteligindedir. ALS, SMA,
DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi bilinmeyen nadir hastaliklara sahip bireyler
engellilik durumuna bagl olarak engelli bireylere verilmekte olan hak ve hizmetlerden
yararlanmaktadir. 2011 Niifus ve Konut Arastirmasi sonuglarina gore, en az bir engeli olan
(3 ve daha yukar yas) niifusun orani %6,9 (4.876.000 kisi)’dur. Erkeklerde %5.,9 olan bu
oran kadinlarda %°7,9’dur. Engelli bireylerin sayisinin idari kayitlar {izerinden tespiti
iilkemiz ve 6zellikle engellilere yonelik politika gelistiren kurumlar agisindan biiyiik 6nem
arz etmektedir. Ulusal Engelli Veri Tabani, I. 100 Giinliik icraat Programi kapsaminda
Bakanlik biinyesinde Saglik Bakanliginin yetkili hastanelerinden verilen ve elektronik
ortamda veri tabanina aktarilan Engelli Saglik Kurulu Raporlari ile Aile, Calisma ve Sosyal
Hizmetler Bakanlig1 veri tabaninda yer alan kayitlar birlestirilerek olusturulmustur. Ulusal
Engelli Veri Tabaninda kayitli ve hayatta olan engelli sayisi; 1.396.263’1 erkek, 1.077.628°1
kadin olmak tizere 2.473.891°dir. Agir engeli olan kisi sayis1 707.735°tir. Engelli Saglk
Kurulu Raporu almak icin yetkili hastanelere basvurmamis ve hizmet almak icin devletle
temasa ge¢menmis bireyleri kapsamamaktadir?’°,

Ulkemizde engelliler politikasini yansitan yasal diizenlemelere baktigimizda basta
Anayasa olmak {izere i¢ mevzuati ve imzaladig uluslararasi sdzlesmelerle egitim, saglik,
istthdam, sosyal giivenlik ve toplumsal hayata tam katilima yonelik alanlarda engellilerin
haklarinin giivence altina alindigi goriilmektedir.

Ulkemizde 01.07.2005 tarihli ve 5378 sayili Engelliler Hakkinda Kanunun
c¢ikarilmasi ile birlikte engellilik alaninda 6nemli gelismeler olmustur. Engelliler Hakkinda
Kanun, dogrudan ve dolayli ayrimcilik dahil olmak iizere engellilige dayali her tiirlii
ayrimciligl yasaklamakta, esitligi saglamak ve ayrimciligi ortadan kaldirmak iizere
engellilere yonelik makul diizenlemelerin yapilmasi i¢in gerekli tedbirler alinmasini talep
etmekte ve engellilerin hak ve dzgiirlikklerden tam ve esit olarak yararlanmasini saglamaya
yonelik alinacak 6zel tedbirlerin  ayrimeilik  olarak  degerlendirilemeyecegini

vurgulamaktadir. Saglik, bakim, istthdam, egitim gibi ana hizmet alanlarinda engelli haklar1

270 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
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konusunda temel esaslar belirlenerek, engelli bireylere yonelik hak ve hizmetlerin
sunulmasina yonelik bazi1 kanunlarda degisiklik yapilmistir.

Anayasa’nin 10 uncu maddesinde yapilan degisiklikle, engelliler i¢in alinacak
tedbirlerin esitlik ilkesine aykir1 sayilamayacag: hitkkmii getirilerek, 2010 yilindan itibaren
engellilere yonelik pozitif ayrimcilik anayasal diizeyde giivence altina alinmaistir.

Engellilerin tim insan hak ve temel Ozgiirliklerinden tam ve esit sekilde
yararlanmasini tesvik ve temin etmek ve insanlik onuruna saygiy1 giiclendirmek amaciyla
Birlesmis Milletler tarafindan 13 Aralik 2006 tarihinde kabul edilen Engellilerin Haklarina
lliskin Sozlesme (EHIS)’ye iilkemiz 2009 yilinda taraf olmustur. Sézlesmenin Ek Ihtiyari
Protokol’iinii ise 28 Eyliil 2009 tarihinde imzalamis ve 26 Mart 2015 tarihinde onaylamustir.
Sozlesme yasama hakki, adalete erisim, bagimsiz yasam ve topluma dahil olma, diisiince ve
ifade 6zgiirliigi, erisilebilirlik, bilgiye erisim, saglik, habilitasyon ve rehabilitasyon, egitim,
istthdam, siyasal ve kamusal yasama katilim gibi tiim insan haklarin1 kapsamina alarak bu
haklarin engelliler agisindan hayata gecirilmesi i¢in alinmasi gereken tedbirleri ortaya
koymakta ve bu tedbirlerin alinmasi konusunda taraf devletleri ylikiimlii kilmaktadir.
Ulkemiz Sézlesmeye taraf olmasimin sonucunda, basta yasal diizenlemeler olmak iizere,
idari uygulamalarini, toplumsal hizmet ve gorevlerini bu anlayis dogrultusunda
degistirmekle ve yliriitmekle yiikiimlidiir. Bu nedenle engellilik alaninda 2005 yilinda
yurtirliige giren Engelliler Hakkinda Kanun ile hedeflenen politika ve diizenlemeler,
S6zlesme’nin bakis agist ve bu Sézlesmeden dogan yiikiimliiliikler dogrultusunda yeniden
sekillendirmis ve gii¢clendirilmistir. 87 Kanun ile 9 Kanun Hiikmiinde Kararnamede yer alan
ve engellileri yaralayict bir nitelik tasiyan “sakat”, “cliriik” ve “6ziirli” ibareleri “engelli”
ibaresi ile degistirilmistir.

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Engelli ve Yashi Hizmetleri Genel
Miidiirliigii Engellilerin Haklarina iliskin S6zlesmenin 33 iincii maddesi geregi S6zlesmenin
kamu kurumlari ve sivil toplum kuruluslari da dahil olmak iizere tiim taraflarca
uygulanmasinin tesvik ve temin edilmesi ile uygulamanin izlenmesi amaciyla belirlenen
odak kurumdur. Bu ¢er¢evede yasalarin, politikalarin, kamu hizmetlerinin ve kaynaklarmin
Sozlesmeye gore uyumlastirilmasina yonelik ¢aligmalart koordine etmekte, ilgili taraflart
bilgilendirici ve bilinglendirici faaliyetler ger¢eklestirmektedir.

Engelli ve Yash Hizmetleri Genel Miidiirliigii tarafindan engellilik alaninda faaliyet
gosteren sivil toplum kuruluslari, ilgili kamu kurumlari, engelli bireyler, aileleri ve
akademisyenlerin katilimiyla diizenlenen STK Bulugmalari toplantilart

gergeklestirilmektedir. flgili kamu kurum ve kuruluslan ile ilgili tiim taraflarla is birligi
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icerisinde gergeklestirilen engelli ve yasl bireylere yonelik calismalarda sivil toplum
kuruluslarmin katilimina ve goriislerine 6nem verilmektedir.

Ulkemizde engellilerin gesitli hak ve hizmetlerden yararlanmalari konusunda temel
belirleyici nitelik tastyan bir belge olan Engelliler i¢in Saglik Kurulu Raporu (ESKR) ile
ilgili var olan siirecin iyilestirilmesi ve kalitesinin artirilmasi amaci ile usul ve esaslarini
degistirmek tizere Saglik Bakanligr ile Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Engelli
ve Yasl Hizmetleri Genel Miidiirliigii (EYHGM) is birligi icerisinde ¢alismalar yapmuistir.
Cocuk ve yetiskinlerin farkli ihtiyaclarinin olmasi gozetilerek iki ayr1 yonetmelik
hazirlanmistir. Cocuklar icin Ozel Gereksinim Degerlendirmesi Hakkinda Yo6netmelik ve
Eriskinler I¢in Engellilik Degerlendirmesi Hakkinda Yonetmelik 20.02.2019 tarihli ve
30692 sayili Resmi Gazete’de yayimlanarak yliriirlige girmistir. Bu yonetmelikler uyarinca
engellilik durumu belirlenen ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi
bilinmeyen nadir hastalilara sahip bireyler iilke genelinde engelli bireylere sunulan
hizmetlerden yararlanabilmektedirler.

3.1.1. Engelli Bireylere Yonelik Bakim Hizmetleri

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi engelli bireylere sunulan bakim
hizmetlerini olusturma, gelistirme ve uygulama yiikiimliiligiinii iistlenmistir. Bu ¢er¢evede
engelli ve yash bireylerimizin saptanmasi, korunmasi, bakim ve rehabilitasyonu ile toplum
icinde bagimsiz olarak yasamasint saglayict hizmetleri planlamak, bu hizmetlerden
yararlanamayacak durumda olan engellilere siirekli bakim saglayacak hizmetleri yiiriitmek,
kurulus agmak ve hizmeti yonlendirmek sorumlulugu ile hareket etmektedir. Bu
sorumlulugun bilincinden hareketle; engelli bireylerin toplumsal yasama uyumlarinin ve
katilimlarimin saglanmasi i¢in bireysel gelisim ve gereksinimlere 6nem verilmekte, dncelikli
olarak sosyal destek hizmet modellerinden yararlandirilmaktadirlar.

Komisyonun 26.06.2019 tarihli 4. Toplantisinda Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler
Bakanligi Engelli ve Yashi Hizmetleri Genel Miudirligi (EYHGM) Engelli Bakim
Hizmetleri Dairesi Baskani Hulusi YILDIRIM’in sunumlarinda belirttigi iizere engelli
bireylere bakim hizmetlerinde yiiriitillen politikalar ve stratejilerde engellilerin ailesi
yaninda, ¢evresinden koparmadan bakimina oncelik verilmektedir. Bununla birlikte evde
bakimi miimkiin olmayan engellilere kurum bakimi segenegi de sunularak hizmet modelleri
farklilastirilmaktadir. Bu kapsamda sunulan hizmet modelleri sunlardir:

Evde Bakima Destek Hizmeti

2010 yilinda yapilan yasal diizenleme neticesinde, engelli bakim hizmetleri alaninda

yeni bir hizmet modeli olan “evde bakima destek hizmeti” i¢in gerekli diizenlemeler
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yaptlmistir. Bu hizmet modeli ile evinde bakilan ancak evde bakim iicreti veya kurumsal
bakim hizmeti gibi hizmetlerden yararlanmayan bakima ihtiyact olan engellinin, talep
edilmesi halinde kuruluslardan gorevlendirilecek bakici personel tarafindan evinde bakimi
saglanabilmektedir. Halen bu hizmetten 90 engelli birey yararlanmaktadir.

Siirekli Bakim ve Rehabilitasyon Hizmetleri

Ailesi olmayan veya ailesi yaninda bakimi saglanamayan engelli bireylere, yatili
resmi ve 6zel bakim merkezlerinde bakim ve rehabilitasyon hizmeti verilmektedir.

Resmi Yatih Bakim ve Rehabilitasyon Merkezleri

Bedensel, zihinsel ve ruhsal engelleri nedeni ile yasam gereklerine uyamama
durumunda olan engelli bireylerin herhangi bir gelirinin olup olmamasina bakilmaksizin bu
merkezlerden {icretsiz olarak bakim hizmeti almaktadir. Bakim hizmetinin yaninda
rehabilitasyon hizmetleri de sunulmaktadir.

Engelsiz Yasam Merkezleri

Engelli bireylere hizmet sunan resmi bakim ve rehabilitasyon merkezlerinin fiziki
sartlarmin iyilestirilmesi hedeflenerek, 2006 yilindan itibaren bakima muhtag¢ engelli
bireylerin ihtiyag duydugu bakim hizmetlerinin kalitesinin artirilmasina iligskin esaslar1 ve
standartlar1 belirleme ve uygulama konusunda galismalar yogunlastirilmistir. Bu hedef
dogrultusunda “Engelsiz Yasam Merkezi Projesi” gelistirilmis ve yayginlastirilmasi
planlanmistir. Bu projeye gore insa edilen bakim ve rehabilitasyon merkezlerinde; engelli
bireylerin, iicer kisilik 4 yatak odasi, oturma odasi, mutfak, yemekhane, banyo, tuvalet ve
personel odasi bolimlerinden olusan; toplam dokuz kisilik; 280 metre karelik, miistakil, tek
katli ve bahgeli evlerde bakimlari saglanmaktadir. Ayrica engelsiz yasam merkezi projesi
dahilinde insa edilen idare binasinda, engelli bireylerin rehabilitasyonu igin gerekli olan
bireysel ve grup ¢alismasi odalari, is-ugrast odalari, fizik tedavi salonu, hidroterapi havuzu
gibi birimler bulunmaktadir. Bu birimler araciligi ile engelli bireylerin var olan
yeteneklerinin gelistirilmesine ve sosyal hayata uyumuna yonelik ¢alismalar yapilmaktadir.

Umut Evleri

Ailesi yaninda bakimi miimkiin olmayan engelli bireylere siirekli bakim
hizmetlerinin sunuldugu bakim ve rehabilitasyon merkezlerinde toplu yasamin getirdigi
olumsuzluklar olabilmektedir. Bu olumsuzluklarin en 6nemlisi ¢ok sayida engelli bireyin bir
arada bulunmasindan dolay1 toplumsal hayata katilimda zorluk yasanmasidir. Bu nedenlerle
engelli bireylerin kii¢iik gruplar halinde bir apartman dairesinde veya miistakil bir evde diger
komgulart ile birlikte yasamalarini siirdiirmesinin daha yararli olacagi ongoriisii ile Bakim

ve Rehabilitasyon Merkezlerinde bakilmakta olan engelli bireylerden durumlart uygun
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olanlarin, kuruluslarin ek {initesi konumunda olacak “Umut Evi” olarak isimlendirilen
evlerde, toplum yasamina aktif katilimlarin saglanarak, bakimlarmin gergeklestirilmesi
hedeflenmistir. 2008 yilinda ilk Umut Evi Izmir ilinde agilmustir. Halihazirda 149 Umut Evi
bulunmaktadir.

Zihinsel, bedensel ve ruhsal engelli bireylere hizmet sunan yatili bakim
merkezlerinden halen 7.040 engelli birey yararlanmaktadir.

Gegcici ve Misafir Olarak Bakim Hizmeti

Engellilerin Bakimi Rehabilitasyonu ve Aile Danismanligi Hizmetlerine Dair
Yonetmelik kapsaminda, ailesinin yaninda bakilan engelli bireylerin ihtiya¢ duyulmasi
halinde, Aile, Caligma ve Sosyal Hizmetler Bakanligina bagli resmi bakim merkezlerinde
gecici ve misafir olarak bakimlar1 saglanabilmektedir. Buna gore, bir engelli bir yil i¢inde
en fazla otuz giin gegici ve misafir olarak merkezlerde kalabilmektedirler. Halen 241 engelli
birey bu hizmetten yararlanmaktadir.

Ozel Bakim Merkezleri

Bakima ihtiyaci olan engelli bireylere sahislar tarafindan agilan ve Aile, Calisma ve
Sosyal Hizmetler il Miidiirliikleri tarafindan denetlenen &zel bakim merkezlerinde bakim
hizmeti sunulmaktadir.

Bu hizmet i¢in 6zel bakim merkezlerine 24 saatlik yatili bakim hizmeti i¢in 3.775.92
TL 6deme yapilmaktadir. Halen 252 6zel bakim merkezinde 189.999.engelli birey bakim
hizmeti almaktadir.

Giindiizlii Bakim ve Rehabilitasyon Merkezleri

Glindiizli hizmet veren resmi kuruluslarda sunulan bakim hizmeti ile engelli bireye
sahip ailelerin rahatlatilmasi hedeflenmistir. Bu kuruluslardaki hizmetler yeniden
diizenlenerek agirlikli olarak grup ¢alismasi yapilmasi planlanmistir. Bu merkezlerde hafta
i¢i mesai saatlerinde, yarim veya tam gilin bakim hizmeti sunulmaktadir.

Bu hizmetin sunumu ile engelli bireye sahip ailelerin ve ozellikle engellilerin
annelerinin rahatlatilmasi, kendilerine zaman ayirmalarinin saglanmasi ve engelli bireyin
daha uzun siire kurulus hizmetlerinden yararlandirilmasi saglanmistir. Bu giin itibariyla
giindiizlii bakim hizmeti veren iilke genelinde 10, giindiizlii yatilt hizmet veren 42 kurulusta
601 engelliye giindiizlii bakim hizmeti sunulmaktadir.

Giindiizli bakim merkezlerinde ailesi yaninda bakilan engelli ¢cocuklar evlerinden
Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligina ait servislerle alinmakta ve giindiizlii bakim
merkezlerine getirilmektedir. Merkeze gelen engelli c¢ocuklar engel gruplarina,

cinsiyetlerine ve yas gruplarna gore olusturulmus olan etkinlik salonlarinda, merkezde
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bulunan ek ders iicreti karsiliginda ¢alisan usta ogreticiler ve merkezde bulunan meslek
elemanlart ve saglik personellerinin refakatinde ¢esitli aktivitelerle gilinlik yasam
programlar1 uygulanmaktadir.

Ayrica, el becerilerinin gelistirilmesi amaciyla halk egitim midiirliikleri tarafindan
gorevlendirilen usta dgreticiler yardimu ile ¢alismalar yiirtitiilmektedir.

Yine merkeze gelen engelli gocuklar sportif faaliyetlere yonelik aktivitelerde
bulunmak iizere beden egitimi 6gretmenleri marifeti ile calismalar yiiriitiilmektedir.

Merkezde bulunan personel araciligi ile engelli ¢ocuklarla 6z bakim becerisi ve
akademik becerilerinin gelistirilmesi amaciyla caligmalar yiiriitilmektedir.

Bunun yaninda tarimsal rehabilitasyon, is ugrasi atolyeleri, miizik atdlyesi, resim
atolyesi ¢aligsmalar1 da bu ¢ocuklarimiz tarafindan yapilabilmektedir.

Giin iginde bu faaliyetlerin yan1 sira engelliler; tiyatro, miizik, halk oyunlari, drama,
ebru gibi caligmalar ile fiziksel rehabilitasyonu amaciyla hidroterapi imkéanlarindan
yararlandirilmaktadir. Giindiizli hizmetlerin verildigi bu merkezlerde kurulusun fiziksel ve
personel imkanlari ¢ergevesinde asagidaki hizmetler verilmektedir.

v" Bireysel Beceri Egitimi
Oz Bakim Beceri Egitimi
Sosyal Beceri Egitimi
Bireysel Egitim
Drama Calismalar1
Psiko-sosyal Caligmalar
Fizyoterapi ve Saglik Takibi
Hidroterapi
Hipoterapi (Atla Terapi)

El-isi Atdlyesi Calismalari, Galos Atolyesi, Uygulama Mutfagi
Beden Egitimi ve Egzersiz Calismalari

Tarimla ve Hayvanla Rehabilitasyon Calismalart

Miizik Egitimi

Halk Oyunu Caligmalari

Okuma-Yazma/Destek Egitimi

Sosyal Etkinlikler, Gezi ve Piknik faaliyetleri

Tiyatro Calismalari

Is Ugras1 Atolye Calismalari, Sergi Caligmalari

AN NI NN Y U U N N N T N N U N NN

Istihdama Y@&nelik Beceri Egitimleri
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Aile Egitimleri, Aile Danigmanlig1 Hizmeti
Spor Hizmetleri ve Spor Kuliibii Caligmalari

Ulasim Hizmeti

AN N NN

Yemek Hizmeti

Gorme Engelliler Rehabilitasyon Merkezi

Gorme engelli bireylere (15 yas ve iizerinde) donemler halinde egitsel, sosyal ve
mesleki rehabilitasyon programlarinin uygulandigi gérme engelli bireyin sosyal hayata tam
katilimini saglamay1 amaglayan yatili merkezlerdir.

Ankara Yenimahalle Gérme Engelliler Rehabilitasyon Merkezi ve Istanbul Gérme
Engelliler Rehabilitasyon Merkezlerinde goérme engellilere donemler halinde (Subat-
Temmuz, Eyliil-Subat) rehabilitasyon programlari uygulanmaktadir.

Engelli Bakim Hizmetlerine Yonelik Sorunlar

ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi bilinmeyen diger hastaliklara
sahip kisiler engel durumuna gore Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan
O0denen evde bakima destek iicretinden yararlanirken bazi hastalarin yararlanamamasi
sorunu ile karsilagilmaktadir. 2828 sayili Sosyal Hizmetler Kanununun Ek 7 nci maddesinde
belirtilen Evde Bakima Destek Hizmeti’nden yararlanma kosullart mevcut durumda “Her
ne ad altinda olursa olsun her tiirlii gelirler toplami esas alinmak suretiyle, hane iginde kisi
basina diisen ortalama aylik gelir tutari, asgari ticretin aylik net tutarimin 2/3 ’tinden daha
az olan bakima ihtiyact olan engellilere, resmi veya ozel bakim merkezlerinde bakim hizmeti
ya da sosyal yardim yapilmak suretiyle evde bakimina destek verilmesi saglanir.”
seklindedir. Bu durumda gelir kriteri sebebiyle evde bakima destek hizmetinden
yararlanamayan engelli bireyler olabilmektedir. 2828 sayili Sosyal Hizmetler Kanununun
Ek 7 nci maddesinde yapilabilecek degisiklik ile ihtiyaci olan hasta bireylerin de engellilik
durumuna gore evde bakima destek hizmetinden daha fazla yararlanabilmesi
saglanabilecektir.

Engelli bireylere hizmet vermek iizere 2019 yilinda agilmasi planlanan insaati ve
tefrisatt tamamlanmis olan kuruluslara 4d (siirekli is¢i) statiisiindeki bakim elemani, temizlik
elemani, giivenlik, danisma yonlendirme vb. personelin gorevlendirilememesi nedeniyle
yatili bakim hizmeti verilememektedir. Hizmete hazir héale gelmis olan engelli bakim
kuruluslarinin ihtiyact dikkate alinarak yeterli sayida 4d (siirekli is¢i) statiisiindeki bakim
elemani, temizlik elemani, giivenlik, danisma yo6nlendirme vb. personelinin

gorevlendirilmesi durumunda yatili hizmet sunulmaya baslanabilecektir.
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Her ilde bakim ve rehabilitasyon merkezinin bulunmayisi ve/veya bakim merkezine
yerlestirilecek engelli bireyin engel, yas, cinsiyet durumuna uygun bakim ve rehabilitasyon
merkezinin bulunmayis1 nedeniyle engelli birey ikamet ettigi il disinda farkl il
merkezlerindeki bakim ve rehabilitasyon merkezlerine yerlestirilebilmektedir. Bu durum
sosyal ¢evresinden koparilan engelli bireyin farkli sorunlar yasamasina neden olmaktadir.
Engelsiz yasam merkezlerinin artirilmasi ve sayr olarak daha az kisinin bakim hizmeti
alabilecegi engelsiz yasam merkezleri acgilmast gerekmektedir. Aile iiyeleri is yasamina
girebilmek icin evde bakilan engelli bireyi yatili bakim ve rehabilitasyon merkezine
yerlestirme talebinde bulunabilmektedir. Aile, Calisgma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi
Engelli ve Yash Hizmetleri Genel Mudiirliigii tarafindan giindiizlii bakim ve rehabilitasyon
merkezlerinin sayilar1 arttirilmaktadir. Ulke capinda giindiizlii bakim ve rehabilitasyon
merkezlerinin sayisinin artirtlmasi ve yayginlastirilmasi gerekmektedir. Giindiizlii bakim ve
rehabilitasyon merkezlerinin yonetmeliginin ¢ikarilmast da sayisinin artmasinda etkili
olacaktir. Engel gruplarina gore bakim ve rehabilitasyon merkezlerinde personel standardi
calismas: yapilmas: gerekmektedir. Personel standardimi saglamayan bakim ve
rehabilitasyon merkezlerine engelli kabulii yapiimamalidir®’!.

3.1.2. Sosyal Destek Hizmetleri ve Engelli Bireylere Yonelik Diger Hizmetler

ALS, SMA, DMD, MS gibi hastaliklara ve nadir hastaliklara sahip kisiler saglik
hizmetlerine bagvurma siireclerinden itibaren ¢esitli sosyal destek hizmetlerine ihtiyag
duymaktadir. Engelli Saglik Kurulu Raporlar1 (ESKR) ile hasta ve hasta yakinlar1 saglik
hizmetleri, bakim hizmetleri ve evde bakim destegi, egitim hizmetleri, erisilebilirlik,
istthdam gibi tolumsal hayata katilimin saglanmastyla ilgili tiim alanlarda engelliler i¢in
verilen hak ve hizmetlerden yararlanmaktadirlar. Engelli saglik kurulu raporlari, Saglik
Bakanligi tarafindan yetkilendirilmis hastanelerden alinmaktadir. ALS, SMA, DMD, MS
gibi hastaliklara ve kesin tedavisi bilinmeyen nadir hastaliklara sahip kisiler %40 oraninda
engelli olduklarim belgeleyen ESKR ya da COZGER almalar1 durumunda yararlanabilecegi
Komisyon Raporunda sunulmakta olan diger ana basliklarda verilmekte olan hizmetlerin
yanisira bu boliimde engellilere yonelik sunulan diger hizmetler ile hasta kisilerin ve
ailelerinin yararlanabilecegi diger destek hizmetlere iliskin bilgiler belirtilmektedir.

Sosyal Yardimlar

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig: tarafindan, basta 3294 sayili Sosyal

Yardimlasma ve Dayanigmay1 Tesvik Kanunu olmak tizere 2022 sayili 65 Yasint Doldurmus

271 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
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Muhtag, Giigsiiz ve Kimsesiz Tiirk Vatandaglarina Aylik Baglanmas1 Hakkinda Kanun ve
2828 sayili Sosyal Hizmetler Kanunu ¢ergevesinde sosyo-ekonomik yonden zayif durumda
olan vatandaslarimizi iginde bulunduklari miiskiil durumdan ¢ikabilmeleri igin, bu
vatandaslar1 destekler nitelikte sosyal yardim programlar: gelistirilmektedir.

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Sosyal Yardimlar Genel Miidiirligii
tarafindan komisyon toplantisinda yaptiklari sunumlarinda da belirtildigi tizere halihazirda
43 sosyal yardim programi yiiriitiilmekte olup, ihtiyag¢ sahipligini esas alan, hane bazli
kurgulanmis bu programlar sayesinde yoksul vatandaslarimizin temel ihtiyaclar
karsilanmaktadir. Bahse konu yardim programlari kapsaminda ALS, SMA, DMD, MS
hastaliklar1 ve kesin tedavisi bilinmeyen diger hastaliklara sahip bireylere ve ailelerine 6zel
bir yardim programi bulunmamaktadir. Ancak; bu hastaliklara sahip kisi ve ailelerinin her
bir yardim programu i¢in belirlenmis sartlari tasimasi kosuluyla bu yardim programlarindan
faydalanmasinda herhangi bir engel bulunmamaktadir. 3294 sayili Kanun kapsaminda
olmalar1 halinde s6z konusu kisilerin hastaliklarindan kaynakli engellilik durum ve
derecesine gore sosyal yardimlardan faydalandirilmaktadirlar. Ayrica, miilga Sosyal
Yardimlasma ve Dayanismay1 Tesvik Fonu Kurulunun 2017/7 tarih ve sayili ilke Karar1 ile
3294 sayili Kanun kapsaminda olan kisilerin Saglik Uygulama Tebligi (SUT) kapsaminda
karsilanmayan ve ilgili Sosyal Yardimlagma ve Dayanisma (SYD) Vakfi mali imkanlarmi
asan saglik giderlerine iliskin yardim talepleri, Fon tarafindan degerlendirilmekte ve uygun
goriilmesi halinde katki saglanmaktadir.

Engelli Ayhgi: 2022 sayili 65 Yasin1 Doldurmus Muhtag, Giigsiiz ve Kimsesiz Tiirk
Vatandaslarina Aylik Baglanmas: Hakkinda Kanun, sosyal giivenlik kurumlarmndan (SSK,
Bag-Kur, Emekli Sandig1) higbirine tabi olmayan ve muhtagligr ilgili Sosyal Yardimlagsma
ve Dayanigma Vakfi tarafindan belgelenen, 18 yasindan biiyiik engellilere ya da 18 yasindan
kiiciik engelli yakini bulunanlara verilen bir ayliktir. Engelli ayligindan yararlanmak i¢in
gelir kriteri bulunmaktadir. Hanenin toplam gelirinin (menkul-gayrimenkul), hanede ikamet
eden kisi sayisina boliindiigiinde ortaya ¢ikan tutarin net asgari licretin iigte birini gegmemesi
gerekmektedir. Adi1 gegen aylik 2019 yili Temmuz ay1 itibariyla; engelli saglik kurulu
raporunda %40-%69 engellilik oranina sahip olanlar i¢in 509,13 TL, %70 ve tizeri i¢in ise
763,69 TL tutarindadir. Engelli Yakint Ayligi (18 Yasindan kiigiik engelliler) tutar ise
509,13 TL dir.

Kronik Hastalara Yonelik Yardim Program: Tiiberkiilloz ve SSPE hastalig1
nedeniyle psiko-sosyal ve mali kayip yasayan hastalar icin gelistirilmis diizenli nakdi yardim

programudir. Tiiberkiiloz veya SSPE hastasi olan kisi veya hastaya bakmakla yiikiimlii kisiler
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bu yardima bagvurmaktadir. Bagvuruda herhangi bir belge talep edilmemektedir. SYD Vakfi
Miitevelli Heyeti tarafindan yardimi onaylanan ve Halk Sagligi Yonetim Sisteminden
hastalik bilgileri alinan kisiler bu yardimdan faydalanmaktadir (Tutar: 1.384,59 TL).

Engelli ihtiyac Yardimi: Sosyal giivencesi olmayan vatandaslarimiza tutart
Miitevelli Heyeti tarafindan belirlenen yardim programidir.

Kronik Hastah@ Nedeniyle Cihaza Bagimh Olan Hastalara Elektrik Fatura
Bedeli ve Kesintisiz Gii¢ Kaynagi Destegi: 3294 sayili Kanun kapsaminda muhtag oldugu
tespit edilen, 2828 sayili Evde Bakim Yardimi almayan, kronik hastaligi nedeniyle cihaza
bagimli olan hastalarin yasadigi haneleri kapsamaktadir. Bu yardim programu ii¢ bilesenden
olusmaktadir:

v Elektrik Tiiketim Destegi: Hak sahiplerinin konutlarina ait elektrik faturalarina
destek olmak icin kullanilan cihazin elektrik tiiketim diizeyine gore aylik 200 TL’ye kadar
yardim yapilmaktadir.

v" Kesintisiz Giig KaynaZi Destegi: Hak sahiplerine kesintisiz gii¢ kaynagi
saglanabilmektedir.

v" Birikmis Elektrik Borcu Destegi: Yardimim basladig ilk ay tek sefere mahsus
olmak iizere hak sahibi hanelerin cihaza baglanma tarihinden sonraki birikmis elektrik
borglart 6denebilmektedir.

Elektrik Tiketim Destegi aylik olarak yapilmaktadir. Birikmis Elektrik Borcu
Destegi ise tek seferlik yapilmaktadir.

Genel Saghk Sigortast Katihm Payr Odemesi: 5510 sayili Sosyal Sigortalar ve
Genel Saglik Sigortas1 Kanununun, 60/c-1 ve 60/c-3 kapsamindaki genel saglik sigortalisi
sayilanlar ile bunlarin bakmakla yiikiimlii oldugu kisilerin hastane, ilag, recete, optik katilim
pay1 muhteviyatinda 6demis olduklari tutarin iadesini kapsamaktadir. Kapsamdaki kisilerin
hastane, ilag, regete, optik muhteviyatinda 6dedikleri ve SYD Vakiflar tarafindan s6z
konusu kisilere 6denen katilim pay1 toplam tutar: kadardir.

Genel Saghk Sigortast1 (GSS) Prim Odemeleri: Saglik giivencesi olmayan
vatandaglar1 kapsamaktadir. Kisi basina gelir seviyesi briit asgari licretin iigte birinin altinda
ise GSS primi devlet tarafindan 6denmektedir.

Nadir hastaliklara sahip kisi ve ailelerinin 3294 sayili Kanun kapsaminda olmalar1
halinde hastaliklarindan kaynakli engellilik durum ve derecesine gore basta yukarida
bahsedilmis sosyal yardimlar olmak {izere, her bir yardim programi i¢in belirlenmis sartlar
tasimast kosuluyla; Sosyal Yardimlar Genel Miidiirligi tarafindan yiiriitiilen -mevcut sayisi

43 olan- sosyal yardim programlarindan faydalanmaktadirlar. Bununla birlikte, sosyal
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sigortalar ile genel saglik sigortast bakimindan kisileri giivence altina almak; bu
sigortalardan yararlanacak kisileri ve saglanacak haklari, bu haklardan yararlanma sartlar:
ile finansman ve karsilanma ydntemlerini belirlemek; sosyal sigortalarin ve genel saglik
sigortasinin isleyisi ile ilgili usul ve esaslari diizenlemek amaciyla 5510 sayili Sosyal
Sigortalar ve Genel Saglik Sigortas1 Kanunu kabul edilmis ve 01/01/2012 tarihinden itibaren
tiim vatandaslar genel saglik sigortast kapsamina alinmistir.

Sosyal yardimlardan faydalanmaya iliskin temel gergeve ile ilgili bilgiler kapsaminda
vatandaglarimiz s6z konusu sosyal yardimlardan faydalanmak i¢in sinirlari i¢inde ikamet
ettikleri 3294 sayili Kanuna gore her il ve ilgede olusturulan ve baskanliklarini
Valilerin/Kaymakamlarin yaptigi, 6zel hukuk tiizel kisilige sahip kurulus hiiviyetindeki
1.003 Sosyal Yardimlagsma ve Dayanigma (SYD) Vakfina miiracaat edebilmektedirler.

Basvurular igin gegerli bir kimlik belgesi kafi olup, basvurulara iligkin temel sorgular
basvuru esnasinda SYD Vakif personeli tarafindan Biitiinlesik Sosyal Yardim Bilgi Sistemi
tizerinden yapilmaktadir. Bagvurularin degerlendirilmesi asamasinda kullanilmak {izere,
yararlanilmak istenilen sosyal yardimin ozelligine gore saglik kurulu raporu talep
edilebilmektedir.

Basvurular ve kisilerin s6z konusu sosyal yardimlar i¢in uygunluk durumu, farkl
kamu kuruluslarindan elektronik ortam iizerinden alinan veriler ve SYD Vakfi biinyesinde
calisan sosyal inceleme gorevlilerince gerceklestirilen hane ziyaretleri 1s18inda Vakiflarin
karar organlar1 olan Miitevelli Heyetleri tarafindan 3294 ve 2022 sayili Kanunlar ile miilga
Sosyal Yardimlasma ve Dayanigsmayr Tesvik Fon Kurulu ilke kararlar1 g¢ercevesinde
degerlendirilerek karara baglanmaktadir. S6z konusu sosyal yardim programlarina iliskin
basvuru siireci; sistemsel merkezi bir yap1 olan Biitiinlesik Sosyal Yardim Bilgi Sisteminin
olusturulmasi, etkin sekilde kullanilmasi ve 1.003 SYD Vakfinin iilkemiz genelinde idare
yapilanmasinin ger¢eklestirilmis olmasi sayesinde oldukga kisaltilmis ve kolaylastirilmais,
sosyal yardimlarin sunulmasinda ve yardimlara erisimde karsilagilan sorunlar asgari
seviyeye indirilmistir’’.

Erisilebilirlik

Erisilebilirlik engelli bireyler basta olmak {izere, yaslilar, hamileler, cocuklar, bebek
arabalilar, gecgici olarak engeli bulunanlar gibi gilinlik yasamlarini idame ettirirken

hareketliliklerinde zorluk yasayan bireylerin baskalarina ihtiya¢ duymadan binalara, toplu

272 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 01.10.2019 tarihli ve 2418506
sayili cevabi yazi.
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tasima araglarina ve agik alanlara ulagabilmeleri ve bu alanlar1 kullanabilmeleri igin
gerekliliktir.

Tiirkiye’de engelliler i¢in erisilebilirligin saglanmasina yonelik ilk yasal diizenleme,
1997 yilinda 572 sayili Kanun Hiikmiinde Kararname ile 3194 sayili imar Kanunu’na
eklenen erisilebilirlikle ilgili maddedir. Bu madde ile fiziksel gevrenin engelliler i¢in
erisilebilir ve yasanilabilir kilinmasi i¢in, imar planlari ile kentsel, sosyal, teknik altyapi
alanlarinda ve yapilarda, Tiirk Standartlart Enstitlisiinin ilgili standardina uyulmasi
zorunlulugu getirilmistir. S6z konusu diizenlemeyle planlama, projelendirme, uygulama,
ruhsatlandirma ve denetleme gibi gorev ve sorumluluklart olan ilgili kurum ve kuruluslarca
erisilebilirligin uygulanmasi hitkiim altina alinmistir. Bu degisikligin ardindan, Bayindirlik
ve Iskan Bakanhg (Cevre ve Sehircilik Bakanlhigi) tarafindan 02.09.1999 tarihinde imar
mevzuatiyla ilgili yonetmeliklerde (Planli Alanlar Tip imar Y&netmeligi, Plansiz Alanlar
Imar Yénetmeligi, Plan Yapimina Ait Esaslara Dair Yonetmelik, Gecekondu Kanunu
Uygulama Yénetmeligi, Otopark Yonetmeligi ve Sigmaklarla flgili Ek Y®&netmelik)
diizenlemeler yapilmistir. Bu diizenlemeler geregince Biiyiiksehir Belediyeleri kendi imar
yonetmeliklerinde gerekli uyumlastirma diizenlemeleri yaparak, engelliler icin
erisilebilirligin  saglanmasimi Ongoérmiislerdir. Bu c¢er¢evede giiniimiize kadar Tiirk
Standartlar1 Enstitiisii tarafindan konuyla ilgili bir¢ok standart yayinlanmis, mevcut
standartlar revize edilmistir.

Erisilebilirlik izleme ve Denetleme Y&netmeligi 20/07/2013 tarihinde Resmi
Gazete’de yayimlanarak yiirtirliige girmistir. Yonetmelik geregi illerde valilikler biinyesinde
olusturulan komisyonlarca, denetim sonucunda erisilebilir olmayan her bir tespit i¢in idari
para cezas1 uygulanabilmektedir.

Erisilebilirligin  uygulanmasi  tim  kurum ve kuruluslarin  gdrev  ve
sorumlulugundadir. Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi uygulayici degil
erisilebilirlik ile ilgili ulusal politikalarin belirlenmesi ve bu politikalarin hayata gegirilmesi
i¢in kurum ve kuruluslar arasinda koordinasyon ve bunlar arasinda is birliginin saglanmasi
ile gorevlidir ve bu gorevleri yerine getirmekle yiikiimliidiir. Ancak kamu kurum ve
kuruluslart  ile  belediyeler erisilebilirlik  standartlarina  uygun  diizenlemeler
gergeklestirmemeye devam etmektedir. Biiyiiksehir belediyelerince hazirlanan imar
yonetmelikleri incelendiginde bazi illerin imar ydnetmeliklerinin Planli Alanlar Imar

Yonetmeligindeki erisilebilirlik hiikiimlerine aykirilhik teskil ettigi goriilmektedir?’>.

273 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
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Engelli Bireylere Yonelik Diger Hizmetler

Engelliler i¢cin Kimlik Karti: “Oziirliiler Veri Tabani Olusturulmasma ve
Orziirliilere Kimlik Karti Verilmesine Dair Yonetmelik” hiikiimlerine gore diizenlenmis
“engelliler icin kimlik karti” almak icin “Eriskinler Igin Engellilik Degerlendirmesi
Hakkinda Yo6netmelik™ kapsaminda diizenlenmis bir engelli saglik kurulu raporu ile %40 ve
tizeri engelli oldugunu belgelemek gerekmektedir. Engelli bireyin ikamet edilen ildeki Aile,
Calisma ve Sosyal Hizmetler 1l Miidiirliigiine miiracaat edilerek engelli kimlik karti
almabilmektedir.

Cocuklar i¢in (0-18); COZGER’de Hafif Diizeyde OGV (40-49), Orta Diizeyde
OGV (50-59), lleri Diizeyde OGV ( 60-69,) Cok ileri Diizeyde OGV ( 70-79) Belirgin Ozel
Gereksinimi Vardir (80-89), Ozel Kosul Gereksinimi Vardir (90-99)” tanimlamalardan
herhangi birini almis olan ¢ocuklar ya da Yetiskinler i¢in; ESKR’de %40 ve iizeri engel
orant almis olan kisiler asagidaki indirim ve muafiyetlerden yararlanabilmektedirler:

v" Ugak yolculuklarinda tiim i¢ ve dis hatlarda %20 indirim saglanmaktadir.

v" Konut vergisi muafiyeti 200 metrekareden kiigiik tek konutu olan engelliler
emlak vergisinden muaftir.

v" Engellilerin egitimleri, meslekleri, giinliik yasamlari igin 6zel olarak iiretilmis
her tiirlii arag-gere¢ ve 0zel bilgisayar programlarinin temini KDV’ den miistesnadir.

v Engelliler ile bir refakatgisi, gaziler, sehit ve gazilerin es ve ¢ocuklari, 65 yas ve
iistii Tiirkiye Cumhuriyeti vatandaslari kimliklerini ibraz etmek suretiyle Miize ve Oren Yeri
Giriglerinde iicretsiz girmektedirler.

¥" Engelliler, harp malulii ve gaziler ile bunlarin esleri, ¢ocuklari ve anne
babalarindan, kimliklerini ibraz etmek suretiyle milli parklar, tabiati koruma alanlar1 ve
tabiat parklarina giriste licret alinmamaktadir.

v" GSM operatérleri, engelli kisilere 6zel tarifeler uygulanmaktadir.

Vergi indirimleri: Gelir idaresi Baskanliginca Gelir Vergisi Kanununda diizenlenen
engellilik indirimi uygulamasi ile:

v" Engelli iicretli,

v" Bakmakla yiikiimlii oldugu engelli kisi bulunan iicretli,

v Engelli serbest meslek erbabi,

v" Bakmakla yiikiimlii oldugu engelli kisi bulunan serbest meslek erbab,

¥v" Basit usulde vergilendirilen engelliler, gelir vergisi matrahlarinin
hesaplanmasinda engellilik indiriminden yararlanabilmektedir. Diger taraftan, ilgili

mevzuatta yapilan diizenlemeler ile yurt iginden satin alma veya yurt disindan ithal edilmek
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suretiyle engelliler tarafindan edinilen motorlu tasitlar i¢in bazi sartlarla vergi avantajlari
saglanmaktadir. Ayrica, Emlak Vergisi Kanununa gore tek meskeni olan malul ve engellilere
indirimli vergi orani uygulanmaktadir.

Ucretsiz Seyahat Destegi: Engel oran1 %40 ve iizeri olan engelliler ve onlara refakat
eden yakinlari demiryollar1 ve denizyollarinin sehir i¢i ve sehirleraras: hatlarindan,
belediyelere, belediyeler tarafindan kurulan sirketlere, birlik, miiessese ve isletmelere veya
belediyeler tarafindan yetki verilen 6zel sahis ya da sirketlere ait sehir i¢i toplu tagima
hizmetlerinden iicretsiz yararlanmaktadir. Bu hizmet Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler
Bakanlig: tarafindan yiiriitiilmektedir.

Engelliler Destek Programi: Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Engelli
ve Yashh Hizmetleri Genel Miidiirligl tarafindan engellilik alaninda gergeklestirilen en
biiyiik biitceli ilk destek programi olan Engelliler Destek Programi (EDES), yerel
dinamikleri harekete gecirerek engellilik konusunda farkindalik yaratmayi, engellilerin
psiko-sosyal ve tibbi rehabilitasyonuna ve engelliligin dnlenmesine katkida bulunmayi
amaglayan proje bazli destek programidir. EDES, Valiliklerin yetki ve sorumlulugunda;
yerel diizeydeki kamu kurumlars, il 6zel idareleri, belediyeler, tiniversiteler ve kamu kurumu
niteligindeki meslek kuruluslari tarafindan hazirlanmakta ve uygulanmaktadir. Bu yoniiyle
EDES; projelerin hazirlanmas1 ve uygulanmasi siirecinde, yerel diizeyde ihtiyaglarin
karsilanmasint ve engellilik konusunda yerel sahiplenmeyi ve proje yiiriitiiciilerinin
kurumsal kapasitesinin gelistirilmesini saglayan bir programdir. Engelli ailelerine yonelik
psiko-sosyal ve tibbi rehabilitasyon bileseni dogrultusunda hazirlanan aile egitim
programlari, sosyal kiiltiirel faaliyetlerine yonelik hazirlanan projeler desteklenmistir.
Uygulandig: illerde, engelli bireylerin ve ailelerinin goriiniir kilinmasina katkida bulunan
EDES 2011 yilinda baslamis ve 2017 yilinda tamamlanmistir®’,

Bilgilendirme ve Damismanhik Destegi: Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler il
Miidiirliiklerinin ilgili birimlerinde ve sosyal hizmet merkezlerinde, engelli bireyin ve
ailelerinin bagvurular1 degerlendirilmektedir. Ailelere yonelik evde bakim ve kurum bakimi
hizmetlerine iliskin rehberlik ve danmismanlik hizmeti yiirttiillmektedir. Engelli birey ve
ailelerinin sosyal destek alaninda taleplerine yonelik bilgilendirme, bilinglendirme ve
yonlendirme hizmetleri verilmektedir. Ihtiyag sahibi birey ve ailelerin talep ve
gereksinimlerine yonelik rehberlik ve danigsmanlik hizmetleri ile bireyi ve aileyi gii¢lendirici

sosyal hizmetlere yonlendirilmesi yani sira Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig1

274 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
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verdigi hizmetlere yonelik brosiirler, rehber ve ilgili yayin calismalari, farkindalik
faaliyetleri, ¢aligtaylar, projeler ve Ar-Ge ¢aligsmalari, mevzuat diizenlemeleri, ilgili kurum,
kuruluslar ve sivil toplum kuruluslan ile birlikte yaptigi is birligi calismalart gibi tiim
faaliyetleri ve alana yonelik verdigi tiim hizmetler hakkinda bilgi sunmaktadir.

Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Engelli ve Yasl Hizmetleri Genel
Midirligi gerceklestirdigi faaliyetlerde ve verdigi tim hizmetlerde engelli bireylerin ve
ailelerinin sorunlarini dile getirebilmesi ve ¢6ziim Onerilerinin gelistirilmesinde s6z sahibi
olabilmeleri i¢in sivil toplum kuruluslarinin siirece katilmasina, ilgili tiim kurumlarla oldugu
gibi 6zellikle engellilerin sivil toplum kuruluslar: ile koordinasyon iginde g¢aligsmalarini

yliriitmeye 6nem vermektedir.

3.2.  Egitim ve Ogretim Hizmetleri

Egitim hakki, biitiin bireyler i¢in diinya ¢apinda 6nemi vurgulanan, ulusal mevzuat
ve uluslararasi sozlesmelerle giivence altina alinan haklardan biridir. Birlesmis Milletler
Genel Kurulu’nun 10 Aralik 1948 tarih ve 217 A(IIl) sayih Karariyla ilan edilen insan
Haklar1 Evrensel Beyannamesi’nin 26 nc1 maddesinde egitim hakki; “Herkes egitim hakkina
sahiptir. Egitim, en azindan ilk ve temel egitim asamasinda parasizdir. Ilkégretim
zorunludur. Teknik ve mesleksel egitim herkese aciktir. Yiiksekogretim, yeteneklerine gore
herkese tam bir esitlikle agik olmalidir. ” seklinde ifade edilmektedir®”>.

Tiim diinya iilkelerinde farkindalik yaratan ve ilk evrensel belge olan Insan Haklar
Beyannamesini bu alanda 6nemli bir adim olarak kabul edilmektedir. Gegmisten giiniimiize;
egitimde ayrimciligin 6nlenmesi, egitimle ilgili olarak erisilebilirligin artirilmasi, egitim
ortamlarimin ve egitim materyallerinin bireylerin ihtiyaglarina gére diizenlenmesi, bireylerin
topluma entegrasyonlari yoniinde tedbirler alinmasi, genel 6grenim sistemine katilim veya
katilimin tegviki ile ilgili ¢abalarin gerektiginde gii¢clendirilmesi, tiim dgretim kurumlarinin
bireylerin ihtiyaglarin1 karsilayacak durumda olmasi vb. hususlarda uluslararast ve ulusal
diizenlemeler yapilmistir.

Yetersizligi olan bireyler, toplumun diger bireyleriyle esit bigimde egitim alma
hakkina sahiptir. Egitim sisteminin; esitlik temelinde ve ayrimcilik yapilmaksizin,
bireylerin; kisilik, yetenek, yaraticilik, zihinsel ve fiziksel beceri potansiyellerinin en iist

derecede gelisimi ve yetersizligi olan bireyin onur ve deger duygusunun giiglendirilmesini

275 http://www.unicankara.org.tr/doc_pdf/h_rigths_turkce.pdf, (Erisim Tarihi: 08.07.2019).
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saglayacak sekilde ve gereksinim duyduklar1 6zel tedbirlerin alindigs, biitiinlestirici ve hayat
boyu 6grenim imkani saglayan bir yapida olmas1 dnemlidir.

Ulkemizdeki tiim 6zel egitim ihtiyaci olan bireyler genel ve mesleki 6zel egitim
hizmetlerinden yararlanmaktadir. Ozel egitim hizmetlerinin planlanmasi, siirdiiriilmesi ve
egitime erisimin artirllmasma ydnelik c¢alismalar Milli Egitim Bakanliginca
yiriitiilmektedir.

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylere sunulan hizmetler; zorunlu egitim okul &ncesi
donemden baslayarak ortadgretimi de kapsayacak sekilde diizenlenmis olup bireylerin
egitim haklar1 basta Anayasamiz olmak {izere ¢esitli yasalar ve uluslararasi s6zlesmelerle
giivence altina almmustir. Ulkemizdeki 6zel egitim hizmetleri asagidaki mevzuat hiikiimleri
baglaminda stirdiiriilmektedir;

v 222 Sayili {lkdgretim ve Egitim Kanunu,

v' 5378 sayili Engelliler Hakkinda Kanun,

v' 5580 Sayili Ozel Ogretim Kurumlari Kanunu,

v 573 sayili Ozel Egitim Hakkinda Kanun Hiikmiinde Kararname,

v' 652 sayili Ozel Barinma Hizmeti Veren Kurumlar ve Bazi Diizenlemeler
Hakkinda Kanun Hikmiinde Kararname,

v" Milli Egitim Bakanligi Ozel Egitim Hizmetleri Yonetmeligi,

v" Milli Egitim Bakanlig1 Ozel Ogretim Kurumlar1 Yonetmeligi,

v' Milli Egitim Bakanhgi Ozel Egitim Kurumlar1 Y6netmeligi,

v" Ozel Ogretim Kurumlar1 Standartlar Y6nergesi.

Bireylerin 6zel egitim ihtiyaci olup olmadigina karar verilebilmesi i¢in varsa tibbi
tanisina yonelik hazirlanmis “Cocuklar I¢in Ozel Gereksinim Raporu” veya “Yetiskinler I¢in
Engellilik Saglik Kurulu Raporu” ile birlikte Milli Egitim Bakanligina bagli olarak hizmet
sunan rehberlik ve arastirma merkezlerine basvurmalari gerekmektedir. Rehberlik ve
Arastirma Merkezi (RAM) biinyesinde olusturulan 6zel egitim degerlendirme kurullarinca
bireylerin egitsel degerlendirme ve tanilamasi yapilmaktadir. Yapilan degerlendirme ve
tanilama sonucunda 6zel egitim degerlendirme kurul raporu diizenlenmekte olup bu rapor
dogrultusunda 6zel egitim hizmeti sunulmaktadir.

ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarinda ve kesin tedavisi bilinmeyen diger
hastaliklardan etkilenen bireyler hastanelerde tibbi tan1 sonrasinda aldiklari rapor ile RAM’a
basvurmaktadirlar. Bu merkezlerde yapilan egitsel degerlendirme sonucunda 6zel egitim

degerlendirme kurulu raporu diizenlenerek diger 6zel egitim ihtiyaci olan bireylere sunulan
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hizmetler bahsi gecen hastaliklardan etkilenen bireylere de ihtiyaclarmma uygun olacak
sekilde sunulmaktadir.

Bireylerin RAM’daki egitsel degerlendirme siireci tamamlandiginda okullarda
alacaklar1 egitim tiirline uygun olacak okul/kuruma yerlestirme karari verilmektedir. Bu
karar alinirken Ozel Egitim Hakkinda Kanun Hiikmiinde Kararname’nin 4 iincii maddesinin
(c) bendi geregi bireyi yasadigi ¢evreden ayirmadan, en az sinirlandirilmig egitim ortaminda
egitim alma esas1 gozetilmektedir. Nadir hastaliklara sahip bireylere sunulan iilkemizdeki
Ozel egitim hizmetleri; oncelikle yetersizligi olmayan akranlarinin devam ettigi sinifta tam
zamanli kaynastirma uygulamasi, 6zel egitim sinifinda yar1 zamanli kaynastirma uygulamasi
olarak ya da giindiizli/yatili egitim hizmeti veren 6zel egitim kurumlarinda verilmektedir.
Ayrica yetersizligi olan bireyler tibbi tanilarina bagli olarak evlerinde egitim gorebildikleri
gibi hastane simniflarinda veya 6zel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde destek egitim
hizmeti alabilmektedirler.

Milli Egitim Bakanligi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii
tarafindan Komisyona sunulan 30 Temmuz 2019 tarihli ve 511762 say1li cevabi yaziya gore;
RAM tarafindan egitsel degerlendirme ve tanilama hizmetlerine iliskin is ve islemlerin
yiiriitiildiigii Milli Egitim Bakanlhig1 Bilisim Sistemleri (MEBBIS) RAM Modiiliine egitsel
degerlendirme ve tanilama sonucunda girisi yapilan 128.011 bedensel yetersizlik ve 32.211
stiregelen hastalik egitsel tanili bireylerden; 2.515 DMD, 3.378 SMA, 861 MS ve 32 ALS
tibbi tanili bireyin rehberlik ve arastirma merkezlerine basvurusu oldugu ifade edilmistir?’.

3.2.1. Ozel Egitim ihtiyac1 Olan Bireylere Sunulan Hizmetler

Ulkemizdeki 6zel egitim hizmetlerine derinlemesine bakildiginda siireglere iliskin
daha nitelikli bilgi edinilmesi 6nem tasimaktadir. Buna gore 6zel egitim ihtyaci olan
bireylere sunulan her bir egitim hizmeti asagida agiklanmistir.

Erken Cocukluk Egitimi; 0-36 aylik 6zel egitim ihtiyaci olan ¢ocuklar icin erken
¢ocukluk donemi egitim hizmetleri il/ilge 6zel egitim hizmetleri kurul karari ile 6zel egitim
okullar1, okul dncesi egitim kurumlari, biinyesinde ana siifi bulunan egitim kurumlari ile
¢ocuk ve ailenin ihtiyaglart dogrultusunda evlerde de vyiiriitiilebilmektedir. Egitim
faaliyetleri her bir ¢ocuk i¢in haftada iki giin, ikiger egitim saati olacak sekilde, okulun ders
saatleri icinde veya disinda ihtiya¢ halinde hafta sonu da planlanabilen aile egitimi odakl

bir hizmettir.

276 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 01.10.2019 tarihli ve 18680618 say1li cevabi yazi.
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Okul Oncesinde Ozel Egitim; 37-66 ay arasindaki 6zel egitim ihtiyaci olan ¢ocuklar
i¢in okul 6ncesi egitimi zorunlu olup, ¢ocuklarin bu donem egitimlerini 6ncelikle okul 6ncesi
egitim kurumlarinda kaynagtirma uygulamalar1 yoluyla yetersizligi olmayan akranlar ile
ayni siifta siirdiirmeleri esastir. Ancak kaynastirma yoluyla egitimlerin siirdiiremeyecek
durumda olan 37-66 ay arasindaki ¢ocuklar i¢in 6zel egitim anaokullart oldugu gibi ilkokul
kademesinde egitim veren Ozel egitim okullari, bagimsiz anaokullar1 ve diger ilkokullar
biinyesinde 6zel egitim anasiniflart da agilabilmektedir.

Kaynastirma/Biitiinlestirme; 6zel egitim ihtiyaci olan bireylerin egitimlerini,
destek egitim hizmetleri de saglanarak normal gelisim gosteren akranlari ile birlikte resmi
ve Ozel; okul dncesi, ilkdgretim, orta 6gretim ve yaygin egitim kurumlarinda stirdiirmeleri
esasina dayanan Ozel egitim uygulamalaridir. Bireyler egitimini normal gelisim gdsteren
akranlart ile birlikte ayni sinifta tam zamanli siirdiirebilecekleri gibi 6zel egitim siniflarinda
yar1 zamanli olarak da siirdiirebilirler. 12 Haziran 2019 tarihinde Komisyona bilgi veren
Milli Egitim Bakanlig1 Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii Rehberlik
Hizmetleri Daire Baskan1 Seyfettin TORAMAN; iilkemiz genelinde 271.578 kaynastirma
egitimine devam eden bireyin oldugunu belirtmistir?”’.

Destek Egitim Odalari; okul dncesi, ilkogretim ve ortadgretim kademesinde egitim
veren okullarda tam zamanli kaynastirma/biitiinlestirme yoluyla egitimlerini siirdiiren
ogrenciler i¢in il veya ilge milli egitim miidiirliiklerince okullarda destek egitim odast
acilmaktadir. Bu Ogrenciler, okullar bilinyesinde kurulan Bireysellestirilmis Egitim Plam
(BEP) Gelistirme Biriminin karari ile haftalik toplam ders saatinin %40°1na kadar destek
egitim odalarinda egitim alabilmektedirler.

Evde Egitim; zorunlu 6grenim cagindaki 6zel egitim ihtiyact olan 6grencilerden
saglik problemi nedeniyle en az 12 hafta siireyle Orgiin egitim kurumlarindan
yararlanamayacagi ya da yararlanmasi durumunda sagligi agisindan risk olusturacagina
yonelik en az birisi ilgili daldan olmak iizere ti¢ uzman hekim tarafindan diizenlenmis
“Durum Bildirir Saglik Kurulu Raporu” ile belirtilen 6grencilere, velilerin yazili talebi ve
ozel egitim degerlendirme kurulu raporu ile il/ilge 6zel egitim hizmetleri kurulunun
planlamast dogrultusunda ders yili iginde bireylerin evlerinde sunulan bir hizmettir. 12
Haziran 2019 tarihli toplantida Komisyona bilgi veren Milli Egitim Bakanligi Ozel Egitim
ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii Rehberlik Hizmetleri Daire Baskani Seyfettin
TORAMAN; gectigimiz son bir yilda Tiirkiye genelindeki 240 rehberlik arastirma merkezi

277 Seyfettin TORAMAN’mn 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanag, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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tarafindan yaklasik 10.420 6grenciye evde egitim karari alindigini, ¢ocuklarin neredeyse
tamaminin evlerine siif ve brans 6gretmeni gonderildigini, evde egitim hizmetleri ile ilgili
yeni bir mevzuat hazirliginin oldugunu, 6gretmen gorevlendirilemeyen durumlarda ticretli
ogretmenlerin evde egitim hizmetlerinde gérevlendirilmesiyle ilgili diizenleme yapilacagini,
evde egitim Onerilen hicbir bireyin evde egitim hizmetinden mahrum kalmasini
istemediklerini belirtmistir?’®.

Hastanede Egitim; zorunlu Ogrenim c¢agindaki 0Ozel egitim ihtiyacit olan
ogrencilerden saglik problemi nedeniyle saghk kuruluslarinda yatarak tedavi goren
ogrencilerin egitimlerini siirdiirmeleri i¢in hastaneler biinyesinde il veya ilge 6zel egitim
hizmetleri kurulunun teklifi ve Saglik Bakanliinin uygun goriisii iizerine Valilik Olur’u
alinarak hastane siniflar1 agilmasi olup bireyler egitimlerini bu siniflarda siirdiirmektedirler.
12 Haziran 2019 tarihli toplantida Komisyona bilgi veren Milli Egitim Bakanhigi Ozel
Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidirliigii Rehberlik Hizmetleri Daire Baskani
Seyfettin TORAMAN halihazirda Tiirkiye genelinde 1.000’in iizerinde 6grencinin hastane
siniflarinda egitim aldigini belirtmistir?”°.

Ozel Egitim ve Rehabilitasyon Merkezlerinde Sunulan Destek Egitimi; Milli
Egitim Bakanhgi Ozel Egitim Kurumlari Yonetmeligi’nin 3 {incii maddesinin birinci
fikrasinin (n) bendinde 6zel egitim ve rehabilitasyon; dil ve konusma giicliigii, zihinsel,
fiziksel, duyusal, sosyal, duygusal ve davranis problemlerine sahip engelli bireylerin
engellilik halini ortadan kaldirmak ya da etkilerini en az seviyeye indirmek, yeteneklerini
yeniden en iist seviyeye ¢ikarmak ve topluma uyumlarimi saglamak, temel 6z bakim
becerilerini, bagimsiz yasam ve mesleki becerilerini gelistirmek amaciyla yapilan
¢alismalarin tiimii olarak tanimlanmistir.

652 sayili Ozel Barmma Hizmeti Veren Kurumlar ve Bazi Diizenlemeler Hakkinda
Kanun Hiikmiinde Kararnamenin 43 iincii maddesinin birinci fikras1 geregi; engelliler i¢in
saglik kurulu raporu diizenlemeye yetkili saglik kurum veya kuruluslarinca verilen Saglik
Kurulu Raporuyla asgari %20 oraninda engelli oldugu tespit edilen ve RAM’lardaki 6zel
egitim degerlendirme kurullari tarafindan da egitsel degerlendirme ve tanilamalar1 yapilarak
5580 sayili Ozel Ogretim Kurumlari Kanunu kapsaminda acilan ozel egitim ve

rehabilitasyon merkezlerinde verilen destek egitimini almalari uygun goriilen Tiirkiye

278 Seyfettin TORAMAN’in 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
279 SQeyfettin TORAMAN’m 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanag, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



— 188 -

Cumbhuriyeti vatandasi olan bireylerin egitim giderleri, sosyal giivenlik durumuna
bakilmaksizin Milli Egitim Bakanhginca karsilanmaktadir. Ozel egitim ve rehabilitasyon
merkezlerine devam etmekte olan 6zel egitim ihtiyaci olan bireylere bir ayda 8 ders saati
bireysel ve/veya 4 ders saati grup egitimi verilmektedir. Boylece bireylere bir takvim yili
icinde verilen 96 saat bireysel egitimin ve/veya 48 saat grup egitiminin giderleri Milli Egitim
Bakanliginca karsilanmaktadir?3C.

Ozel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde uygulanan destek egitim hizmetleri igin;
5580 sayili Ozel Ogretim Kurumlar1 Kanunu kapsaminda kurulan 6zel egitim ve
rehabilitasyon merkezlerinden hizmet satin almmaktadir. Ozel egitim ve rehabilitasyon
merkezlerinde engel gruplari, dereceleri ve engel niteligi ile bireysel gelisim yeterlilikleri
dikkate alinarak MEB tarafindan hazirlanmis egitim programlari dogrultusunda destek
egitim hizmetleri verilmektedir. Bunlar;

v" Bedensel Engelli Bireyler Destek Egitimi Programi
Dil ve Konusma Giigliigii Destek Egitim Programi
Gorme Engelli Bireyler Destek Egitim Programi
Isitme Engelli Bireyler Destek Egitim Programi
Ozel Ogrenme Giigliigii Destek Egitim Progranmi
Yaygin Gelisimsel Bozukluklar Destek Egitim Programi

AN N N A U

Zihinsel Engelli Bireyler Destek Egitim Programi’dir.

Evde Destek Egitim; destek egitim hizmetlerinin sunulmasinda ve erigiminin
saglanmasinda yasanan giigliiklerin en aza indirilmesi amaci ile diizenlenen ve 5 Eyliil 2019
tarihli ve 30879 sayili Resmi Gazete’de yayimlanarak yiiriirliige giren “Milli Egitim
Bakanligi Ozel Egitim Kurumlar1 Yonetmeliginde Degisiklik Yapilmasina Dair
Yonetmelik” ile RAM tarafindan egitsel degerlendirmelerde uygun goriilmesi halinde
bedensel yetersizligi olan bireylere evde destek egitim hizmeti verilebilmesi saglanmis olup

s0z konusu hizmet sunumunda kamera kaydi aranmamaktadir.

280 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 01.10.2019 tarihli ve 18680618 sayili cevabi yazi.
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Tablo 20. Ozel Egitim ve Rehabilitasyon Merkezlerinde Destek Egitim Alan Birey
Sayis1

Yil Kurum Sayisi Ortalama Ayhk Ogrenci Sayisi
2014% 1.906 295.617
2015%* 1.935 313.998
2016%* 2.040 334.336
2017* 2.178 356.263
2018* 2.500 377.273
2019%* 2.063 380.767

*Her yilin Aralik ayr édenceklerinde destek egitim hizmeti karsiligi iicret tahakkuk edilen birey sayisi baz
alinmigtir.

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylere sunulan diger hizmetler ise;

v'  Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi ve MEB is birligi ile egitimde firsat
esitliginin saglanmasi ve engelli 6grencilerin okumaya tesvik edilmesi amaciyla 6zel egitime
gereksinim  duyan ¢ocuklarm 2005 yilindan itibaren okullara erigimi {icretsiz
saglanmaktadir.

¥" Merkezi sistem sinavlarina giren 6zel egitim ihtiyaci olan dgrenciler igin siav
yerlerinde gerekli fiziki diizenlemeler yapilmaktadir. Yetersizlik tiirlerinin ihtiyaglarina
uygun olarak farkli yetersizlikler i¢in sinav mekanlar1 hazirlanmakta, 30 dakikalik ek sinav
siiresi verilmekte olup siav sorularini okuyacak ve sdylenecek yanitlar1 yazacak “okuyucu
ve kodlayic1” esliginde sinava girme olanagy, tek kisilik salonlar gibi kolaylastirict hizmetler
sunulmaktadir.

v Yiiksekogretime devam edecek basarili ve ihtiyag sahibi yetersizligi olan
ogrencilere Yiiksek Ogrenim Kredi ve Yurtlar Kurumu tarafindan 6ncelikli olarak 6grenim
kredisi, katki kredisi ve yurt tahsisi yapilmaktadir.

3.2.2. Egitim ve Ogretim Hizmetlerinde Yasanan Sorunlar

ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarinda ve kesin tedavisi bilinmeyen diger
hastaliklarin ¢ogunlugu bireylerde kas iskelet sistemini etkilemektedir. RAM tarafindan
yapilan degerlendirmelerde bu durumda olan bireylerin egitsel tanilari; bedensel yetersizlik
ve/veya sliregelen hastalik seklinde tanimlanmaktadir. Egitsel tanilarin ihtiyaglar: goz 6niine
alindiginda, hasta ve hasta yakinlarinin farkli alanlarda sorunlarla bas etmeye galistigi
goriilmektedir. Egitim ve Ogretim hizmetleri kapsaminda yasanan sorunlar asagidaki

bagliklar altinda agiklanmistir.
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Miifredat ve Farkindalik

Herhangi bir konuya kars1 bireylerin tutumlarinin degistirilebilmesinin ilk yolu bilgi
edinimidir. Bilgi edinimi, dogru kaynaktan verilen gergek bilgilerle olmalidir. Bilgi edinme
siirecinin dogumdan itibaren oldugu diisiiniiliirse bireyler 6nce aile ortaminda edindikleri
bilgileri isleyerek tutum gelistirir, akabinde egitim ortamlarinda edindikleri bilgiler ile tutum
gelistirme ve degistirmeye devam ederler. Egitim hayatinda 6grenilen kalict olabilecek
O0grenimlerin, ilerleyen hayatta karsilasilabilecek birgok durumla bas edebilme yetenegini
gelistirecegi gibi farkinda olma diizeylerini de artiracagi bilinmektedir. Toplumsal olarak
dogru bilgi edinimi saglanmasi ile bireylerin karsilastiklart durumlara kars: farkindaliklart
artacak ve durumlara karsi olumlu tutum sergileyebileceklerdir. Bu nedenle, farkindalik
caligmalarmin sadece kamu spotlari, film, dizi, tv programlar ile degil okullarda egitsel
faaliyetlerle de desteklenmesi gerekmektedir. Ancak Komisyona konu olan hastaliklar ile
ilgili miifredat igeriklerinde siirli diizeyde olan bilgilendirmelere iligkin; 12 Haziran 2019
tarihli toplantida Milli Egitim Bakanhg Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel
Midiirliigi Rehberlik Hizmetleri Daire Baskani Seyfettin TORAMAN; nadir goriilen
hastaliklarla ilgili gelecek egitim 6gretim yilindan itibaren bir ¢calisma baslatilabilecegini
ifade etmistir?®'.

ALS, SMA, DMD, MS ve kesin tedavisi bilinmeyen diger nadir hastaliklarla ilgili
hususta toplumsal farkindaligin olusturulmasi adina miifredatlar degerlendirildiginde sinirlt
diizeyde bir biling olusturma amaci dikkat ¢ekmektedir.

Milli Egitim Bakanligi Talim ve Terbiye Kurulu Bagkanligi tarafindan Komisyona
sunulan 30 Eylil 2019 tarihli ve 18513427 sayili cevabi yazida; ALS, SMA, DMD, MS
hastaliklarinda ve kesin tedavisi bilinmeyen diger hastaliklara iliskin ders igerikleri,
ortadgretim kademesinde uygulanan egitim programlarinda kazanim ve modiil olarak
kismen bulundugu belirtilmektedir. Buna gére beden egitimi ve spor dersinde engellilik
kapsaminda; biyoloji dersinde sinir sistemi rahatsizliklar1 kapsaminda kazanimlarin oldugu
anlasilmaktadir. Bununla birlikte mesleki ve anadolu meslek teknik egitim programinin
¢ocuk gelisimi ve egitimi meslek alaninin ¢ergeve programinda ise yetersizlik tiirleri ve

siiregelen hastaliklar kapsaminda kazamimlarin oldugu anlagilmaktadir®®2.

281 Seyfettin TORAMAN’in 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
282 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 30.09.2019 tarihli ve 18513427 sayili cevabi yazi.
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Erisilebilirlik

Ulkemizde 6zel gereksinimi olan bireylerin hayatin her alaninda yasadiklari
erisilebilirlik sikintisi okul hayatinda da devam etmektedir. Komisyona katilan konusmacilar
dinlendiginde ve hastaliklarin etkileri g6z 6niine alindiginda yaganan en biiyilik sorunun okul
binalarmin engelli erisilebilirli§ine uygun olmamasindan kaynakli oldugu anlasilmaktadir.

Milli Egitim Bakanligi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii
tarafindan Komisyona sunulan 9 Aralik 2019 tarihli ve 24434563 sayili cevabi yazida; okul
binalarindaki engelli erisilebilirligine yonelik calismalarin yapildigi ve erisilebilirligi
yapilan ve erisilebilirlik 6l¢iitleri dogrultusunda yeni insa edilen okullarin toplaminin tiim
okullarin %55’ini olusturdugu ifade edilmektedir?®?.

Evrensel tasarim ilkeleri dogrultusunda, okul binalarmin 6zel gereksinimi olan
bireylerin okul iginde erisilebilirliginin saglanmasina yonelik ve yetersizligi olan bireylerin
kullanimina uygun ergonomide mimari olarak planlanmasi ve tiim bireylerin kullanimina
uygun bigimde yapilanmast 6nemlidir. Komisyon toplantilarina katilan ilgili paydaslar;
okullarn fiziki kosullarinin uygun olmadigimni, tekerlekli sandalyede olan 6grenciler i¢in
genellikle okullarda asansor bulunmadigini, asansorii bulunan okullarda asansoriin
calismadigini  ve  smif  konumlarinin  dgrencilerin  erigilebilirligi  agisindan
degerlendirilmedigini belirtmektedirler. Aslinda bireyin smifinin zemin kata alinmasi
sorunu ¢dzebilecegi halde, bazi okul idarecilerinin bu ¢6ziimii anlayisla karsiladiklart ancak
¢ogunlukla idarecilerin ¢dziim konusunda igbirlik¢i olmayip smifin konumu konusunda
direncli olduklar belirtilmektedir.

Milli Egitim Bakanlig1 Talim ve Terbiye Kurulu Baskanlig: tarafindan Komisyona
sunulan 30 Eylil 2019 tarihli ve 18513427 sayili cevabi yazida, MEB Kalkinma Plan1 ve
2023 Egitim Vizyon Belgelerine gore dgrenme ortamlar: ile RAM’in fiziki altyapisinin
standartlarmin yiikseltilecegine iliskin hedeflerin bulundugu belirtilmektedir?$.

Ucretsiz tasima kapsaminda tasima yapilan Ogrenciler igin servis araglarinin;
yetersizligi olan bireylerin erisilebilirligine uygun olmadigi 6zellikle bedensel engelli
bireylerin kullanirmma uygun servislerin bulunup bulunmadig: ile birlikte ihtiyact
karsilayacak sayida servisin bulunup bulunmadigina iliskin de veri yoktur. Ayn1 zamanda
“MEB Tasima Yoluyla Egitime Erisim Yonetmeligi” hiikiimlerince, kaynastirma
kapsaminda hizmet sunulan 06zel egitim ihtiyaci olan bireylerin iicretsiz tasimadan

yararlanamadig anlasilmaktadir.

283 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 09.12.2019 tarihli ve 24434563 sayil1 cevabi yazi.
284 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 30.09.2019 tarihli ve 18513427 sayili cevabi yazi.
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Ogretmen Istihdam

Ulkemizde 6zel egitim alaninda yetismis dgretmen ve alan uzmanlarinin nitelik ve
nicelik olarak yeterli olmadigi, resmi ve 6zel egitim okul/kurumlarinda alan mezunu 6zel
egitim 6gretmeni ihtiyacinin oldukga fazla oldugu goriilmektedir. Ozel egitim ihtiyaci olan
bireylere sunulan egitim hizmetlerinin kalitesinin artirilmast uzman personel istihdama ile
saglanabilmektedir. MEB Personel Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 29
Kasim 2019 tarihli ve 23752645 sayili cevabi yaziya gore; iilke genelinde ve tiim egitim
kademeleri dahilinde ¢alisan 6zel egitim 6gretmeni sayilarina bakildiginda ihtiyacin, mevcut
calisan Ogretmenlerin sayisindan fazla oldugu anlasilmaktadir. Halihazirda c¢alisan 6zel
egitim Ogretmeni sayist 16.658 iken ihtiya¢ olan 6zel egitim 6gretmeni sayisinin 21.627

285 Ozel egitim 6gretmeni sayilarna iliskin kapsamli tablo EK-5.’te

oldugu goriilmektedir
yer almaktadir. Ogretmen ihtiyaci olan yerlerde ihtiyacin alan dis1 {icretli 6gretmen ya da
norm fazlasi 6gretmenlerin gorevlendirmesi ile yapildigi bilinmektedir. Bu durumun sunulan
egitimin niteligine etkilerinin olumsuz olacag agiktir.

12 Haziran 2019 tarihli toplantida yapilan sunum sonunda Komisyon iiyelerinin, 50
bin 6grencinin egitim aldigi, 11 bin 6gretmenin istthdam edildigi, bu durumda yaklasik
olarak 5 ¢ocuga 1 6gretmenin gorevlendirildigi ve sonugta 6gretmen sayilarinin yetersiz olup
olmadigmin net olmadigina iliskin ilettikleri geri bildirim iizerine; MEB Ozel Egitim ve
Rehberlik Hizmetleri Genel Midiirliigii Rehberlik Hizmetleri Daire Bagskani Seyfettin
TORAMAN; Tiirkiye genelinde 26 civarinda 6zel egitim 6gretmeni yetistiren fakiiltenin
oldugunu, mezun olan 6zel egitim 6gretmenlerinin neredeyse tamaminin istihdam edildigini,
ogretmen bulunamadig1 durumlarda da ticretli 6gretmen gorevlendirildigini ifade etmis ve
Ozel egitim alaninda daha fazla 6zel egitim Ogretmeni istihdamiyla ilgili komisyonun
destegine ihtiyac duyulabilecegini belirtmistir®®.

Ayrica 6zel egitim alaninda 6gretmen aday1 yetistiren yiiksekogretim kurumlarinda
yeterli sayida 6gretim elemant bulunmamasi nedeniyle mezunlarin yeterli donanima sahip
olmamasi nitelikli egitim siirecini olumsuz etkilemektedir.

Engelli bireylerin egitim ile ilgili tedbirlerin alinmasinda birinci basamak olan
RAM’lar biiyilk 6neme sahiptir ve bu merkezlerde ¢alisan 6zel egitim Ogretmenleri ile
rehber Ogretmen sayilarma bakildiginda ihtiyacin azimsanmayacak diizeyde oldugu

anlasilmaktadir. MEB Personel Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 29 Kasim

285 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 29.11.2019 tarihli ve 23752645 sayil cevabi yaz1.
286 Seyfettin TORAMAN’mn 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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2019 tarihli ve 23752645 say1li cevabi yazi ekinde yer alan veriler kullanilarak hazirlanan
iller bazinda rehberlik ve arastirma merkezlerinde c¢alisan rehberlik ve 6zel egitim
ogretmenlerinin toplam norm sayilarma goére norm agig1 oranlart Sekil 5. ve Sekil 6.’da

gosterilmistir?®’.

Sekil 5. RAM’larda Gérev Yapan Ozel Egitim Ogretmeni Norm Acig1 Oranlari
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Sekil 5.’te norm ag181 oranlarina bakildiginda 6zel egitim 6gretmeni ihtiyacinin en
cok oldugu illerin sirasiyla; Kirklareli, Nevsehir, Kocaeli, Edirne, Istanbul ve Karabiik
oldugu; norm agig1 en az olan illerin ise Van, Bitlis, Tekirdag, Diyarbakir ve Sanliurfa
oldugu goriilmektedir. Norm agi1g1 olmayan illerin, Burdur, Eskisehir, Kilis Nigde ve Tunceli

oldugu, ayni1 zamanda Elazi1g’da ise norm fazlas1 6gretmen bulundugu goriilmektedir.

287 Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 29.11.2019 tarihli ve 23752645 sayili cevabi yazi.
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Sekil 6. RAM’larda Gérev Yapan Rehberlik Ogretmeni Norm Acig1 Oranlar
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Sekil 6.’da rehberlik 6gretmeni ihtiyacinin en ¢ok oldugu illerin sirasiyla, Bilecik,
Giimiighane, Nigde, Ardahan ve Kirklareli oldugu, norm agig1 en az olan illerin ise Antalya,
Izmir, Van, Tekirdag, Adiyaman ve Trabzon oldugu gériilmektedir. Norm agig1 olmayan ilk
bes ilin Artvin, Bitlis, Canakkale, Denizli ve Edirne oldugu ve aynm1 zamanda Aksaray,
Burdur, Hakkari ve Kirsehir’de ise norm fazlasi 6gretmenlerin bulundugu goriilmektedir.

RAM’larda egitsel degerlendirme ve tanilama siirecinde gorev alan rehberlik
ogretmenleri ile 6zel egitim dgretmenleri arasindaki ek ders ticretlerinde “MEB Y 6netici ve
Ogretmenlerinin Ders ve Ek Ders Saatlerine Iliskin Karar”a gére farklilik bulunmaktadr.
Ayni zamanda RAM’larin ¢aligma saatleri okul ¢alisma saatlerinden daha uzundur. Bu
sebeplerle RAM’larin 0zel egitim Ogretmenleri tarafindan ¢alisma alani olarak tercih
edilmedigi diisiiniilmektedir. Dolayisiyla egitsel degerlendirme ve tanilamada 6nem arz eden
RAM’larda 6zel egitim 6gretmeni ihtiyaci rehberlik 6gretmeni ihtiyacindan daha fazladir.

Bir diger 6nemli sorun ise; yetersizligi olan bireyin egitsel degerlendirme ve tanilama
siirecinde gorev alan personelin, bireyin tiim gelisim alanlarmi degerlendirme
yeterlilikleridir. Egitsel degerlendirme ve tanilama multidisipliner bir yaklasimla olmalidir.
Bireyin tiim gelisimsel alanlarinin ayrintili ve nitelikli degerlendirilmesi, ihtiyaclarinin ve
egitim tedbirlerinin belirlenmesinde 6nem tagimaktadir. RAM biinyesinde s6z konusu
stirecte gorev alan personele bakildiginda sadece rehberlik ve 6zel egitim 6gretmenlerinin
gorev aldigr goriilmektedir. Halbuki egitsel degerlendirme ve tanilamada bireylerin bedensel

becerileri, dil ve iletisim becerileri ile diger tiim gelisim alanlarinin degerlendirilmesinde
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alan uzmanlarinin gérev almasi 6nem tasimaktadir. MEB Talim ve Terbiye Kurulu
Bagkanlig1 tarafindan Komisyona sunulan 30 Eyliil 2019 tarih ve 18513427 sayili cevabi
yazida; MEB Kalkinma Plan1 ve 2023 Egitim Vizyon Belgelerine gore 6zel egitim ihtiyaci
olan bireylerin egitim hizmetlerinden istifade edebilmelerine yonelik fiziki ve beseri
altyapinin giiclendirilecegi, biitlinlestirme uygulamalarinin yayginlastirilacagi, egitim
programlar1 ve Ogretim materyallerinin zenginlestirilerek standartlarin yiikseltilecegi
belirtilmektedir?®®,

Denetim Faaliyetleri

Sunulan hizmetlerin niceligi kadar niteliginin de degerlendirilmesi egitim kalitesinin
ne diizeyde oldugu anlamina gelmektedir. Ancak, 6zel egitim alaninda egitimin niteliginin
tespitinin yapilamadigi anlagilmaktadir.

Komisyon toplantilarinda s6z konusu denetimin aile tarafindan yapilmasi gerekliligi
belirtilmis ve Ozel Ogretim Kurumlar1 Genel Miidiirliigiiniin velilere yonelik diizenlemis
oldugu memnuniyet anketinin bu alanda kurum tarafindan yapilan tek ¢alisma oldugu ifade
edilmektedir. Bireyin belirtilen giin ve saatte merkezde olup olmadiginin kamera denetimleri
yoluyla oldugu ve 6zellikle velilerin bilinglendirilmesi i¢in calisildig1 ifade edilmektedir®®.

Yaklasik 419 bin 6grenciye 6zel egitim hizmeti verildigi, bunun i¢in 2006 yilindan
beri 21 milyar TL gibi bir paranin 6dendigi, sahadaki gézlemlerde genellikle engellilerin iki
yilda bir saglik kuruluna girdikleri, egitimine devam edebilmesi i¢in ¢ikacak raporun bireyin
egitimden fayda gdrmesinin hélinde diizenlenebilecegi ancak hastanelerdeki yogunluktan
dolay1 ya da hekimlerin hastay1 tanimadigindan veya diizenlenecek olan rapor i¢in bagka bir
hekime gelinmesi sebebiyle bireyin takip edebilmelerinin miimkiin olmadig:
belirtilmektedir. Egitim siireci i¢in para ddenmesinde herhangi bir sakinca bulunmadigi,
ancak bu 6demelerin karsiliginin alinmasimin énemli oldugunu vurgulanmigtir. Ozel egitim
alan ¢ocuklar1 yakindan takip eden bir programin olmasi gerektigi, sonraki gelislerde
hekimin degerlendirmesi siirecinde egitimden fayda goriip gormediginin bilinmesinin
faydali olacagini belirtilmistir. Bireyin egitimden fayda gérmeyeceginin anlagilmasi halinde
hem kurumlarin hem de insan kaynagmin verimli kullanilmasi adma fayda gorebilecek

kisilere daha ¢ok yogunlasilmas: gerektigi vurgulanmistir®®,

288 Milli Egitim Bakanlhg: tarafindan Komisyona sunulan 30.09.2019 tarihli ve 18513427 sayili cevabi yazi.
289 Seyfettin TORAMAN’in 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanag, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.

290 GQeyfettin TORAMAN’mn 12 Haziran 2019 tarihli Dinleme Tutanag, TBMM Tutanak Hizmetleri
Baskanhg.
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Bu asamada egitsel degerlendirme ve tanilama yapan kurum olan rehberlik ve
arastirma merkezlerinde takipsel faaliyetlerinin 6nemi anlasilmaktadir. Bireylerin rehberlik
ve arastirma merkezlerine egitsel degerlendirme amacgli her gelislerinde yapilan
degerlendirme uygulamalarinin standardizasyonu, bireylerin bilgi ve beceri diizeylerinin
nasil belirlendigi, belirlenemedigi hallerde ne yapildigi, s6z konusu degerlendirme
faaliyetlerinde gorev alan Ogretmenlerin bilgi diizeyleri ile uygulama yeterlilikleri ve
kullanilan kayit sistemleri gibi hususlarin niteligi dnem arz etmektedir.

Milli Egitim Bakanligi Ozel Egitim ve Rehberlik Hizmetleri Genel Miidiirliigii
tarafindan Komisyona sunulan 30 Temmuz 2019 tarih ve 511762 sayili cevabi yaziya gore;
olusturulmast planlanan e-rehabilitasyon modiilii ile 6zel egitim ve rehabilitasyon
merkezlerinde engelli bireylere saglanan destek egitim hizmetinde egitimin niteliginin
artirlmast planlanmaktadir. Kurumlara devam eden engelli bireylerin aldiklar1 egitimler
egitim personelleri tarafindan ders kayit defterine ve aylik performans tablosuna
islenmektedir. Bu belgeler 6zel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde muhafaza edilmekte
ve donem sonu performans degerlendirme tablolart doldurularak egitsel degerlendirme
raporu siirecinde kullanilmak {izere ilgili RAM’lara gonderilmektedir. Toplamda 380 bin
engelli birey i¢cin manuel olarak doldurulan bu evrakin analiz edilmesi, degerlendirilmesi
miimkiin olmadigindan engelli bireylerin aldiklar1 destek egitimlerden yararlanip
yararlanamadiklari, egitime basladiklari tarih itibari ile halihazirda hangi gelisim diizeyinde
bulunduklarinin Bakanlik¢a takip edilmesi miimkiin olmamaktadir. Ayrica engelli bireyin
egitim igeriginin ge¢misine iligkin ulasilabilir elektronik veri tabani bulunmamaktadir.
Bakanlik biit¢esinden gonderilen yillik yaklasik 3,5 milyar liralik 6denegin tam olarak
karsiligini bulup bulamadigina iligkin herhangi bir veri yoktur. Gelistirilmesi planlanan e-
rehabilitasyon modiilii ile kurumlarin egitim niteligi, engelli bireylerdeki gelisimsel ilerleme
gibi hususlarda istatistiki veriler olusturularak sunulan destek egitimlerinin hedefe ulagma
diizeyi Bakanlik¢a degerlendirilebilmis olacaktir, denilmektedir. Ayrica 6zel egitim ve
rehabilitasyon merkezlerinde sunulan destek egitim hizmetine erisimin saglanmasinda
biyometrik yiiz tanima sisteminin engelli bireylerin ve egitim personelinin ders devam
takibinde kullanilabilmesi amaciyla arastirma ve gelistirme ¢aligmalar1 devam etmektedir.
Biyometrik yiiz tanima sisteminin kurumlarda kullanilmaya baslamasindan sonra engelli
bireylerin 6zel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde sunulan destek egitim hizmetlerinden
yasal haklar1 dogrultusunda etkin ve eksiksiz bir sekilde yararlanmalari saglanarak kisilerin

gelisim alanlarindaki ilerlemeleri desteklenecektir. Sistem dahilinde ¢evrimici takip
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yapilabileceginden insan hatasi ortadan kaldirilacak, kamu kaynaklarinin verimli ve etkin
bir sekilde kullanilmas saglanacag ifade edilmektedir®®!.

Ozel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde denetim amacli olarak verilen hizmetin
ne kadar karsiliginin alindig1 ve kurumlarla ilgili olumsuz -verilen egitimlerin nitelikleri,
verilip verilmedigi gibi- elestirilerin oldugu, bu sebeple yasal diizenlemeler yapilarak
rehabilitasyon merkezlerine kamera sistemi (biyometrik yiiz tanima sistemi) konuldugu
boylece hem ders girisleri hem ders ¢ikiglarinin denetim altina alindigini belirtilmektedir.
Kamera sistemi ile kamusal anlamda diizenleme hedeflenmis bodylece hem
izleme/degerlendirme hem de hizmete karsilik 6deme esas oldugundan etkin bir denetimin
yapilmasinin amaglandigi ifade edilmektedir.?**

Ulkemizde ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklarla ilgili konularda
faaliyet gosteren hasta dernekleri Komisyonumuz calismalarina aktif olarak katilim
saglamistir. Komisyon toplantilarinda gerek dernekler gerekse hasta ve hasta yakinlari
tarafindan Milli Egitim Bakanlig1 hizmetlerine iliskin dile getirilen talepler;

v" Ozel egitim ve rehabilitasyon merkezlerine erisim saglayamayan bireylerin
egitim ve fizyoterapi hizmetlerinin evde sunulmasi,

¥v" Hastaliklardan etkilenen bireylerin okullarda siniflarinin  zemin katta
konumlandirilmasi,

v" Rehberlik ve aragtirma merkezleri ve ozel egitim ve rehabilitasyon
merkezlerinin s6z konusu nadir hastaliklar konusunda bilgilendirmelerinin yapilmasi, erken
tan1 ile zaman kaybetmeden egitime baslanmasi,

v Ozel egitim ve rahabilitasyon merkezlerinde sunulan destek egitim
programlarmin giincellenerek aylik verilen egitim saatlerinin artirilmasi,

¥v" Milli Egitim Bakanligia bagl olarak galisan fizyoterapislerin Saglhik Bakanligi
biinyesindeki fizik tedavi hekimleri ile esglidiimlii caligsmalari,

v" Destek egitim hizmetlerine farkli terapi yontemlerinin uygulanabilmesi igin
fiziki sartlarin zorunlu hale getirilmesi,

v" Okul/kurum servislerinden bedensel engeli olan bireyleri tagimaya uygun
olmadig: tespit edilenlerin uygunlugunun saglanmasi,

v Ogretmen/terapistlerin nadir hastaliklar konusunda yeterli bilgiye sahip

olabilmeleri i¢in bu hastaliklar ile ilgili egitimlerin verilmesi seklindedir.

291 Milli Egitim Bakanlig: tarafindan Komisyona sunulan 01.10.2019 tarihli ve 18680618 say1l1 cevabi yazi.
292 Muammer Yildiz'in 10 Temmuz 2019 tarihli Dinleme Tutanagi, TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanhg.
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3.3. Hasta ve Hasta Yakinlarinin Calisma Hayati

ALS, SMA, DMD, MS hastaliklarina ve kesin tedavisi bilinmeyen nadir hastaliklara
sahip bireyler engellilik durumuna bagl olarak engelli bireylere verilmekte olan hak ve
hizmetlerden yararlanmaktadir. Ulkemiz hem imzaladig1 uluslararasi sézlesmelerle hem
basta Anayasa olmak iizere i¢ mevzuati ile engellilerin haklarimi giivence altina almis
durumdadir. Engelli bireyler toplumsal yasamda en biiyiilk miicadeleyi egitim ve istihdam
alanlarinda vermek zorunda kalmistir. Engelli bireylerin toplumsal hayatin ig¢inde yer
alabilmesinde gelir getirici bir iste ¢aligma olanagini yaratan tedbirlerin alinmasi énemlidir.
Anayasa’nin getirmis oldugu esitlik ilkesinin yani sira diizenlemelerin 6ngordiigii pozitif
ayrimceilik esaslar1 engellilere yonelik istihdam politikalarinin temelini olugturmaktadir.
Anayasa’da yer alan hiikiimlerle birlikte Temmuz 2005°te yiiriirliige giren Engelliler
Hakkinda Kanun ayrimcilik karsiti ve engellilere yonelik énemli bir hak belgesi olmustur.
Kanun, isttihdamin tiim asamalarinda engellilige dayali her tiirlii ayrimeiligi yasaklamakta,
igyerlerinde engellilerin ihtiyaglarina yonelik makul diizenlemeyi zorunlu kilmakta ve agik
isglicli piyasasinda istihdami gii¢ zihinsel ve ruhsal engelliler i¢in korumali isyerlerini
diizenlemektedir.

Ulkemizde, engellilere yonelik istihdam politikalart 1970’lere kadar uzanan
tarih¢esinden glinlimiize degin biiyiik 6l¢iide kota ve kota/ceza sistemine dayanmaktadir.
Engellilerin istihdam edilebilmelerinde kamu ve Ozel sektér isverenlerine cesitli
yukiimliliikler getirilmistir. Bununla birlikte son yillarda diger bazi istihdam yontemlerinin
de uygulamada yer almaya basladig1 goriilmektedir.

Bu boliimde; Tiirkiye’de Engellilik Alanindaki Istihdam Politikalar1 ve Programlar;
Kota ve Kota-Ceza Yontemi, Destekli Istihdam Yontemi, Korumali Istihdam Yontemi, Aktif
Isgilicii Hizmetleri, Issizlik Sigortasi, Engellilere Emeklilik Siireclerinde Sunulan
Hizmetlerin Usul ve Esaslari ile Engelli Istihdami1 Kapsaminda Engelli Yakinlarina Saglanan
Haklar ana bagliklar1 ¢ergevesinde verilmektedir.

3.3.1. Kota ve Kota-Ceza Yoéntemi

Engelli Memur istihdam

14 Temmuz 1965 tarihinde kabul edilen 657 sayili Devlet Memurlari Kanunu’nda
engellilerin memur olarak ise almmalar1 53 {incii madde ile diizenlenmistir. Ilgili madde
uyarinca, kamu kurum ve kuruluslart bu Kanuna gore calistirdiklar: personele ait kadrolarda
%3 oraninda engelli calistirmak zorundadir. %3’{in hesaplanmasinda ilgili kurum veya

kurulusun toplam dolu kadro (tasra teskilat: dahil) sayis1 dikkate alinmaktadir.
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Kamu kurumlarina engelli memur alimi ile ilgili olarak Devlet Memurlari
Kanunu’nda 13.02.2011 tarihinde degisiklige gidilerek engelli memur alimmna ydnelik
sinavlar merkezi hale getirilmistir. Engellilerin memurluga alinma sartlarina, merkezi sinav
ve yerlestirmenin yapilmasina, egitim durumu ve engel gruplari dikkate alinarak kura usulii
ile yapilacak yerlestirmelere iliskin usul ve esaslar ile diger hususlar 07.02.2014 tarihli
Resmi Gazete’de yayimlanan Yonetmelikle diizenlenmistir. Diizenleme ile engelliler i¢in
sinavlarin, ilk defa devlet memuru olarak atanacaklar i¢in agilan sinavlardan ayni zamanl
ve merkezi olarak, engelli kontenjan1 a¢1g1 bulundugu siirece engel gruplart ve egitim
durumlart itibariyla sinav sorusu hazirlanmak ve ulasilabilirliklerini saglamak suretiyle
merkezi olarak yapilmasi veya yaptirilmasi hiikiim altia almmigtir®®®.

Engelli memur istihdamina iliskin istatistiklere goére engelli memur sayisinin 2019
yilt Kasim ay1 itibariyla 55.196 oldugu ve bu sayi igerisinde 35.644 yerlestirmenin 2012
yilindan giinlimiize gergeklestirilen dort merkezi sinavla yapildigi goriilmektedir. Engelli

memurlari engel gruplarma ve cinsiyete gore dagilimi asagidaki tabloda gosterilmistir?®.

Tablo 21. Engelli Memurlarin Engel Gruplarma ve Cinsiyete Gore Dagilim

Engel Grubu Kadin Erkek Toplam
Dil ve Konusma 131 352 483
Gorme 2.534 8.231 10.765
Isitme 1.126 2.536 3.662
Ortopedik 4.004 11.159 15.163
Rubhsal ve Duygusal 336 1.284 1.620
Stiregen (Kronik) 1.736 4.950 6.686
Zihinsel 660 2.948 3.608
Smiflandirilamayan 3.278 9.931 13.209
Toplam 13.805 41.391 55.196

Kaynak: DPB, Kasim 2019.

Engelli isci istihdanm

Tiirkiye Is Kurumu Genel Miidiirliigii (ISKUR) temsilcileri tarafindan 17.07.2019
tarihli Komisyon toplantisinda yapilan sunumun ve Komisyonun bilgi talebine istinaden
verilen cevabi yazinin igeriginde belirtildigi lizere; 6zel politika gerektiren gruplar igerisinde

yer alan engellilere yonelik hizmetlerin temel maksadi, engelliligin ¢alismaya engel

23 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
2% DPB Engelli Memur Istatistikleri, http://www.dpb.gov.tr/tr-tr/istatistikler, (Erisim Tarihi: 12.11.2019).
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olmadig: ilkesinden hareketle; engellilerin toplumsal biitiinlesmelerine yardimci olmak,
engellileri ¢alisma hayatina katarak sosyallesmelerini ve {iretim siirecine katki sunmalarini
kolaylagtirmak ve engelli istthdamini kalic1 bir sekilde artirmaktir. Ancak; “ALS, SMA,
DMD, MS hastalar1” engel gruplarindaki bireylere 06zgii ayri ayri istatistiksel veri
bulunmamas1 nedeniyle bu kisiler ISKUR kayitlarinda “Kas ve Iskelet Sistemi” grubu
icerisinde degerlendirildigi belirtilmektedir. Bununla birlikte kesin tedavisi bilinmeyen diger
hastaliklara iliskin ayr1 bir istatiksel veri bulunmadig1 da belirtilmistir>®>.

Ulkemizde engellilerin isci olarak istihdami, 4857 sayili Is Kanunu’nun 30 uncu
maddesinde Ongoriilen kota sistemi ile saglanmaya g¢alisilmaktadir. Bu maddeye gore;
igverenler, elli veya daha fazla is¢i calistirdiklar: 6zel sektor isyerlerinde %3, kamu
isyerlerinde ise %4 oraninda engelli is¢iyi meslek, beden ve ruhi durumlarina uygun islerde
calistirmakla yiikiimlidiir.

Kamu kurum ve kuruluslari, ¢alistirmakla yiikiimlii olduklari engelli is¢ileri, “Kamu
Kurum ve Kuruluslarina Is¢i Almmasimda Uygulanacak Usul ve Esaslar Hakkinda
Yonetmelik” gergevesinde ISKUR aracilig ile istihdam etmek zorundadirlar. Ozel sektor
isverenleri ise calistirmakla yiikiimlii olduklar1 engelli iscileri, “Yurti¢inde Ise Yerlestirme
Hizmetleri Hakkinda Y®&netmelik” hiikiimleri ¢ercevesinde ISKUR aracilig: ile istihdam
edebilecegi gibi kendi imkanlar ile de istthdam edebilirler. Ancak, kendi imkéanlar1 ile
engelli istihdam eden 6zel sektor isverenleri engellinin ise baslama tarihinden itibaren bu
durumu en geg on bes is giinii icinde ISKUR’a bildirerek calistirdig1 engelli isciyi tescil
ettirmesi gerekmektedir.

ISKUR’a Engelli Kaydi: ISKUR’a engelli statiisiinde kayit olmak isteyen is
arayanlari, 20/02/2019 tarihli ve 30692 sayili Resmi Gazete’de yayimlanan “Eriskinler I¢in
Engellilik Degerlendirmesi Hakkinda Yonetmelik” kapsaminda yetkilendirilen saglik
kuruluslarindan alacaklar1 tiim viicut fonksiyon kayiplarinin en az %40 oldugunu gosterir
engelli saglik kurulu raporu ile ISKUR’a kayit yaptirmalar1 gerekmektedir.

ISKUR’a kayit olarak is arayan engellilere is ve meslek danismaligi hizmetleri
sunularak herhangi bir meslegi olmayanlar veya mesleki niteliklerini gelistirmek isteyenler
mesleki egitim kurslarina veya isbasi egitim programlarina ya da ¢alisma aligkanlik ve
disiplini kazanmalar1 i¢in toplum yararina programlara yonlendirilmektedir. Herhangi bir
meslegi bulunan engelliler ise durumlarina uygun acik islere yerlestirilmeye ¢alisiimaktadir.

Ayrica, kendi isini kurmak isteyen engelliler girisimcilik egitim programlarina

295 Tiirkiye Is Kurumu Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 27.09.2019 tarihli ve 540865 sayili
cevabi yazi.
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yénlendirilmekte, programi bitirenlerden ISKUR ’a sunacaklari projeleri uygun bulunanlara
hibe destegi saglanarak kendi islerini kurmalari da tesvik edilmektedir.

2019 yili Agustos ay1 sonu itibarryla ISKUR a aktif olarak kayitli engelli isgiiciiniin
engel gruplari ve cinsiyete gore dagilimi asagida Tablo 22.’de gosterilmektedir. Tabloya
gore, 2019 yili Agustos ay1 sonu itibariyla ISKUR’a aktif olarak kayitli 126.800’{ erkek,
35.671’1 kadin olmak fiizere toplam 162.471 engelli isgiicii bulunmaktadir. Bu saymin
igerisinde 20.501°1 erkek, 5.966’s1 kadin olmak tizere toplam 26.467 engelli birey kas ve
iskelet sistemi engel grubunda yer almakta olup bu say1 ISKUR’a kayitli toplam engelli
isglictiniin %16,29’unu olusturmaktadir.

Tablo 22. iISKUR’a Aktif Olarak Kayith Engelli Isgiiciiniin Engel Gruplar1 ve
Cinsiyete Gore Dagilimi

Engel Gruplar Erkek Kadin | Toplam (():Z )n
Bilinmeyen 2 0 2 0,00%
Sinir Sistemi 11.187 2.747 13.934 8,58%
Ruh Hastaliklart Grubundaki Engelliler 6.585 1.211 7.796 4,80%
Gorme Sistemi 15.470 3.968 19.438 | 11,96%
Kulak Burun Bogaz Sistemi 12.357 5.491 17.848 | 10,99%
I(; Hastaliklar1 Grubundaki Engelliler 6.132 1.693 7.825 4,82%
Kas ve Iskelet Sistemi 20.501 5.966 26.467 | 16,29%
Deri 543 158 701 0,43%
Solunum Sistemi 4.006 937 4.943 3,04%
Onkolojik Hastaliklar 925 800 1.725 1,06%
Yaniklar 1.407 203 1.610 0,99%
Diger Hastaliklar Grubundaki Engelliler 11.028 3.049 14.077 8,66%
Batini {lgilendiren Hastaliklar 142 33 175 0,11%
Sindirim Sistemi 1.566 538 2.104 1,30%
Hematopoetik Sistem 2.015 553 2.568 1,58%
Urogenital Sistem 1.828 673 2.501 1,54%
Kardiyovaskiiler Sistem 7.915 1.450 9.365 5,76%
Zihinsel, Davranissal Bozukluklar 19.594 4.603 24.197 14,89%
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum 8 108 116 0,07%
Endokrin Sistemi 3.566 1.486 5.052 3,11%
Otizm Spektrum Bozuklugu 23 4 27 0,02%
Toplam 126.800 | 35.671 | 162.471 | 100,0%

Kaynak: ISKUR, Agustos 2019.
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ISKUR’a aktif olarak kayitli engelli issizlerin engel gruplari ve cinsiyete gore
dagilimi agagida Tablo 23.’te gosterilmektedir. Bu tabloya gore, 2019 yili Agustos ay1 sonu
itibarryla ISKUR ’a aktif olarak kayitl 56.236°s1 erkek, 19.546°s1 kadin olmak iizere toplam
75.782 engelli issiz bulunmaktadir. Bu saymin igerisinde 8.491°1 erkek, 3.034°1 kadin olmak
iizere toplam 11.525 kas ve iskelet grubunda bulunan engelli birey yer almakta olup bu
sayilar ISKUR’a kayitl issiz engellilerin %15,2’sini olusturmaktadir.

Tablo 23. iISKUR’a Aktif Olarak Kayith Engelli issizlerin Engel Gruplari ve Cinsiyete
Gore Dagilim

Engel Gruplar1 Erkek | Kadin | Toplam ?:Z )n
Sinir Sistemi 4.857 1.543 6.400 8,4%
Ruh Hastaliklar1 Grubundaki Engelliler 3.371 705 4.076 5,4%
Gorme Sistemi 6.457 2.182 8.639 11,4%
Kulak Burun Bogaz Sistemi 4.909 2.839 7.748 10,2%
I¢ Hastaliklar1 Grubundaki Engelliler 2.408 873 3.281 4,3%
Kas ve Iskelet Sistemi 8.491 3.034 11.525 15,2%
Deri 220 94 314 0,4%
Solunum Sistemi 1.603 491 2.094 2,8%
Onkolojik Hastaliklar 412 434 846 1,1%
Yaniklar 496 86 582 0,8%
Diger Hastaliklar Grubundaki Engelliler 5.042 1.661 6.703 8,8%
Batin Ilgilendiren Hastaliklar 62 22 84 0,1%
Sindirim Sistemi 672 295 967 1,3%
Hematopoetik Sistem 790 291 1.081 1,4%
Urogenital Sistem 775 370 1.145 1,5%
Kardiyovaskiiler Sistem 3.327 789 4.116 5,4%
Zihinsel, Davranigsal Bozukluklar 10.922 3.029 13.951 18,4%
Kadin Hastaliklari ve Dogum 4 57 61 0,1%
Endokrin Sistemi 1.400 747 2.147 2,8%
Otizm Spektrum Bozuklugu 17 4 21 0,0%
Bilinmeyen 1 0 1 0,0%
Toplam 56.236 | 19.546 | 75.782 | 100,0%

Kaynak: ISKUR, Agustos 2019.

ISKUR, istihdami korunmasina ve artirilmasina, issizlerin mesleki niteliklerinin
gelistirilmesine, issizligin azaltilmasina ve Ozel politika gerektiren gruplarin isgiicli
piyasasina kazandirilmasina yonelik istthdam hizmetlerini her gegen giin cesitlendirmekte

ve hizmetlerden yararlananlarin sayisini her gegen giin artirmaktadir. Bu kapsamda, “kas ve
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iskelet sistemi hastaliklar1” engel gruplarindaki bireyler basta olmak {izere diger engelliler
ve tlim i§ arayanlar kendilerine en uygun ise yerlestirilmekte ve ayn1 zamanda isverenlerin
de ihtiya¢ duyduklart iggiiclinii temin etmeleri saglanmaktadir.

Tablo 24.’te goriildiigii gibi; ISKUR tarafindan 2015 yilindan 2019 yil1 Agustos ay1
sonuna kadar Kuruma kayitli engellilerden 59.330’u erkek, 12.416’s1 kadin olmak tizere
toplam 71.746’s1 ise yerlestirilmistir. Bu saymin 1.691°1 erkek, 431’1 kadin olmak {izere
2.122’si kamuda; 57.639°u erkek, 12.416’s1 kadin olmak tizere 71.746°s1 6zel sektorde ise
yerlestirilmistir.

Tablo 24. Yillar itibariyla ise Yerlestirilen Engelli iscilerin Kamu, Ozel Sektor Ayrimi
ve Cinsiyete Gore Dagilimi

Kamu Ozel Toplam
Yillar

Erkek | Kadin | Toplam | Erkek | Kadin | Toplam | Erkek | Kadin | Toplam
2015 219 39 258 16.899 | 3.298 | 20.197 | 17.118 | 3.337 | 20.455
2016 187 49 236 12.363 | 2.432 | 14.795 | 12.550 | 2.481 | 15.031
2017 166 26 192 9.960 | 1.999 | 11.959 | 10.126 | 2.025 | 12.151
2018 585 137 722 11.607 | 2.601 14.208 | 12.192 | 2.738 | 14.930
2019 534 180 714 6.810 | 1.655 | 8.465 | 7.344 | 1.835 | 9.179
Toplam | 1.691 431 2.122 | 57.639 | 11.985 | 69.624 | 59.330 | 12.416 | 71.746

Kaynak: ISKUR, Agustos 2019.

Engelli isci istihdam Tesviki: 4857 sayili Is Kanunu’nun 30 uncu maddesi
kapsaminda 6zel sektor isyerlerinde ve korumali isyerlerinde calistirilan her bir engelli
is¢inin prime esas kazang alt sinir1 ilizerinden hesaplanan sigorta primine ait igveren
hisselerinin tamami Hazinece karsilanmaktadir. Bu kapsamda sunulan tesvik tutart her bir
engelli sigortali ve ¢aligtirilan her ay i¢in 2019 yilinda 524,47 TL dir.

Hazine tarafindan finanse edilen yukaridaki tesvike ilave olarak, Calisma Hayatinda
Milli Seferberligin 2. Fazi kapsaminda hayata gegirilen Ilave Istihdam Tesviklerinde de
kadinlara, genclere ve engellilere 6zel diizenlemeler getirilmistir. Bu kapsamda isverenlerin
2020 yili sonuna kadar bir dnceki takvim yilindaki sigortali sayisinin ortalamasina ilave
olarak ise aldiklar1 her bir sigortali i¢in aylik 2.712,14 TL ye kadar 12 ay siireyle destek (ig¢i
ve igveren prim maliyetleri + vergi) saglanmaktadir. Bilisim ve imalat sektoriinde (2018 i¢in
stratejik sektorler) destek tutart aylik 2.712,14 TL’ye kadar ¢ikabilmekte iken, diger
sektorlerde destek asgari licret {izerinden destek (1.113,14 TL) saglanmaktadir. Ayrica
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igverenlerin istihdam ettikleri kisinin kadin, gen¢ ve engelli olmasi durumunda tesvikin
stiresi 18 ay olarak uygulanmaktadir.

Engelli isci Istihdaminin Takip ve Denetimi: 4857 sayili Is Kanunu’nun 30 uncu
maddesi geregince istihdami zorunlu engelli is¢i kontenjanlarinin takibi aylik olarak diizenli
bigimde Calisma ve Is Kurumu 11 Miidiirliiklerince yapilmaktadir. Engelli kontenjan agig1
bulunan igverenlerle iletisime gecilerek alinan engelli isgiicii talepleri Kurumun internet
sayfasinda yayimlanmakta ve acgik kalan kontenjanlarin kapatilmasina gayret
gosterilmektedir.

Kanun hiikkmii geregince, isverenlerin engelli iscileri meslek, beden ve ruhi
durumlarina uygun islerde ¢alistirmakla yiikiimlii olmalar1 nedeniyle, igverenin talebine
istinaden sartlar1 tutarak bagvuru yapan ve goriismeye gelen engellileri igverenin uygun
bulmayarak ise almamasi veya engelli kontenjan agi1g1 i¢in talep vermeyerek yiikiimlaligiini
yerine getirmemesi durumunda isverenlere 4857 sayili Is Kanunu’nun 101 inci maddesine
istinaden ¢alistirmadig1 her engelli ve galistirmadigi her ay i¢in Calisma ve Is Kurumu il
Miidiirliigiince idari para cezasi uygulanmaktadir. Kamu kuruluslar: da bu para cezasindan
higbir sekilde muaf tutulmamaktadir. Engelli is¢i calistirma yikimlaligini yerine
getirmeyen igverenlere 2019 yilinda ¢alistirilmayan her bir engelli ve her ay i¢in 3.250 TL
idari para cezas1 uygulanmaktadir. Tahsil edilen idari para cezalari, engellilerin kendi igini
kurmalari, engellinin is bulmasini saglayacak destek teknolojileri, engellinin ise
yerlestirilmesi, ise ve isyerine uyumunun saglanmasi ve bu gibi projelerde kullanilmaktadir.

3.3.2. Destekli istihdam Yéntemi

Is ve Meslek Danismanligi Hizmetleri

ISKUR, engellilere sunmus oldugu hizmetlerin etkinligini ve verimliligini artirmak
amaciyla son donemde destekli istihdam modeli olarak uygulamaya basladigi Engelli Is
Koclugu modelinin ideal anlamda hayata gegirebilmesi igin yeterli sayida Engelli Is Kocu
olarak goérev yapacak Is ve Meslek Danismanlaria ve bilisim sistemi ile desteklenmis bir
takip mekanizmasina ihtiya¢ duymaktadir. Ayrica, destekli istihdam modelinin en temel
siireci bireyin ige yerlestirilmesinden sonraki ise ve isyerine uyumun saglanmasi ile ilgili
igyerlerinde yiiriitiilecek destek siirecidir.

ISKUR’un engellilere sunmus oldugu temel hizmetlerin basinda is ve meslek
danismanligi hizmetleri gelmektedir. Is ve meslek danismanligi hizmetlerinin sunulmasi
amactyla engelliler de dahil olmak iizere ISKUR ’a kayitli tiim is arayanlara bir is ve Meslek

Danigmani atanmaktadir.
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Danigsmanlarin is arayan portféyleri (varsa hizmet merkezi baz alinarak); yas,
Ogrenim seviyesi, sosyal durum (normal, eski hiikiimli, engelli), isglicii ve is arama
durumlart ile sosyal yardim alip almadig1 dikkate alinarak sistem tarafindan esit sekilde
olusturulmaktadir.

Danismanlar, is arayan portfoylerinde bulunan bireylerle bireysel danismanlik
gorlismeleri yaparak, kisilerin kendilerini tanimalarina, meslekler ve mesleki egitim yerleri
hakkinda bilgi edinmelerine ve edindikleri bilgileri bireysel bazda degerlendirerek
kendilerine uygun is se¢imi konusunda karar vermelerine ve istthdam eylem plam
olusturmalarina yardimci olmaktadir.

Engelli Is Koclugu

ISKUR tarafindan ALS, SMA, DMD, MS hastaliklar1 bulunan bireylerin icerisinde
yer aldig1 “Kas ve iskelet Sistemi Hastaliklar1” engel grubundaki bireyler basta olmak {izere
Kuruma kayith tiim engellilere sunulan hizmetlerin kapasitesinin gelistirilmesi ve standart
hale getirilmesi gayesiyle, engelli bireylerin istihdama kazandirilmasi i¢in diinyada gelismis
birgok iilkede uygulanan modern ve etkin bir yontem olarak kabul edilen Destekli istihdam
Modeli (Engelli Is Koglugu) uygulamasiin hayata gegirilmesine yonelik calismalar 2018
yili itibarryla baslatilmistir. 8 pilot ilde (Antalya, Aydim, Bursa, Denizli, Eskisehir, [zmir,
Malatya, Tekirdag) uygulanmaya baslayan modelin uygulama alani, 2019 yil1 Agustos ay1
sonu itibariyla 29 il miidiirliigii/46 birime ulasmis bulunmaktadir.

ISKUR tarafindan “Engelli Bireylerin istihdama ve Sosyal Yasama Katilimmin
Artirilmas1 (Engelli Is Koglugu)” yatirim projesi teklifi sunulmus olup proje kabul edilerek
2018-2020 Yatirim Programi kapsamina alinmustir. Engelli is Koglugunun temel hedefleri
arasinda, engelli bireylerin ¢aligma potansiyellerinin 6lgme ve degerlendirme araglar ile
ortaya cikarilmasi, Bireysel Eylem Plan1 (BEP) hazirlanmasi, isverenlerle gerekli temasin
kurulmasi, engelli bireyin sahip oldugu bilgi, beceri ve yeterliliklere gére Engelli Is Koglari
tarafindan uygun ise/meslege yonlendirilmesi ve sonrasinda da kisilerin ihtiyaclart
dogrultusunda ise uyum desteginin saglanmasi yer almaktadir. Boylece, engelli bireylerin
toplumsal iiretim siirecine dahil edilerek kendi baslarina hayatlarini idame ettirmelerine
destek olmak, istthdama gecislerini kolaylastirmak ve toplumsal entegrasyonlarinin
saglanarak topluma katma deger olusturmalarina yardimei olmak hedeflenmektedir.

Ayrica, Engelli s Koglugu kapsaminda ACSHB Engelli ve Yash Hizmetleri Genel
Miidiirliigii tarafindan 2014-2018 yillar1 arasinda 6 ilde uygulanan “ise Katil Hayata Atil
Projesi” ile 79 is kocu destegiyle 897 engelli birey acik isgiicli piyasasinda ise yerlestirilmis

ve siirdiiriilebilir istthdam1 saglanmistir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



—206 -

3.3.3. Korumal istihdam Yontemi

Agik isgiicii piyasasina kazandirilmalari gii¢ olan zihinsel ve ruhsal engelli bireyler
bakimindan alternatif bir istihdam yontemi olan Korumali Istihdam Modeli, devlet
tarafindan teknik ve mali yonden desteklenen ve ¢alisma ortami 6zel olarak diizenlenen
isyerlerinde gergeklestirilmektedir. En az sekiz zihinsel veya ruhsal engelli bireyin galistig1
isyerinin igvereni “korumali isyeri statii belgesi” almak i¢in bagvurabilmektedir. Isveren,
calisacak engelli birey sayisinin toplan is¢i sayisina oraninin %75’ den az olmamasi kosulunu
da saglamalidir.

Korumali istihdama iliskin mevzuat diizenlemeleri kapsaminda; Korumali isyerleri
Hakkinda Yonetmelik 26 Kasim 2013 tarihinde 28833 sayili Resmi Gazetede yayimlanarak
ylriirlige girmistir. Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Engelli ve Yagli Hizmetleri
Genel Miidiirliigii tarafindan 2012 yilinda gergeklestirilen “Isgiicii Piyasasinin Engelliler
Acisindan Analizi Projesi” sonuglaria gore isgiicii piyasasinda en az tercih edilen engelli
grubu olan zihinsel engelliler ile ruhsal ve duygusal engellilerin istthdam edilmeleri igin
“Korumali Igyerleri Hakkinda Y&netmelik” kapsaminda kurulacak korumali isyerleri igin
zihinsel veya ruhsal engelli istihdami sarti getirilmistir. Getirilen destek hiikiimleriyle;
korumali isyerleri icin gelir ve kurumlar vergisinde indirim yapilmasi, korumali isyerlerinin
cevre temizlik vergisinden muaf tutulmasi, korumali igyerlerinde calisacak engellilerin
maaglarinin  bir kismmin ve igverenlerinin issizlik sigorta primlerinin Hazine’den
karsilanmasi saglanmistir. “Korumali Isyerlerinde Calisan Engellilerin Ucretlerine Karsilik
Isverene Yapilacak Odeme Hakkinda Y&netmelik” 30 Nisan 2016 tarih ve 29699 sayili
Resmi Gazetede yayimlanarak yiiriirliige girmistir. Bu mevzuatla birlikte korumali
igyerlerinde ¢alisan engelli bireyler i¢in {icret silbbvansiyonu da uygulamada yerini almistir.

Mali destek kapsaminda her ay ve her engelli i¢in igverene 6deme yapilmakta olup
bu rakam 2019 yil1 birinci alt1 ay i¢in 720,33 TL’dir. Mayis 2019 itibariyla tilkemizde 9
korumali isyerinde 80 engelli birey istihdam edilmekte olup, bu bireylerden 79°u zihinsel
engellidir.

3.3.4. AKktif isgiicii Hizmetleri

ISKUR; istihdamin korunmasina ve artirilmasina, issizlerin mesleki niteliklerinin
gelistirilmesine, issizligin azaltilmasina ve Ozel politika gerektiren gruplarin isgiicii
piyasasina kazandirilmasia yardimci olmak iizere aktif isgiicli programlari kapsaminda
mesleki egitim kurslari, isbast egitim programlari, girisimeilik egitim programlari ve toplum

yararina programlar diizenlenmekte, ayrica bu amacla cesitli program, proje ve ozel
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uygulamalar gelistirilmektedir. Issizligin azaltilmasi ve istihdamim artirilmasi amaciyla
sunulmakta olan hizmetlerin hedef kitlesinin basinda engelliler de bulunmaktadir.

Engellilerin istihdam edilmelerinin saglanmasi ve isgiicii piyasasia giriglerinin
kolaylastirilmasi icin engellilere 6zel projeler gelistirilebilmekte ve uygulanmakta olan kurs
ve programlarin igerigi engellilerin ihtiyaglar1 dikkate alinarak siirekli bir bigimde
gelistirilmektedir.

Ayrica, engelli ve eski hiikiimlii ¢alistirmayan igsverenlerden tahsil edilen idari para
cezalarini kullanmaya yetkili Idari Para Cezalar1 Komisyonu araciligiyla engelli ve eski
hiikiimliilerin kendi isini kurma projeleri, engellinin is bulmasini saglayacak destek
teknolojileri projeleri, engellinin ige yerlestirilmesi ile ise ve igyerine uyumunun saglanmasi
projeleri, korumali isyeri projeleri ve engellilerin istihdam edilebilirliklerini artirmayi
amaglayan mesleki egitim ve rehabilitasyon projeleri desteklenmektedir.

Engelli Kendi Isini Kurma Projeleri

Toplumda 6nemli bir kesimi temsil eden engelliler ¢calisma hayatina giriste 6nemli
sorunlar ile karsilasmakta ve bu sorunlarin giderilmesi icin yapilan diizenlemeler de
yeterince verimli olamamaktadir. Bu kapsamda, engellilerin kendi isini kurmalar1 ve yeni
istihdamlara aracilik etmelerinde ISKUR tarafindan verilen “Kendi Isini Kurma Hibe

=9

Destegi” 6nemli bir rol oynamaktadir.

Idari Para Cezalar1 Komisyonu degerlendirmesi sonrasinda kaynak tahsis edilmesine
karar verilen projelerde, basvuru sahibinin talep etmesi halinde, asagidaki maliyetler
karsilanabilmektedir:

a) Kurulus islemleri destegi: Isyeri kurulusu igin yapilan resmi islemler, onaylar,
izinler, ruhsatlar ve sigorta gibi masraflar i¢in belge karsiligi olmak tizere en fazla 3.000 TL.

b) Isletme gideri destegi: Sézlesme imza tarihinden sonra 12 ay siire ile belge
karsilig1 olarak isletme giderlerinin (su, elektrik, iletisim, 1sinma, kira ve tanitim) en fazla
%60’ 11 gegmeyecek sekilde yillik toplamda en fazla 11.000 TL.

¢) Kurulus destegi: S6zlesme imza tarihinden itibaren 12 ay boyunca belge karsilig:
olmak iizere isletmenin temel faaliyet alani ile ilgili makine, te¢hizat, yazilim, donanim, ofis
malzemesi gibi maliyetler i¢in vergiler dahil en fazla 36.000 TL.

Tablo 25.te goriildiigii iizere, 2015 yilindan itibaren Idari Para Cezalari Komisyonu
tarafindan kabul edilen 1.417 adet Engelli Kendi Isini Kurma Projesine toplam
58.488.000,00 TL kaynak tahsil edilmistir. 2015 yilindan itibaren proje basvurusunda
bulunan ve projesi kabul edilen 1.417 engellinin engel tiirlerinin belirlenmesinde en yiiksek

engel orani dikkate alinmistir.
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Tablo 25. Engelli Kendi isini Kurma Projelerinin Yillara ve Tahsis Edilen Kaynak
Miktarma Gore Dagilim

oo D e Kabul Edilen Proje Tahsis }Edilen Kaynak

Sayisi Miktar (TL)

2015 286 10.296.000,00

2016 173 6.228.000,00

2017 187 6.732.000

2018 547 25.106.000

2019-1 224 10.126.000

Toplam 1417 58.488.000,00

Kaynak: ISKUR

Korumali Isyeri Projeleri

Korumali Isyeri Projeleri, diger engel tiirlerine gore isgiiciine katilmasi daha zor olan
zihinsel, ruhsal ve duyusal engellilerin 6zel durumlarinin dikkate alinarak “Normal isgiicli
piyasasina kazandirilmalar1 giic olan engelliler i¢in mesleki rehabilitasyon ve istihdam
olusturmak amaciyla devlet tarafindan teknik ve mali yonden desteklendigi ve calisma
ortaminin dzel olarak diizenlendigi isyeri”nde istihdamlarmin saglanabilmesi igin, ISKUR
ve EYHGM tarafindan ortaklasa koordine edilen projelerdir.

Bu projelerin amaci; engelli kisilerin haklarimi1 savunan sosyal taraflarin
desteklenmesi, engelli istihdaminin altyapisinin gelistirilmesi, isgiicli piyasasinda normal
sartlar altinda ¢aligsma imkani kisitli olan zihinsel ve ruhsal engelli kisilere istihdam ortamlari
olusturulmast amaciyla korumali isyerlerinin kurulmasi ve yayginlastirilmasi, bu tiir
isletmelerin sayisinin ve etkinliklerinin artirilmasi ve engelli isttihdaminda artis saglanmasi
olarak ifade edilebilmektedir.

Korumali isyeri projelerine, sadece Korumali Isyeri Statii Belgesi alan isletmeler
bagvurabilmekte olup, bu isletmeler Korumali Isyerleri Hakkinda Yonetmelige gore; 15
yasini tamamlamis ISKUR’a kayith en az %40 oraninda zihinsel veya ruhsal engeli olan
sekiz bireyin calistigi korumali isyerleridir. Bu igyerlerinde g¢alisacak engelli bireylerin
sayisinin toplam isci sayisina oraninin en az %75 olmasi gerekmektedir.

ISKUR mevzuatina uygun olarak yapilmis ve proje teklifinde tahmini olarak
biit¢elendirilmis harcamalar desteklenmekte olup, kaynak tahsis edilmesine karar verilen
projelere asagida belirtilen destekler verilmektedir:

a) Kurulus sermayesi destegi: Kurulus tarihinden itibaren bir yil icerisinde olmak
tizere kurulacak korumali igyerinin kurulus sermayesinin %60°1 oraninda (en fazla 150.000

TL),
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b) Engelli iicret destegi: Proje baslangicindan itibaren kurulan korumali isyerinde
calisacak engelli ig¢ilerin asgari ticret tizerinden ilk bir y1l boyunca maaglari,

c) Isletme giderleri destegi: S6zlesme imza tarihinden itibaren bir y1l boyunca isletme
giderlerinin (su, elektrik, 1sinma, iletisim, taninirlik) fatura bedellerinin %60°1,

Proje kapsaminda kurulacak korumali isyeri, 3 yil boyunca Idari Para Cezalari
Komisyonu tarafindan ISKUR ve ACSHB takip ve denetimine tabi tutulmakta olup, 3 yillik
siire igerisinde proje kapsaminda alinan makine ve donanimin satig veya devri
yapilamamaktadir. Korumali isyerinin kurulusundan itibaren miicbir nedenler hari¢ 3 yil
igerisinde herhangi bir nedenle kapanmasi, tasfiye edilmesi veya g¢alisan engelli sayisinin
belirtilen sayidan asagi diismesinden bir ay igerisinde eski sayirya ulagamamasi halinde
baslangicta hibe olarak verilen kurulus sermayesi yasal faizi ile birlikte geri alinmaktadir.

Korumali isyeri projesi kapsaminda 2013 yilinda 18, 2014 yilinda 13 proje olmak
iizere toplam 31 proje basvurusu yapilmis olup, bu projelerin 12’si idari Para Cezalar
Komisyonu tarafindan kabul edilmistir. Kabul edilen bu projelerin ise 2’si uygulamaya
gegirilebilmis olup, uygulamaya gegirilemeyen projeler idari Para Cezalari Komisyonu
tarafindan iptal edilmistir. Ayrica 2017 yilinda 4 proje ve 2018 yilinda ise 3 proje Idari Para
Cezalar1 Komisyonu tarafindan kabul edilmis olup, bu projeler halen faaliyetine devam
etmektedir. S6z konusu projelere 1.979.909,40TL kaynak tahsis edilmistir.

Korumal: igyerlerine getirilen en biiyiik elestiri ilgili isyerlerinde ¢alisanlarin agik
isglicii piyasasinda calisma hayatina gegiste yasadiklari gili¢liiklerdir. Ancak s6z konusu
isyerleri kapsaminda zihinsel engelli ve psikolojik sorunlari olanlarin istihdam edildigi goz
oniinde bulunduruldugunda hem mesleki rehabilitasyon anlaminda hem de gergek isgiicii
piyasasina gegiste sigrama tahtasi olarak kullanilabilecegi degerlendirilmektedir.

Mesleki Egitim ve Rehabilitasyon Projeleri

Kurum kaynakli diizenlenen mesleki egitim kurslara ilave olarak engelli ve eski
hiikiimlii calistirmayan isverenlerden tahsil edilen idari para cezalarini kullanmaya yetkili
Idari Para Cezalar1 Komisyonu araciligiyla engellilere yonelik hazirlanan mesleki egitim ve
rehabilitasyon projeleri desteklenmektedir. Proje kapsaminda engellilerin mesleki egitim
kurslar1 araciligiyla bir meslek 6grenerek rehabilitasyonu ile sonrasinda iggiicii piyasasina
entegrasyonu amaglanmaktadir.

Projeler, ISKUR’a kayith tiizel kisilikler (kamu kurum ve kuruluslari, belediyeler,
basta engellilere yonelik ¢alisma yapanlar olmak iizere sivil toplum kuruluslari, 6zel sektor
igyerleri, Uiniversiteler vb.) tarafindan sunulabilmekte olup, proje sunacak tiizel kisiliklerin

projenin uygulanacagi ilde kurulu olmasi (merkez veya sube olarak) gerekmektedir.
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Proje kapsaminda bedensel, zihinsel, ruhsal, duygusal ve sosyal yeteneklerini ¢esitli
derecelerle kaybetmesi nedeniyle isgiicii kaybmin en az %40 oldugunu “Engelli Saglik
Kurulu Raporlar1” ile belgelendiren ve orgiin 6gretimde (6zel egitim ve rehabilitasyon dahil)
dgrenci olmayan ISKUR ’a kayitli issiz engelliler katilabilmektedir.

Proje kapsaminda diizenlenen engellilere kursa devam edilen giinler igin giinliik
olarak istihdam garantili kurslarda 40 TL, istihdam garantisiz kurslarda ise 30 TL 6denmekte
ve kisa vadeli sigorta kollarindan genel saglik sigortasi primleri ve is kazas1 meslek hastaligi
sigorta primleri ISKUR tarafindan karsilanmaktadir.

Kurslar kapsaminda; egitici, temrin, idari, ulasim giderleri karsilanmakta ve yardimci
personel gorevli Ttcretleri 6denmektedir. Gerekmesi halinde demirbas giderleri de
karsilanabilmektedir.

2015 yilindan itibaren Idari Para Cezalari Komisyonu tarafindan kabul edilen 451
adet Mesleki Egitim ve Rehabilitasyon Projesine toplam 29.232.244,95TL kaynak tahsil
edilmistir.

Engellinin Is Bulmasimi Saglayacak Destek Teknolojileri Projeleri

Isyerinin engelli istihdamina uygun olmamast, engelliye calisma alam saglayabilecek
destek teknolojilerinin eksikligi gibi sebepler ile isverenler engelli istihdam etmekte
cekimser davranmakta ya da 4857 sayili Is Kanunu’nun 30 uncu maddesinde yer alan
istthdam etme ylikiimliiliigiinii yerine getirmek yerine ceza 6demeye razi olmaktadir.

Bu sebeple, igyerinin engelli istthdamina uyumunun artirilmasi, engelliye ¢alisma
alan1 saglayabilecek destek teknolojisi eksikliginin giderilmesi ve bu sayede engelli
istthdamiin artirilmasi amaciyla engellinin is bulmasimi saglayacak destek teknolojileri
kapsamindaki projeler ISKUR tarafindan desteklenmektedir. Bu projeler, engellinin bir
igyerinde istihdam edilmesi, ise uyumunu, etkin ve gilivenli bir sekilde ¢aligmasini
saglayacak olan destek teknolojilerinin teminini igermektedir.

Destek teknolojileri kapsamindaki projeleri sadece tiizel kisiler (kamu kurum ve
kuruluslar, belediyeler, basta engellilere yonelik ¢alisma yapanlar olmak iizere sivil toplum
kuruluslar, 6zel sektor isyerleri, liniversiteler, vb.) sunabilmektedir. Proje kapsaminda,
engellilerin bilgisayar kullanmasini kolaylastiracak yazilim ve donanim destegi, engellinin
isini yapmasini saglayacak kabartma harfler (braille alfabesi) kullanilmis teknolojiler,
engellinin isini yapmasini saglayacak veya kolaylastiracak arag¢ ve geregler, diger alet ve
techizatlar ile bunlar1 kullanmaya yarayan aparatlar gibi engellilerin istihdam edilmesini
kolaylastiran destek teknolojileri desteklenmektedir. Bu giderler, projede belirtilmek ve

Idari Para Cezalar1 Komisyonunun onayini almak sarti ile fatura karsiliginda 6denmektedir.
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2015 yilindan itibaren Idari Para Cezalar1 Komisyonu tarafindan kabul edilen 28 adet
Destek Teknolojileri Projesine toplam 5.359.058,56TL kaynak tahsis edilmistir.

Engellinin Ise Yerlestirilmesi, Ise ve Isyerine Upumunun Saglanmasina Yonelik
Projeler

Engelli olmayan bireylere gore engelli kisilerin, ise ve isyerine uyum siirecinde daha
fazla sikint1 yasadiklart bilinen bir gercektir. Bu kapsamda, engelli olmayan kisilere gore
dezavantajli olan engellilerin is hayatinda yasadigi uyum sorunlarmin giderilmesi ve
istihdam edilebilirliklerinin artirilmas1 i¢in ISKUR tarafindan engellilerin ise yerlestirilmesi
ve ise ve igyerine uyumlarinin saglanmasini amaglayan projeler desteklenmektedir.

Engellilerin kendi yagaminin sorumlulugunu alabilen bagimsiz bireyler olmasina
katkida bulunup ise ve isyerine uyumunu saglayarak istihdam edilmelerini saglayan bu
projelerde temel amag; engelli is kogu, danisman veya baska adlarla gorevlendirilen kisilerin
engellilere yonelik olarak 6zelligine, becerilerine ve tercihine gore is segmesi, is ortamina
ve sosyal hayata uyumu gibi konularda katkida bulunarak is disiplini saglayici ve ise ve
igyerine uyumu esas alan oryantasyon egitimleri vermeleri ve sonrasinda yiiklenici
tarafindan aracilik hizmeti sunulmaksizin ise yerlesmeleri i¢in proje dosyasinda belirtilen ve
Idari Para Cezalar1 Komisyonunca onaylanan istihdam taahhiit oran1 ve istihdam siiresi
boyunca kisilerin istthdam edilmelerini saglayip bu kisileri belirli bir siire isin basinda
gozlemleyerek uyum saglamalarina yardimcei olmalaridir.

Proje kapsaminda, engelli bireylerin 6zelligine, becerilerine ve tercihine gore is
segmesi, i ortamina ve sosyal hayata uyumu gibi konularda katkida bulunmak i¢in is ve
meslek danigmani, psikolog, sosyal hizmet uzmani, sosyolog, engelli danigsmani, rehberlik
uzmani gibi kisiler gorevlendirilebilmektedir. Proje siiresince engellilere; en az 10 giin siire
ile, ise ve igyerine uyumu i¢in motivasyon, i oryantasyonu, kisisel gelisim, miilakat-ig
goriismesi, temel yasam becerileri gibi konular1 iceren danigmanlik hizmeti verilmesi
zorunludur. Projelerin en az 6, en fazla 12 ay siirmesi zorunlu olup, projeye dahil edilen
engellilerin en az % 25’inin, en az 4 ay siire ile istihdam edilmesi gerekmektedir.

Bu projelere kamu kurum ve kuruluslari, belediyeler, basta engellilere yonelik
calisma yapanlar olmak tizere sivil toplum kurulusglari, 6zel sektor isyerleri, liniversiteler gibi
tiizel kisiler basvurabilmektedir. Proje kapsaminda temrin gideri, idari gider, ulasim
giderleri, egitici gideri, engelli kogu, yardimci personel, insan kaynaklari uzmani, vb.
giderler karsilanmaktadir.

2015 yilindan itibaren Idari Para Cezalar1 Komisyonu tarafindan kabul edilen 24 adet

Ise Uyum Projesine toplam 1.465.270,00 TL kaynak tahsil edilmistir.
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Mesleki Egitim Kurslart (Kurum Kaynaki)

Mesleki egitim kurslari; istihdamin korunmasi, artirilmasi, gelistirilmesi ve igsizligin
azaltilmas1 hedefleri cercevesinde, ISKUR’a kayitli herhangi bir meslegi olmayan, bir
meslegi olmakla birlikte mesleginde is bulamayan veya mesleginde yeterli olamayan
igsizlerin niteliklerini gelistirerek istthdam edilebilirliklerini artirmak maksadryla
diizenlenmektedir.

Mesleki egitim kurslarinin  temel hedefi; issizlerin mesleki niteliklerinin
gelistirilmesine, igsizligin azaltilmasina ve Ozel politika gerektiren gruplarm isgiicii
piyasasina kazandirilmasina yardimct olmaktir.

Diizenlenen mesleki egitim kurslari istisnai durumlar hari¢ en az %50 istihdam
garantili olarak diizenlenmektedir. Bir diger ifadeyle, kursu basartyla tamamlayan kisilerin
en az yarist 120 giinden az olmamak {izere kurs siiresi kadar istihdam edilmesi
saglanmaktadir. Kurs sonrasinda katilimcilar; mesleki yeterlilik belgesi verilebilen
mesleklerde acilan kurslarda Mesleki Yeterlilik Kurumu (MYK) belgesi, MYK belgesi
verilemeyen mesleklerde diizenlenen kurslarda ise Milli Egitim Bakanligi (MEB) veya
tiniversite onayli sertifika elde etmektedir.

ISKUR tarafindan diizenlenen mesleki egitim kurslarinda; MEB veya iiniversite
tarafindan onaylanmis egitim programlar1 uygulanmaktadir.

Kurs stiresi en fazla 160 fiili giin olarak uygulanabilmektedir. Kurslar en az 5 en fazla
8 saat ve haftada 6 giinii gegmemek iizere en az 30 en fazla 40 saat olarak uygulanmaktadir.

Kursiyerlere, kursa devam ettikleri giinler i¢in istthdam garantisiz kurslarda giinliik
30 TL, geleneksel mesleklerde diizenlenen kurslarda 35 TL, istihdam garantili kurslarda
glinliik 40 TL ve sanayi sektoriindeki istihdam garantili kurslarda giinliik 50 TL zaruri gider
olarak ifade edilen ve miktari Kurum Yo6netim Kurulunca belirlenen cep harglig:
o0denmektedir. Ayrica, kursiyerlerin kurs siiresince briit asgari ticretin %’1°i oraninda is
kazasi ve meslek hastaligi ile %4,5 oraninda genel saglik sigortasi primleri olmak {izere
toplamda %35,5 oranindaki sigorta primleri Kurum tarafindan karsilanmaktadir. 2019 y1li i¢in
briit asgari licret (2.558,40 TL) lizerinden bir kursiyerin aylik sigorta maliyeti 140,71 TL’ dir.

Ote yandan, sanayi sektoriindeki mesleklerde diizenlenen istihdam garantili kurslara
katilan ve 2-5 yas araliginda ¢ocugu krese/giindiiz bakimevine giden kadinlar i¢in aylik en
fazla 400 TL bakim destegi de saglanmaktadir.

Isbast Egitim Programi (IEP)

Programin temel gayesi; mesleki deneyimi veya is tecriibesi olmayan kisilere,

mesleki deneyim ve tecriibe kazandirarak bu kisilerin istihdam edilebilirliklerinin artirilmasi
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yoluyla isgiicli piyasasina girislerinin kolaylastirilmasidir. Bir diger amaci ise nitelikli
isglicii temin etmekte zorlanan igverenlere ise alacaklari kisileri igyerinde belli bir siire
gozlemleyerek ve egitim vererek kisiler hakkinda ayrintili bilgi sahibi olma ve ise alma
konusunda isabetli bir karar verme imkan: sunmaktir.

Isbasi egitim programi en az 2 sigortali galigan1 bulunan ve Kuruma kayitl olan tim
isyerlerinde uygulanabilir. Ozel sektor isyerleri, ticaret odalari, sanayi odalari, ticaret ve
sanayi odalari, esnaf odalari, sendikalar, konfederasyonlar, vakiflar, dernekler, bankalar,
kamu kurumlarmin hizmet alim ihalelerini alan firmalar, noterler, aile hekimleri, site
yonetimleri, okul aile birlikleri, 6gretmenevleri, organize sanayi bolgeleri mudiirlikleri,
teknokentler, meslek birlikleri programdan yararlanabilir.

ISKUR’a kayith engellilere yonelik olarak diizenlenen meslek edindirme kurslari ve
isbast egitim programlarina iliskin bilgiler asagidaki tabloda yer almaktadir.

Tablo 26. Meslek Edindirme Kurslar1 ve isbasi Egitim Programlarindan Faydalanan
Engellilerin Yillara ve Cinsiyete Gore Dagilimi

Mesleki Egitim Kurslari isbasi Egitim Programm
Yallar (MEK) (IEP)
Erkek Kadin Toplam Erkek Kadin Toplam

2015 2.605 1.846 4.451 500 178 678
2016 1.468 1.090 2.558 738 194 932
2017 1.389 1.079 2.468 900 302 1.202
2018 1.091 824 1.915 1.962 617 2.579
2019 647 676 1.323 1.823 564 2.387
Toplam 7.200 5.515 12.715 5.923 1.855 7.778

Kaynak: ISKUR, Agustos 2019.

Tabloda goriildiigii iizere; 2015 yilindan 2019 yil1 Agustos ay1 sonuna kadar ISKUR
tarafindan sunulan mesleki egitim kurslarina 7.051°i erkek, 5.348’i kadin olmak {izere
toplam 12.399 engelli, isbasi egitim programlarina ise 5.368’i erkek, 1.673’1i kadin olmak
iizere toplam 7.041 engelli katilim saglamistir.

Toplum Yararina Program (TYP)

Toplum yararina programlar; issizligin yogun oldugu doénemlerde veya yerlerde
dogrudan veya yiiklenici eli ile toplum yararia bir is ya da hizmetin gergeklestirilmesi
yoluyla 6zellikle istihdaminda zorluk gekilen igsizlerin ¢alisma aliskanlik ve disiplininden
uzaklasmalarmi engelleyerek isgiicli piyasasina uyumlarini gerceklestirmek ve bunlara

gegcici gelir destegi saglamak maksadiyla diizenlenmektedir.
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TYP’ler; ¢cevre temizligi, kamusal altyapinin yenilenmesi, Milli Egitim Bakanligina
bagli resmi okullarda ¢evre diizenlemesi, Milli Egitim Bakanligina bagli resmi okullarda
bakim onarim ve temizlik isleri yapilmasi, Milli Egitim Bakanligina bagli resmi okullarin
giivenliginin saglanmasi, restorasyon, tarihi ve kiiltiirel mirasin korunmasi, agaglandirma,
park diizenlemeleri, vadi ve dere 1slah1 ve erozyon engelleme calismalari alanlarinda
uygulanmaktadir.

TYP’lerden istihdaminda giigliik ¢ekilen kadinlar, 35 yas iistii bireyler, engelliler,
eski hiikiimliiler ve terdrle miicadelede malul sayilmayacak sekilde yaralananlar birinci
listede yer alarak oncelikli olarak yararlanmaktadir.

TYP’lerde haftalik uygulama siiresi, kirk bes saattir. TYP uygulama siiresi, her bir
program i¢in dokuz aydan fazla olamamaktadir. Katilimcilar i¢in yararlanma siiresi, on iki
ay igerisinde ayr1 ayr1 olarak veya bir defada en fazla dokuz ay olup bir katilimer TYP’den
en fazla yirmi dort ay yararlanabilmektedir.

TYP katilimcilarina net asgari tcret diizeyinde o6deme yapilmakta, ayrica
katilimeilarin vergi ve sosyal giivenlik primleri de 6denmektedir.

Sosyal Calisma Progranmu (SCP)

2019 yili Haziran ay1 itibariyla uygulamaya gecen Sosyal Calisma Programi
04/11/1981 tarihli ve 2547 sayili Yiiksekogretim Kanunu kapsamindaki yiiksekdgretim
ogrencilerinin (agik 6gretim, yiiksek lisans ve doktora 6grencileri hari¢) ¢alisma hayatiyla
tanigmalarin1  saglamak ve bu kisilere ¢alisma disiplini kazandirmak amaciyla
diizenlenmektedir.

Sosyal Calisma Programi; toplumsal faydanin yiiksek oldugu doganin korunmasi,
kiiltiirel mirasin restorasyonu, korunmasi ve tanitilmasi, kiitiiphanelerin bakimi ve diizeni,
kamu kurumlarinin kiiltiirel ve sosyal hizmetlerinin desteklenmesi gibi alanlarda, Haziran,
Temmuz, Agustos ve Eyliil aylarinda, kamu kurum veya kuruluglariyla en fazla ii¢ ay siireyle
diizenlenmektedir.

Ilgili programdan yiiksekdgrenim siiresi boyunca toplamda en fazla 90 giin; egitim-
ogretim yilmin yaz doneminde diizenlenecek programlardan ise en fazla 42 giin
yararlanabilmektedir. Uygulama siiresi giinliik yedi buguk saat ¢alisma, yarim saat dinlenme

olmak tizere haftada ti¢ giin seklindedir.
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Engellilerin Igsizlik Odeneginden Yararlanmasi

Issizlik 6denegi, anilan engel gruplarindaki bireyler de dahil olmak iizere sigortali

issizlere 4447 sayili Issizlik Sigortas1 Kanununda belirtilen sartlar1 tasimalari halinde issiz

kaldiklar1 donem i¢in belirli bir siire ve miktarda yapilan 6demedir.

Issizlik o6denegine hak kazananlara ISKUR tarafindan asagidaki hizmetler

sunulmaktadir.

a) Issizlik 6denegi,

b) Genel saglik sigortasi primleri,

¢) Yeni bir is bulma,

¢) Meslek gelistirme, edindirme ve yetistirme egitimi,

Ayrica, anilan engel gruplarindaki bireylerden 2015 yilindan 2019 yili Agustos ay1

sonuna kadar yillara ve engel durumuna gore issizlik 6denegi hak eden engelliler asagidaki

tabloda gosterilmektedir.

Tablo 27. Yillar itibariyla fssizlik Odenegine Hak Kazanan Engellilerin Engel

Gruplarma Goére Dagilhim

Yillar

Engel Gruplari Toplam

2015 | 2016 | 2017 | 2018 | 2019
Sinir Sistemi 894 | 1.158 | 848 1.005 | 670 4.575
Ruh Hastaliklar1 341 433 327 395 285 1.781
Gorme Sistemi 1.270 | 1.693 | 1.194 | 1.414 | 920 6.491
Kulak Burun Bogaz Sistemi 966 1.308 | 919 1.184 | 792 5.169
I¢ Hastaliklar1 629 739 565 627 410 2.970
Kas ve Iskelet Sistemi 1.838 | 2.288 | 1.728 | 1.834 | 1.243 8.931
Deri 46 75 32 54 37 244
Solunum Sistemi 383 535 421 399 233 1.971
Onkolojik Hastaliklar 86 116 97 113 74 486
Yaniklar 142 186 152 133 124 737
Diger Hastaliklar 868 1.031 785 931 612 4.227
Batini {lgilendiren Hastaliklar 8 21 14 12 7 62
Sindirim Sistemi 133 168 125 133 85 644
Hematopoetik Sistem 167 239 158 194 109 867
Urogenital Sistem 162 200 163 172 121 818
Kardiyovaskiiler Sistem 763 898 639 675 312 3.287
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum 4 11 5 6 9 35
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Yillar
Engel Gruplar Toplam
2015 | 2016 | 2017 | 2018 | 2019
Endokrin Sistemi 396 474 354 393 220 1.837
Zihinsel, Davranigsal Bozukluklar | 662 970 779 985 763 4.159
Genel Toplam 9.760 | 12.563 | 9.321 | 10.671 | 7.135 | 49.450

Kaynak: ISKUR, Agustos 2019.

Tabloda goriildiigii tizere; 2015 yilindan 2019 y1l Agustos ay1 sonuna kadar “kas ve
iskelet sistemi hastaliklar’” engel grubundaki engellilerden 8.931’i ISKUR tarafindan
Odenen issizlik 6denegini almaya hak kazanmis olup bu say1 yine ayni donem issizlik
ddenegi almaya hak kazanan toplam 49.450 engellinin %18,1’ine tekabiil etmektedir>*®.

3.3.6. Engellilere Emeklilik Siireclerinde Sunulan Hizmetlerin Usul ve Esaslari

Engelli bireylerin emekliliginde mevzuatta diizenlemeler yapilarak gerekli sartlarin
saglanmasi kosuluyla malulen emeklilik ve erken emeklilik hakk: giivence altina alinmistir.
Bu kapsamda yer alan diizenlemeler sunlardir;

5510 sayilr Sosyal Sigortalar ve Genel Saglk Sigortast Kanunu

Madde 25: Maliil Sayilma

Sigortalinin veya igverenin talebi iizerine Kurumca yetkilendirilen saglik hizmeti
sunucularinin saglik kurullarinca ustliine uygun diizenlenecek raporlar ve dayanagi tibbi
belgelerin incelenmesi sonucu, 5510 sayili Kanunun 4 tincii maddenin birinci fikrasinin (a)
ve (b) bentleri kapsamindaki sigortalilar i¢in ¢alisma giiciiniin veya is kazasi veya meslek
hastaligi sonucu meslekte kazanma giicliniin en az %60’m1, (c) bendi kapsamindaki
sigortalilar i¢in ¢aligma giiciiniin en az %60’m1 veya vazifelerini yapamayacak sekilde
meslekte kazanma giiciinii kaybettigi Kurum Saglik Kurulunca tespit edilen sigortali, maltil
sayilir.

Ancak, sigortali olarak ilk defa ¢aligsmaya bagladig1 tarihten 6nce sigortalinin ¢calisma
gilictiniin %60’ 1n1 veya vazifesini yapamayacak derecede meslekte kazanma giiciinii
kaybettigi onceden veya sonradan tespit edilirse, sigortali bu hastalik veya engelliligi

sebebiyle malilliik ayligindan yararlanamaz.

29 Tiirkiye s Kurumu Genel Miidiirliigii tarafindan Komisyona sunulan 27.09.2019 tarihli ve 540865 sayili
cevabi yazi.
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Malulliik sigortasindan saglanan haklar ve yararlanma sartlart

Madde 26: Malilliik sigortasindan sigortalilara saglanan hak, maldllik aylig:
baglanmasidir.

Sigortaliya malilliik ayligi baglanabilmesi i¢in sigortalinin;

a) 25 inci maddeye gore maldl sayilmasi,

b) En az on yildan beri sigortali bulunup, toplam olarak 1800 giin veya baska birinin
stirekli bakimina muhta¢c derecede malll olan sigortalilar igin ise sigortalilik siiresi
aranmaksizin 1800 giin malallik, yaslilik ve oliim sigortalar1 primi bildirilmis olmasi,
gerekir.

Yashlik sigortasindan saglanan haklar ve yararlanma sartlar:

Madde 28: Yaslilik sigortasindan sigortaliya saglanan haklar sunlardir:

Kurumca yetkilendirilen saglik hizmet sunucularmin saglik kurullarinca usuliine
uygun diizenlenecek raporlar ve dayanagi tibbi belgelerin incelenmesi sonucu, Kurum
Saglik Kurulunca ¢aligma giiciindeki kayip oranimin;

a) % 50 ila % 59 arasinda oldugu anlasilan sigortalilar, en az 16 yildan beri sigortali
olmalar1 ve 4320 giin,

b) % 40 ila % 49 arasinda oldugu anlasilan sigortalilar, en az 18 yildan beri sigortali
olmalar1 ve 4680 giin,

malalliik, yaslilik ve 6liim sigortalar: primi bildirilmis olmak sartiyla ikinci fikranin
(a) bendindeki yas sartlar1 aranmaksizin yaglilik ayligina hak kazanirlar. Bunlar 94 iincii
madde hiikkiimlerine gore kontrol muayenesine tabi tutulabilirler.

3.3.7. Engelli istihdan Kapsaminda Engelli Yakinlarina Saglanan Haklar

Engelli bireylerin yakinlarina yonelik mevzuatta yer degistirme, izin, emeklilik gibi
alanlarda cesitli diizenlemelere yer verilmistir. Bu kapsamda yer alan diizenlemeler
sunlardir;

657 sayilt Devlet Memurlart

Madde 72: Yer degistirme suretiyle atanma

Ilgili mevzuat1 uyarinca verilecek rapora gore kendisi, esi veya birinci derece kan
hisimlig1 bulunan bakmakla yiikiimlii oldugu aile fertleri engelli olan memurlarin engellilik
durumundan kaynaklanan yer degistirme taleplerinin karsilanmasi i¢in diizenlemeler yapilir.

Madde 104: Mazeret izni:

E) Memurlara; en az ylizde 70 oraninda engelli ya da siiregen hastaligi olan
¢ocugunun (g¢ocugun evli olmast durumunda esinin de en az yiizde 70 oraninda engelli

olmasi kaydiyla) hastalanmasi halinde hastalik raporuna dayali olarak ana veya babadan
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sadece biri tarafindan kullanilmas: kaydiyla bir y1l i¢inde toptan veya boéliimler halinde on
giine kadar mazeret izni verilir.

5510 sayili Sosyal Sigortalar ve Genel Saglk Sigortasi Kanunu

Madde 28: Yashhk sigortasindan saglanan haklar ve yararlanma sartlar

Emeklilik veya yaslilik aylig1 baglanmas: talebinde bulunan kadin sigortalilardan
baska birinin siirekli bakimma muhtag derecede agir engelli ¢cocugu bulunanlarin, bu
Kanunun yiirtirliige girdigi tarihten sonra gegen prim 6deme giin sayilarinin dortte biri, prim
o0deme giin sayilar1 toplamina eklenir ve eklenen bu siireler emeklilik yas hadlerinden de
indirilir.

201072 Sayih Genelge: Sendikal Gelismeler Dogrultusunda Alinacak Onlemler

Madde 3- Kamu calisanlarinin kanunen bakmakla yiikiimlii oldugu ozirli aile
bireyinin bakima muhta¢ oldugunun ilgili mevzuatina gére alinmis gegerli 6ziirlii saglik
kurulu raporu ile belgelendirilmesi kaydiyla bu durumdaki personele; 6ziirlii aile ferdinin
giinliik bakimi i¢in izin kullaniminda gerekli kolaylik saglanacak ve personel mesai saatleri
disindaki nébet gorevinden ve gece vardiyasindan muaf tutulacaktir®’.

3.3.8. Calisma Hayatinda Engelli Bireylerin ve Ailelerinin Yasadig1 Sorunlar

Caligma hayatin1 diizenleyen mevzuatta 6zellikle nadir hastaliklara sahip bireyleri
g6z Oniinde bulunduran diizenlemeler bulunmamaktadir. Ancak; nadir hastaliklara sahip
bireyler gerekli kosullari tagimalari halinde (engelli saglik kurulu raporlarindaki engel
oranlar1 gibi) engellilerle ilgili genel diizenlemelere tabi tutulmaktadir.

Devlet Memurlar1 Kanunu’nda var olan %3 engelli kontenjaninin yaklasik %92’lik
kismi1 dolmustur veya dolmak tizeredir. Bu nedenle %3 engelli kontenjan oraninin gézden
gecirilmesinin gerekecegi digiiniilmektedir. Ayrica kamuda ise giren engelli memurlarin, ise
uyumlari, iste siireklilik, iste yiikselme gibi ise yerlestikten sonra karsilagacaklari sorunlara
yonelik ¢alismalar yapilmalidir.

Ulkemizde engellilerin is¢i olarak istihdami, 4857 sayili Is Kanunu’nun 30 uncu
maddesinde Ongoriilen kota sistemi ile saglanmaya calisilmaktadir. Engel gruplari ve
oranlar arasinda ayrim yapilmaksizin tim engellileri ayni derecede degerlendirmeye tabi
tutan standart bir kota sisteminin uygulanmasi nedeniyle bu durum, ALS, SMA, DMD, MS
hastalarinin yer aldigi kas ve iskelet sistemi hastaliklar1 engel gruplarindaki bireylerin

igveren tarafindan tercih edilmemesine neden olmaktadir.

297 Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanligi tarafindan Komisyona sunulan 26.09.2019 tarihli ve 2366086
sayili cevabi yazi.
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Ulkemizdeki ilk uygulamas1t EYHGM tarafindan gergeklestirilen destekli istihdam
modeli suan ISKUR tarafindan bir proje aracihigiyla devam ettirilmektedir. ISKUR’un
kurumsal kapasitesi bu model ger¢evesinde verimli bir hizmet sunumu igin yetersiz
kalmaktadir. Kurumun smirli sayidaki personeli ve mevcut altyapis: ile ideal anlamda
destekli istthdam modelinin uygulanmasinda ve izlenmesinde siire¢ igerisinde cesitli
ihtiyaclar1 dogabilecektir.

Engellilerin istihdamina bakis agisindan toplumun ve igverenlerin yaklagimlar:
onemli olmaktadir. Genellikle toplumlarin, engellileri iiretken olmayan, bu nedenle de ailesi
ya da devlet tarafindan 6zel bir bakima muhta¢ olan bireyler olarak gérmeleri nedeniyle
onlara acimalar1 s6z konusu olmaktadir. Bu acima duygusu engellinin engelini 6n plana
¢ikartirken, sahip oldugu yetenek ve becerilerin ikinci plana atilmasina yol agmaktadir. Bu
nedenle toplumun ve bilhassa ¢aligma ortamindaki igverenler ile ¢aligma arkadaslarinin
olumsuz 6nyargilar1 engellilerin ¢alisma hayatinda daha ¢ok yer almalarini engellemektedir.
Engellilere kars1 olan bu olumsuz tutum ve 6nyargilar ALS, SMA, DMD, MS hastalari i¢in
daha belirgin hale gelmekte ve bu kisilerin ¢alisma hayatina giriglerinde 6nemli bir engel
teskil etmektedir.

Engelli bireylerin 6zellikle de anilan gruplardaki bireylerin egitim ve mesleki egitim
seviyelerinin diisiik olmasi, ¢ogunlukla herhangi bir mesleki beceriye sahip olmamalar
isglicli piyasasina girislerini olumsuz etkilemektedir. Ayrica, bahse konu engellilere
sunulabilecek mesleki egitim ve rehabilitasyon hizmetleri de yetersizdir.

Engellilerin istihdamina yonelik olarak uygulanan tesviklerin tiim engel gruplari i¢in
standart olmasi tesvik kapsaminda nispeten kolay istihdam edilebilen engellilerin tercih
edilmesine neden olmaktadir.

Isverenlerden bazilar1 engelli isci istihdam etmek yerine idari para cezasin1 6demeyi
tercih edebilmektedirler.

Engellilerin istihdama katilmas: kadar calisabilecegi is ortamimin uygunlugu da
onemlidir. Calisma ortamlar1 genellikle ise alinan engelli bireylerin 6zelliklerine gore
diizenlenmediginden engelli is¢ciden beklenen verim saglanamamaktadir.

Engelliler kendilerine saglanan istihdam haklar1 da dahil olmak iizere tiim haklarini
yeterince bilmediklerinden ve tanman haklardan yeterince yararlanamadiklarindan bu
konuda uzman destegine ihtiya¢ duymaktadirlar.

ALS, SMA, DMD, MS hastalar1” nin yer aldig1 kas ve iskelet sistemi hastaliklari
engel gruplarindaki bireyler basta olmak iizere Kuruma kayitli 162.471 engelli isgiiciine

sunulacak hizmetlerde, Ozel Egitim Mesleki Egitim Merkezleri’nde egitim goren engelliler
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ile egitimini tamamlamis olan engelli bireylerin istihdama kazandirilmasinda ve engelli isci
calistirma yiikimliligi bulunan 17.944 igverene igyerlerinde destekli istihdam modeli
kapsaminda Engelli Is Koglugu uygulamasi ile etkili ve verimli bir hizmet sunulabilmesi
amactyla ISKUR’a 1.000 adet yeni Is ve Meslek Damismani kadrosu tahsis edilmesi
gerekmektedir.

Engellilere bir anlamda pozitif ayrimcilik olarak taninan istihdam kotasindan
yararlanmak isteyen is arayanlarin gercegi yansitmayan raporlarla zaman zaman ISKUR’a
engelli statlistinde kayit olmak istemeleri nedeniyle yanlis kayitlar yapilabilmektedir.

Meclis Arastirmast Komisyonunun toplantilarinda sunum yapan katilimcilar ve
ozellikle sivil toplum kuruluslar temsilcileri evde bakim gereksinimi olan engelli bireylerin
yakinlarimin yasadigi sorunlarin ¢éziimiinde hem ¢alisan ailelere hem de ¢caligmayan ailelere

yonelik desteklerin gelistirilmesinin 6nemini vurgulamislardir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



-221-

DORDUNCU BOLUM
ALS, SMA, DMD, MS VE DiGER TEDAVISi BILINMEYEN
HASTALIKLARDAKI SORUNLARA YONELIK COZUM ONERILERI

Komisyon Raporu’nun bu béliimiinde, Komisyon ¢aligmalari siiresince Komisyon
toplantilarina katilan paydaslarin ilettigi sorun ve talepler ile ilgili kurumlar ile yapilan
yazigmalar neticesinde elde edilen bilgiler degerlendirilmis olup bu konulara iligkin 6neriler
sunulmaktadir. Bu baglamda, oncelikli olarak hasta ve hasta yakinlarina saglanan saglik
hizmetlerine iliskin siireglerde yasanan problemlerin ¢éziimiine yonelik ulusal politikalarin
olusturulmasinin 6nemi vurgulanmaktadir. Nadir hastaliklara sahip bireyler ve yakinlarinin
yasadig1 siireglerin yonetilmesi amactyla Saglik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel
Miidiirligiiniin 10/01/2020 tarihli ve 54567092-010.04-244 sayil1 yazis1 kapsaminda alinan
Makam Oluru ile yiriirliige konulan “Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigii Daire
Baskanliklarinin Gérevlerine Dair Yonerge” ile teskil edilmis “Otizm, Zihinsel Ozel

= 9

Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Dairesi Bagkanligi”nin is ve islemlerine yonelik mevzuat
caligmalariin yiiriitiilmesi ve nadir hastaliklarin {ilkemize 6zgii tanimlamasinin yapilmasi
gerekmektedir.

Nadir hastaliklarda erken tani ve tedaviye zamaninda erisimin 6nemi Komisyon
caligmalarinda ilgili paydaslar ile Komisyon iiyeleri tarafindan ve ayrica Komisyona sunulan
raporlarda sik¢a vurgulanmakta ve Raporun bu bolimiinde saglik hizmetleri ve bu
hizmetlere erigsimdeki sorunlara yonelik ¢6ziim Onerilerine yer verilmektedir.

Nadir hastaliklarin tani, tedavi ve bakim siirecinin yiiksek maliyetli olmasinin hasta
ve hasta yakimlarinin yasadigi sorunlar arasinda yer almasi nedeniyle bu siiregteki sosyal
glivenlik haklarmin saglanmasi biiyilk onem tasimaktadir. Sosyal giivenlik hizmetlerine
yonelik ¢6ziim Onerileri baslig1 altinda, hastalarin tedavi, ilag ve tibbi malzemeye erisim
kosullarinin iyilestirilmesine yonelik olarak hastalar ve hasta dernekleri tarafindan sunulan
oneriler yer almaktadir. Saglik hizmetlerinde verilen 6nerilerin etkin ve siirdiiriilebilir olarak
hayata gecirilmesinin temelini, nadir hastaliklar konusunda sivil toplum kuruluslar1, kamu
kurum ve kuruluslari, arastirmacilar ve {iniversiteler gibi ilgili tiim paydaslarin is birligi
igerisinde ¢aligmast olusturmaktadir. Bu birimler arasinda iletisimin etkin olmasi, bilgilerin
aktariminda siirecin eksiksiz ve dogru yonetilmesi, hasta ve hasta yakinlarinin hizmetlere

yonlendirilmesi biiyiik 6nem arz etmektedir.
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Nadir hastaliklar goriilme sikligi, teshis zorlugu, tedavilerinin olmayist veya zor
olusu, ilaglarinin az olmasi veya olmayisi (yetim ilag) ile diger hastaliklardan ayrilsa da;
hastaliklarin seyri ve sonuglart ile ¢ogunlukla kisiyi engelli ve bakim ve destege muhtag
konuma getirmesi nedeniyle saglik hizmetleri, sosyal destek, egitim ve c¢alisma hayati
acisindan genel olarak engellilere sunulan hizmetlerle birlikte ele alinmistir.

Bununla birlikte, gerek hasta dernekleri tarafindan Komisyon toplantilarinda dile
getirilen gerekse Komisyona sunulan raporlarda belirtilen nadir hastaliklara sahip engelli
bireylerin ve yakinlarmin bakim ve sosyal destek hizmetleri, egitim ve dgretim hizmetleri
ile ¢alisma hayatinda yasadiklari sorunlara yonelik ¢oziim oOnerileri de bu bdliimde
sunulmaktadir.

Son olarak, nadir hastaliklar konusunda toplumsal farkindalik ve bilin¢ diizeyinin
artirlmasmin 6nemine ve sivil toplum kuruluslarinin tim bu siirece katiliminin

saglanmasina yonelik ¢6ziim Onerilerine yer verilmektedir.

4.1.  Saghk Hizmetlerine Yonelik Oneriler

4.1.1. Politika Gelistirme Siireci

¥ Nadir hastaliklarin iilkemize 6zgii tanimi ve kapsami belirlenmelidir.

¥v" Nadir hastaliklar konusunda ulusal saglik politikalar1 belirlenerek strateji plani
hazirlanmali ve bu planda kisa, orta ve uzun vadeli faaliyetler belirtilmelidir.

v" Nadir hastaliklar iist politika belgelerinde “oncelikli alan” olarak belirlenmeli,
uluslararasi isbirlikleri (ORPHANET {iyeligi, IRDRIC {iyeligi, ERN projeleri, EJP projeleri
vb.) gelistirilmelidir.

v ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklarmn yiikii belirlenmeli ve mevcut
durum tespiti yapilmalidir. Bu baglamda ‘“Nadir Hastaliklar Prevelans1 Tiirkiye Cografi
Haritas1” olusturularak; var olan nadir hastaliklarin bolgesel dagilimi ve siklig1 saptanarak,
onleyici saglik hizmetleri gelistirilmeli ve saglanmalidir.

v" Nadir hastaliklar alaninda uzmanlasmis merkezler olusturulmali, merkezlerde
saglanacak hizmetin multidisipliner, sistematik, organize ve esgiidimlii olarak verilecegi
uluslararasi iyi modeller incelenerek iilkemize uygun bir model belirlenmeli ve isler hale
getirilmesi saglanmalidir.

4.1.2. Kurumsal Yapilanma

v" Nadir hastaliklar konusunda planlanan faaliyetlerin yiiriitiilmesi amaciyla,
Saglik Bakanlig1 Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigiiniin 10/01/2020 tarihli ve 54567092-
010.04-244 sayili yazist kapsaminda alinan Makam Oluru ile “Saglik Hizmetleri Genel
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Miidiirliighi Daire Baskanliklarinin Gorevlerine Dair Yonerge” yiirtirliige konularak “Otizm,
Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Dairesi Baskanlig1” kurulmustur. Mezk{r
Daire Bagkanliginin ¢aligma alani1 kapsaminda belirtilen nadir hastaliklar, otizm ve zihinsel
ozel gereksinimlerin iilkemizdeki mevcut durum ve sorunlarina bakildiginda ihtiyaglarinin
birbirinden oldukga farkli olmasi nedeniyle nadir hastaliklara iligkin ¢aligmalarin otizm ve
zihinsel 6zel gereksinimler kapsamindan bagimsizlastirilarak yiiriitiilmesi saglanmalidir.

v" Olusturulacak nadir hastaliklar uzmanlik merkezlerinde hasta ve hasta
yakinlarmin ihtiyaclarina yonelik ilgili kurumlar tarafindan verilen hizmetlerin varligi
konusunda gerekli bilgilendirme ve yonlendirme yapilmasi amaciyla bireysel danismanlik
hizmeti saglanmalidir. Ayrica bu merkezlerde hasta ve hasta yakinlarina psikososyal
danigsmanlik hizmeti verebilen {initeler olusturulmalidir.

v" Olusturulacak nadir hastaliklar alaninda uzmanlasmis merkezler ile iliskili
mevzuat caligmalar1 ylriitilerek bu merkezlerin faaliyete gecirilmesi ve merkezlerde
calisacak personel i¢in kadro ihdasi saglanmalidir. Calisacak personelin gorev, yetki ve
sorumluluklari belirlenmeli ve ilgili egitimleri almalar1 saglanmalidir.

v" Nadir hastaliklara dair yiiriitilecek is ve islemlerin takibini ve
koordinasyonunun etkin ve etkili olabilmesi ve s6z konusu hastaliklara sahip bireylerin ilag
ve tibbi malzeme dahil her tiir ihtiyaglarinin (sosyal, egitim ve saglik vb.) karsilanabilmesi
icin ilgili Bakanliklarda birimler olusturulmalidir.

v" Nadir hastaliklarin  tedavisinde kullanilan ilaglarin  ruhsatlandirilmasi,
fiyatlandirilmas1 ve geri 6demesi asamasinda siireclerin yonetimi icin TITCK ve SGK
biinyesinde 6zellesmis birimler olusturulmalidir.

v"  Aile hekimlerinin nadir hastaliklara sahip kisilerin takiplerinde aktif rol almalar1
saglanmalidir.

4.1.3. Mevzuat Diizenlemeleri

v"  ALS, SMA, DMD, MS ve diger néromuskiiler hastaliklar igin mevcut durumda
var olan “Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”nin etkin olarak ¢alismast ve
sirdiiriilebilirligi saglanmalidir. Bu baglamda, “Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”ne
yonelik altyapt kosullari, goérev, yetki ve sorumluluklarinin yer aldigi mevzuat
diizenlemelidir.

v" Toplum sagliginin korunabilmesi i¢in rutin agilama konusunda yasal tedbirler

alinmasi saglanmalidir.
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v" Saglk profesyonellerinin nadir hastaliklar alaninda verdikleri tedavi
hizmetlerine yonelik performans puanlamalarinin 6zellestirilerek bu hizmetleri sunan saglik
profesyonellerinin motivasyonu artirilmalidir.

4.1.4. Hizmete Erisim

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

v' “Evlilik Oncesi SMA Tarama Programi”nin tarama programlarina dahil edilmesi
saglanmalidir. Bu ve benzeri programlar sonucunda SMA, DMD gibi genetik gegisi
kanitlanmig bir nadir hastalik tasiyicist olan ¢iftlerin belirlenen genetik hastaliklar tani
merkezlerine yonlendirilerek genetik danismanlik, prenatal tani ve {ireme tercihleri
konusunda bilgilendirilmeleri saglanmalidir.

v' Benzer sekilde talep edilmesi halinde evlenmis, gebelik planlayan ve/veya
ailelerinde SMA, DMD gibi genetik gegisi kanitlanmis bir nadir hastalik indeks olgusu
saptanan ciftlerin aile hekimleri tarafindan bu hizmeti sunabilecek Saglik Bakanliginca
belirlenmis genetik hastaliklar tan1 merkezlerine yonlendirilerek bu ailelerin genetik
danigsmanlik hizmetine iicretsiz erisimi saglanmalidir.

v" Genetik danismanlik hizmeti almus giftlerin gebelik planladiklar1 donemde tani,
prenatal tan1 ve yardimeci ilireme teknikleri (pre-implantasyon genetik tani dahil)
uygulamalar1  yapabilen Saglik Bakanlhiginca yetkilendirilmis ilgili merkezlere
yonlendirilmeleri saglanmalidir.

v ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklarin tanisinda yer alan testlerin
Saglik Bakanliginin yetkilendirdigi merkezi laboratuvarlarda yapilmasi saglanmali ve buna
yonelik altyap1 olusturulmalidir. Bu agsamada halihazirda yapilan tanisal testlere ulagimin ve
sonuglandirilmasinin hizlandirilmasi saglanmalidir.

v"  Tarama zamaninda yasanan gecikmelerin 6niine gegilmesi igin Aile Hekimligi
Bilgi Sistemi ve Dogum Bildirim Sistemi gibi saglik kurum/kurulus bilgi sistemlerinin NTP
web uygulamasi ile entegre olmasi saglanmalidir.

v" 27 Subat 2015 tarihli ve 29280 sayili Resmi Gazete’de yayimlanan “Saglik
Bakanligi ve Bagli Kuruluslar1 Tarafindan Evde Saglik Hizmetlerinin Sunulmasina Dair
Yonetmelik”te evde saglik hizmetinin isleyisine dair diizenlemeler yer almakta olup sz

konusu Yonetmelik uyarinca sunulan hizmetlerin yayginlastirilmasi saglanmalidir.
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¥v" Herhangi bir 6zel donanima ihtiyag duyan hastalarin (solunum cihazi, beslenme
cihazi, mobilizasyon i¢in ek donanim ihtiyaci olan vb.) saglik tesislerine muayene ve tetkik
amacli ulagimlarinda kullanilan 6zel araglarm sayis1 artirllarak  {ilke capinda
yayginlastirilmasi saglanmalidir. Ayrica bu hizmetin iilke ¢apinda tek bir merkezden
koordine edilmesi saglanarak bu durumun varlig1 kamuoyuna duyurulmalidir.

v Ulkemizdeki varolan hekim acig1 branslarina gore belirlenmeli ve gerekli
atamalar yapilmalidir.

4.1.5. Egitim Faaliyetleri

v" Tip fakiilteleri egitim miifredatinda ve ilgili uzmanlik dallarinin genisletilmis
¢ekirdek egitim programlarinda nadir hastaliklar konusunda teorik bilgiler ile birlikte
alaninda uzman hekimler tarafindan pratik uygulamalara da yer verilmelidir.

v" “Aile Hekimligi Siirekli Mesleki Gelisim Egitim Programi (AHUZEM)”
kapsaminda egitim programina nadir hastaliklar igerigi eklenerek aile hekimlerinin bilgi
diizeyi ve farkindaligi artirilarak hastalarin erken donemde teshise yonlendirilmesi ve
tedavinin devamliliginin saglanmasi uygulamaya ge¢irilmelidir.

4.1.6. Ar-Ge Cahismalar

v" Nadir hastaliklarla ilgili bilimsel galismalar desteklenmeli ve tesvik edilmeli;
Universiteler, TUSEB ve TUBITAK bu hususta birlikte ¢alismalidir.

v" ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklar konusunda epidemiyolojik
caligmalarin, arastirma gelistirme ¢alismalarinin tesviki saglanmalidir.

v"  ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklarin tani, tedavi ve bakimina
yonelik 1ilag, tibbi cihaz ve beslenme iiriinlerinin yerli tretimi tesvik edilmeli ve
desteklenmelidir.

¥v" Halihazirda 22 ilde yapilan “Konjenital Adrenal Hiperplazi Tarama
Programi”nin iilke geneline yayginlastirilmasi ve var olan tarama kitinin tedavisi bilinen

dogustan kalitsal hastaliklar: da icerecek sekilde gelistirilmesi saglanmalidir.

4.2.  Sosyal Giivenlik Hizmetlerine Yonelik Oneriler

4.2.1. Politika Gelistirme Siireci

¥" Maliyet etkili nadir hastalik kamu saglik harcamalart modeli olusturulmalidir.

v" Nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilan iiriinlerin kamu finansmani kapsamina
alinmasi siirecinde saglik teknoloji degerlendirmesi yontemlerinden faydalanilmalidir.

v’ Diisiik kaliteli tibbi cihazlarin sebep oldugu komplikasyonlar nedeniyle ortaya

¢ikan hasta magduriyetinin ve ilave tedavi maliyetlerinin 6niine gegilmesi amaciyla tibbi
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cihazlarin degerlendirilmesi siirecinde ilaglarin dogrudan maliyetlerinin yani sira dolayli
maliyetlerinin de dikkate alinarak saglik harcamalarinin rasyonellestirilmesi saglanmalidir.

¥" Nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilan iiriinlerden etkililigi ve giivenilirligi
kanitlanmis tedavilerin finansmani saglanmaktadir. Ancak; etkililigi ve giivenilirligi
kanitlanmamis tedavilerin kamuoyu baskist ile finansmanmin saglanmasinin Oniine
gegilerek kamu maliyesine ek yiik getirmesi 6nlenmelidir.

4.2.2. Mevzuat Diizenlemeleri

v" SGK tarafindan finansmani saglanan tibbi cihaz ve malzemelerin Kurum
tarafindan karsilanan tutarlari hasta magduriyetlerinin oniine gecilecek sekilde periyodik
olarak giincellenmelidir.

¥" SGK tarafindan finansmani saglanan tibbi malzeme ve cihazlarin kapsami ve
miktar1 artirtlmali ve SGK tarafindan finansmani saglanmayan (6ksiiriik cihazi vs.) tibbi
cihazlarin 6deme kapsamina alinmasi saglanmalidir.

v" Tedavi, ilag ve tibbi cihaz katilim paylarindan muafiyet kapsami nadir
hastaliklart  kapsayacak sekilde genisletilerek hastalarin  {izerindeki maddi yiik
hafifletilmelidir.

v Ugiincii basamak saglik hizmet sunucusu bulunmayan illerde 61. seans sonrasi
i¢in verilecek olan fizik tedavilerin, bu illerdeki diger saglik hizmet sunucular1 tarafindan
verilmesine iligskin olarak SUT’ta diizenleme yapilmalidir.

¥" Nadir hastaliklarda kullanilan koruyucu iiriinler (giines gozliigii, giines kremleri
vb.) geri 6deme kapsamina alinmalidir.

¥" Pre-implantasyon genetik tani testlerinin standartlarinin belirlenerek geri ddeme
kapsamina alinmas1 saglanmalidir.

v ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklarin tanilarinin kesinlestirilmesi
amaciyla yapilan dogrulama testlerinin finansmani SGK tarafindan saglanmalidir.

v" Kronik nadir hastali1 olan kisilerin saglik raporlarmin ve regete islemlerinin
kolaylastirilmasini saglayacak diizenlemeler yapilarak hastalarin bu islemleri yiiriitiirken
yasadigi zorluklar giderilmelidir.

v" Saglhk hizmet sunucularinin nadir hastaliklar alaninda verdikleri tedavi
hizmetleri 6zellikli tedavi hizmetleri kapsaminda degerlendirilerek farkli bir SUT
fiyatlandirmas: sistemi ile puanlandirilmalidir.

v" Nadir hastaliklara sahip olan ve galisabilecek durumda olan kisilerin galisma
hayatina daha etkin bir bigimde katilimina olanak saglayacak diizenlemeler hayata

gecirilmelidir.
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¥v" 5510 sayili Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortas1 Kanunu’nun 28 inci
maddesinde siirekli bakimina muhtag derecede agir engelli gocugu bulunan kadin sigortaliya
(anneye) erken emeklilik hakki saglanmaktadir. Bakima muhtag ¢ocugun annesinin hayatta
olmamasi veya annenin ¢ocuga bakmamasi/bakamamasi gibi durumlarda erken emeklilik
hakkinin aile se¢imine birakilmasi, bakimi istlenen aile bireyinin, babanin veya
kardeslerden herhangi birinin bu haktan yararlanmasi konusunda 5510 sayili Kanun’da
diizenleme yapilmalidir.

v" Evde siirekli bakima muhtag derecede agir engelli bireyin bakimmi yapan
caligmayan anne veya babasinin veya aile tiyesinin emeklilik haklar1 diizenlenmelidir.

v" Nadir hastaliklara sahip bireylerin maltlen emekli sayilma hakkinin
degerlendirilmesi siirecinde, hastaligin kronik etkileri goz Oniine alinarak emeklilik

hakkindan daha erken yararlanmalari i¢in ilgili diizenlemeler yapilmalidir.

4.3.  Bakim ve Sosyal Destek Hizmetlerine Yonelik Oneriler

4.3.1. Mevzuat Diizenlemeleri

¥v" Evde bakima destek hizmetinden gelir kriteri sebebiyle yararlanamayan engelli
bireylerin magduriyetlerinin giderilmesi amaciyla 2828 sayili Sosyal Hizmetler Kanunu’nun
Ek 7 nci maddesinde degisiklik yapilarak 6denen evde bakim iicretinin artirilmasi ve en az
asgari licret seviyesine getirilmesi saglanmalidir.

v" Engelli bireylerin evde bakim destek {iicretinden yararlanabilmesi igin mevcut
kriterler kolaylastirilarak, hanenin geliri yerine engelli bireyin gelirinin esas alindigi
diizenlemeler yapilmalidir.

v"  Engelli bireylerin engelli ayligindan yararlanabilmesi i¢in mevcut kriterler
kolaylastirilarak, hanenin geliri yerine engelli bireyin gelirinin esas alindig1 diizenlemeler
yapilmalidir.

4.3.2. Hizmete Erisim

v ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklara sahip kisilerden ve diger
hastalardan cihaza bagli olanlar i¢in elektrik kesintilerinde sadece planli kesintileri haber
vermek yetmemektedir. Bu siiregte, bu hastaliklara sahip bireylerin yasamlarinin tehdit
altinda olmamasi igin gerekli diizenlemeler yapilmali ve alinmasi gereken tedbirlere iliskin
acil eylem plani olusturulmalidir. Bu planda deprem, sel, yangin gibi dogal afetlerde
yapilmasi gerekenlere iligskin eylemler de yer almalidir.

v" Engelli bireylere hizmet vermek iizere 2019 yilinda agilmasi planlanan insaat:

ve tefrisati tamamlanmis olan kuruluslara 4d (siirekli isci) statiisiindeki bakim elemant,
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temizlik elemani, giivenlik, danigma yonlendirme vb. personelin gérevlendirilememesi
nedeniyle yatili bakim hizmeti verilememektedir. Hizmete hazir hale gelmis olan engelli
bakim kuruluslarinin ihtiyaci dikkate alinarak yeterli sayida 4d (stirekli is¢i) statiisiindeki
bakim elemani, temizlik elemani, giivenlik, danisma yonlendirme vb. personeli
gorevlendirilmelidir.

v Engelsiz yasam merkezleri ile giindiizlii bakim ve rehabilitasyon merkezlerinin
iilke capinda sayilar1 artirilmali ve yayginlastirilmalidir.

v" Toplu tasima araglarinin tamamimim engelli erisilebilirliine uygun hale
getirilmesi ve arag siirticiilerine gerekli egitimlerin verilmesi saglanmalidir.

v" Engellilerin ve yayalarin giivenligini saglamak i¢in kaldirimlarin da dahil oldugu
trafik alanlarinda engellerin kaldirilmasi, tiim kentin ve yasam alanlarinin engelli bireyler
i¢in daha giivenli hale getirilmesi i¢in ¢alismalar yapilmalidir.

v" Kamu kurumlarina ve yerel yonetimlere; engellilerin her tirlii fiziki
erisilebilirligine iliskin yapacaklari tiim ¢alismalar i¢in maddi tegvikler saglanmalidir.

v Ulke genelinde, yetersizligi olan bireylere nitelikli hizmet sunulmasi amaciyla
yetersizligi olan bireylerin 6zel gereksinimlerine 6zgii noter hizmetlerinin sunulmasi ile
birlikte vasi tayinlerine mahkemelerde yardimci olmak iizere noter biinyesinde 0zel
gereksinime yonelik birim olusturulmali ve ilgili birimlerde gerekli diizenlemeler yapilarak
teknoloji ve personel destegi saglanmalidir.

4.3.3. Egitim Faaliyetleri

v’ “Herkes I¢in Tasarim” konusu lisans diizeyinde zorunlu ders olarak verilmelidir.
Ayrica engelli ve hareket kisitlilig1 olan bireyler i¢in erisilebilirligin saglanmasi konusu ilgili
bolimlerin yiiksekdgretim miifredatina dahil edilmelidir.

4.3.4. Ar-Ge Calismalar

v Ulkemizde, fiziki erisilebilirlige yonelik planlama ve uygulama kapasitesinin
artiritlmasi icin aragtirma ve uygulama projelerine maddi tesvikler saglanmalidir.

4.3.5. Denetim Faaliyetleri

v" Engel gruplarina gore hizmet sunan bakim ve rehabilitasyon merkezlerinin
hizmet sunum kriterlerine uyumu denetlenmeli ve uymayan merkezlerin gerekli standartlara
uyumu saglanarak hizmet sunumu devam ettirilmelidir.

v" 5378 sayili Engelliler Hakkinda Kanun’un gegici 3 {incii maddesinde
erisilebilirlik standartlarinin uygulanmasinin izlenmesi ve denetlenmesi gorevi valilikler
biinyesinde kurulan “Erisilebilirlik izleme ve Denetleme Komisyonlari”na verilmis olup s6z

konusu faaliyetlerin diizenli ve etkin yapilmasi saglanmalidir.
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v' Imar ruhsati verme islemlerinde erisilebilirlik standartlarma uygunluk

saglanmal1 ve gerekli denetimler yapilmalidir.

4.4.  Egitim ve Ogretim Hizmetlerine Yonelik Oneriler

4.4.1. Mevzuat Diizenlemeleri

v" Egitimde firsat esitligi ilkesinden hareketle kaynastirma kapsaminda hizmet alan
yetersizligi olan bireylerin iicretsiz taginmasi ile ilgili ¢alismalar yapilmali ve mevzuat
diizenlemesi ile egitim ortamlarina iicretsiz taginmalar1 saglanmalidir.

¥v" Kurumlarda galisan personelin is yiikii ve siiresi agisindan bakildiginda maas
farklarimin yeniden degerlendirilmesi ve gerekli iyilestirmelerin yapilmasi gerekmektedir.
“MEB Yonetici ve Ogretmenlerinin Ders ve Ek Ders Saatlerine iliskin Karar”da degisiklik
yapilarak maas farklar1 diizetilmelidir.

4.4.2. Hizmete Erisim

¥v" Okul binalarinin erisilebilirligi ile ilgili yasanan sorunlarin en aza indirilebilmesi
amact ile Milli Egitim Bakanlig1 biinyesinde ac¢ilmis, her tiirde ve kademede hizmet sunan
okullarin evrensel tasarim ilkeleri dogrultusunda engelli erisilebilirligine uygun hale
getirilmesine yonelik ¢aligsmalar yapilmalidir.

v Ozel egitim 6gretmeni ihtiyacinin karsilanabilmesi i¢in mevcut insan kaynagiin
bilinmesi ve atama siireglerine yansitilmas: gerekmektedir. Bolgesel olarak bakildiginda
il/ilce merkezlerindeki 6zel egitim okul/kurumlarmin 6gretmen agiginin tamamlanmasi
adina alan dis1 gérevlendirmeler yerine s6z konusu okul/kurumlarin zorunlu hizmet bolgesi
tanimi altina alinarak atamalar yapilmalidir.

v “Milli Egitim Bakanligi Rehberlik Hizmetleri Y6netmeligi” hiikiimlerine gore
rehberlik ve arastirma merkezlerinde gerektiginde ¢ocuk gelisimi ve egitimcisi, sosyal
caligmaci, egitim programcisi, psikometrist, psikolog, fizyoterapist ve ergoterapist
gorevlendirilebilecegi belirtilmektedir. Egitsel degerlendirme ve tanilama siirecinde
multidisipliner yaklasim geregi ¢ocuk gelisimi ve egitimcisi, fizyoterapist ve dil konugma
terapistlerinin gorevlendirme yerine kadro tahsisi yolu ile RAM’lar biinyesinde ¢alismalari
saglanmalidir. S6z konusu siire¢ sadece rehberlik ve 6zel egitim 6gretmenlerinin yapacaklari
degerlendirmeler ile sinirlandirilmamalidir.

4.4.3. Egitim Faaliyetleri

v" Mevzuat ile koruma altina alinmis engelli haklarinin, okullarda calisan tiim
personele yonelik bilgilendirme ¢alismalar1 ile personelin etkili iletisim becerileri

kazanmalar1 hususlarinda egitimler verilmelidir.
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v" Rehberlik ve arastirma merkezlerinin bireylerin egitsel takibini yapmasi ve
egitsel degerlendirme sonunda olusturulan kisa raporlar, disiplinler arasi iletisimin ve is
birliginin saglanmasi amaciyla kurumlar arasinda paylasilmalidir.

v Nitelikli 6gretmen yetistirilmesine hizmet etmesi amaciyla YOK tarafindan
yiiriitiilecek ¢alisma kapsaminda lisans, yiiksek lisans ve doktora programlarina kabul edilen
dgrenci kontenjanlari artirlmali ve YOK’{in mevcut 6zel egitim béliimlerinde bulunan
Ogretim liyesi kadrolarini giiglendirdikten sonra yeni boliimler agmalidir.

4.4.4. Denetim Faaliyetleri

¥v" Kullanilan servis araglarinim engelli erisilebilirligi denetlenmeli ve yetersizligi
olan bireylerin giivenli bir sekilde tasinmalar1 saglanmalidir.

¥v" Rehberlik ve aragtirma merkezlerindeki faaliyetlerin niteligi igin kapsaml bir
¢alismanim yapilmasi hem c¢alisan personelin hem de yiiriitiilen faaliyetlerin niteligi
agisindan degerlendirilmeli ve denetlenmelidir. Egitim faaliyetlerinin niteligini tespit edecek
olan bir ¢alismanin bulunmadig1 gériilmiistiir. Milli Egitim Bakanlig: tarafindan yapilacak
bir galisma ile 6zel egitim faaliyetlerinin niteliginin tespiti agisindan ¢alisma yapilmasi
gerekmektedir. Gerek is alimi yoluyla sunulan 6zel egitim hizmetleri ve orgiin egitim
igerisinde sunulan hizmetlerin gerekse rehberlik aragtirma merkezlerinde sunulan hizmetler
degerlendirilmeli, mevcut faaliyetlerin etkililiginin tespiti yapilmalidir.

v" Milli Egitim Bakanlig1 tarafindan denetimsel faaliyetler igin sistematik bir yap1

olusturulmali, halihazirda hazirligi bulunan ¢alismalar ivedilikle sonuglandirilmalidir.

4.5. Cahsma Hayatina Yonelik Oneriler

4.5.1. Mevzuat Diizenlemeleri

v 4857 sayil1 Is Kanunu’nun ilgili maddelerinde istihdaminda giigliik gekilen engel
gruplarinin lehine, kota sistemi basta olmak iizere engelli istihdami konusunda 6ngoriilen
mevcut yontem ve tesviklerin islerliginin artirllmast ve ¢esitlendirilmesine yonelik
diizenleme yapilmalidir.

v"  Engellilerin istihdamina yonelik olarak uygulanan tesviklerden ALS, SMA,
DMD, MS hastalarinin yer aldigi kas ve iskelet sistemi hastaliklar1 engel gruplarindaki
bireylerin diger engel gruplarina oranla daha fazla yararlanmasi i¢in diizenleme yapilmalidir.

v Ise gidip gelmeleri miimkiin olmayan engellilerin teknolojik olanaklar

kullanilarak evlerinde ¢aligmalar saglayacak diizenlemelerin yapilmasi saglanmalidir.
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4.5.2. Hizmete Erisim

v" 657 sayili Devlet Memurlari Kanunu geregi kamu kurum ve kuruluslarindaki
engelli memur kadrolarinin yasal zorunluluk diizeyine ulagsmasi1 amaciyla gerekli atamalarin
yapilmasi saglanmalidir.

¥" Engelli bireylerin ¢alisma hayatina fikir ve proje olarak katilabilecegi
diizenlemeler hayata gecirilmelidir.

v" Kamu kurum ve kuruluslari ile engellilerin galistiklar isyerlerine ait binalar
engellilerin erisim ve ulagimlarina uygun hale getirilmelidir.

v ISKUR’un engelli is arayan kayitlarim1 daha dogru ve etkin bir sekilde tutmasin
saglamak amaciyla engelli kisi bilgisinin TC kimlik numarasi ile dogrudan Saglik Bakanlig1
veri tabanindan ¢ekilebilmesi i¢in sistemlerin entegrasyonu saglanmalidir.

¥" Engelli bireylerin istihdama kazandirilmasinda destekli istihdam modeli
kapsaminda Engelli Is Koglugu uygulamasi ile etkili ve verimli bir hizmet sunulabilmesi
amaciyla ISKUR a yeterli sayida Is ve Meslek Danigmani kadrosu tahsis edilmelidir.

¥" Engellilerin, ¢alisgma ortamlarinin engelli bireylerin  6zelliklerine gore
diizenlenmesi amaciyla igverenlere her tiirli destek saglanmalidir.

4.5.3. Egitim Faaliyetleri

v Engelli s Koclugu modeli yayginlastirilmahdir. Engelli is Koglugu gorevini ifa
edecek olan is ve meslek danigmanlarina s6z konusu engel gruplarini tanimaya ve onlara
daha verimli bir hizmet sunmaya yonelik 6zel egitimler verilmelidir.

v" Mesleki egitim ve beceri seviyelerinin artirilmas1 amaciyla ISKUR *un sunmus
oldugu aktif isgiicii programlart olan mesleki egitim kursu, igsbasi egitim programi,
girisimcilik egitim programi ve toplum yararina programlardan anilan engelli gruplarindaki
bireylerin daha fazla yararlanmas: saglanmalidir. Ayrica, bahse konu engellilerin isgiicii
piyasasina girislerini kolaylastiracak olan mesleki egitim ve rehabilitasyon hizmetleri de

gelistirilmelidir.

4.6. Toplumsal Farkindahig Artirmaya Yénelik Oneriler

v ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklara yonelik farkindalik
calismalari, her hastalik 6zelinde kamu spotlari, film, dizi, tv programlarinin yani sira egitsel
faaliyetlerle desteklenmelidir.

¥v" Bireylere orgiin ve yaygin egitim faaliyetleri igerisinde akraba evliliklerinin
getirdigi risklerden bahsedilmeli, bu kapsamda miifredat hazirliklar1 yapilarak toplumsal

farkindalik artirilmalidar.
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v Her tiirde ve kademede hizmet sunan okullarda, s6z konusu hastaliklara yonelik
bilgilerin kademelere ve smif seviyelerine uygun olacak sekilde miifredat icerikleri
hazirlanmali ve bireylerin bilgi diizeylerinin artirilmasi saglanmalidir.

¥" Genisletilmis bagisiklama programi kapsaminda yer alan agilarin yapilmasi
yoniinde ebeveynlere yonelik olarak toplumsal bilinglendirme faaliyetlerinin artirilmasi
saglanmalidir.

v" Nadir Hastaliklar Giinii/Haftasinda ¢alismalar diizenlenerek bu hastaliklara
sahip birey ve yakinlarmin durumlarina yonelik toplumsal farkindalik diizeyi artirilmalidir.

v" Engelli bireylere saglanan istihdam haklar1 da dahil olmak iizere tiim haklari

konusunda yapilan bilgilendirme ¢alismalar1 artirilmalidir.

4.7.  Sivil Toplum Kuruluslari

v" Sivil toplum kuruluglari, kendi iglerinde ve uzmanlik dernekleri ile iletisim
halinde olmalidir. Uzmanlik dernekleri ile kurulacak iletisimde Tiirk Tabipleri Birligi etkin
rol oynamalidir.

v" Sivil toplum kuruluslari, hasta ve hasta yakinlari ile hekimlerin haklar
konusunda barolarla iletisim halinde olmalidir.

v" Saglik Bakanhg Saglhk Hizmetleri Genel Miidiirliigiiniin 10/01/2020 tarihli ve
54567092-010.04-244 sayil1 yazis1 kapsaminda alinan Makam Oluru ile yiirtrliige konulan
“Saglik Hizmetleri Genel Miidiirliigii Daire Baskanliklarinin Gérevlerine Dair Yonerge” ile
teskil edilmis “Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Dairesi Baskanlig1”
tarafindan yapilacak calismalarda nadir hastaliklar alaninda faaliyet gosteren sivil toplum
kuruluslarinin hasta ve hasta yakinlariin sorunlarina iliskin dile getirdikleri ¢6ziim Onerileri

dikkate alinmalidir.

4.8. Nadir Hastaliklara Yonelik Oncelikli Oneriler

Komisyonun nihai olarak bu hastaliklara sahip bireylerin ve yakinlarinin dile
getirdigi sorunlara iligkin saglik hizmetleri, sosyal giivenlik hizmetleri, bakim ve sosyal
destek hizmetleri, egitim ve Ogretim hizmetleri, ¢alisma hayati ve toplumsal farkindaligi
artirmaya yonelik oncelikli olarak yapilmasi 6nem arz eden 28 adet Onerisi asagida yer
almaktadir.

1. Nadir hastaliklarin iilkemize 6zgii tanimi1 ve kapsami belirlenmelidir.

2. Nadir hastaliklar konusunda ulusal saglik politikalar1 belirlenerek strateji plani

hazirlanmali ve bu planda kisa, orta ve uzun vadeli faaliyetler belirtilmelidir.
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3. Nadir hastaliklar st politika belgelerinde “Oncelikli alan” olarak belirlenmeli,
uluslararasi isbirlikleri (ORPHANET {iyeligi, IRDRIC iiyeligi, ERN projeleri, EJP projeleri
vb.) gelistirilmelidir.

4. Nadir hastaliklar alaninda uzmanlagsmis merkezler olusturulmali, merkezlerde
saglanacak hizmetin multidisipliner, sistematik, organize ve esgiidiimlii olarak verilecegi
uluslararasi iyi modeller incelenerek iilkemize uygun bir model belirlenmeli ve isler hale
getirilmesi saglanmalidir.

5. ALS, SMA, DMD, MS ve diger néromuskiiler hastaliklar i¢in mevcut durumda
var olan “Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”nin etkin olarak c¢alismasi ve
sirdiiriilebilirligi saglanmalidir. Bu baglamda, “Noromuskiiler Hastaliklar Merkezleri”ne
yonelik altyapi kosullari, goérev, yetki ve sorumluluklarinin yer aldigi mevzuat
diizenlemelidir.

6. Toplum sagligimin korunabilmesi i¢in rutin asilama konusunda yasal tedbirler
alinmasi saglanmalidir.

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

8. “Evlilik Oncesi SMA Tarama Programi”nin tarama programlarina dahil edilmesi
saglanmalidir. Bu ve benzeri programlar sonucunda SMA, DMD gibi genetik gegisi
kanitlanmis bir nadir hastalik tasiyicist olan ciftlerin belirlenen genetik hastaliklar tani
merkezlerine yonlendirilerek genetik danismanlik, prenatal tani ve {ireme tercihleri
konusunda bilgilendirilmeleri saglanmalidir.

9. 27 Subat 2015 tarihli ve 29280 sayili Resmi Gazete’de yayimlanan “Saglik
Bakanligi ve Bagli Kuruluslar1 Tarafindan Evde Saglik Hizmetlerinin Sunulmasina Dair
Yonetmelik’te evde saglik hizmetinin isleyisine dair diizenlemeler yer almakta olup sz
konusu Yonetmelik uyarinca sunulan hizmetlerin yayginlagtirilmasi saglanmalidir.

10. Herhangi bir 6zel donanima ihtiya¢ duyan hastalarin (solunum cihazi, beslenme
cihazi, mobilizasyon i¢in ek donanim ihtiyaci olan vb.) saglik tesislerine muayene ve tetkik
amaclt ulagimlarinda kullanilan 6zel araglarin sayisi artirilarak iilke ¢apinda
yayginlastirilmasi saglanmalidir. Ayrica bu hizmetin iilke ¢apinda tek bir merkezden

koordine edilmesi saglanarak bu durumun varligi kamuoyuna duyurulmalidir.
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11. SGK tarafindan finansmani saglanan tibbi malzeme ve cihazlarin kapsami ve
miktar1 artirtlmali ve SGK tarafindan finansmani saglanmayan (6ksiiriik cihazi vs.) tibbi
cihazlarin 6deme kapsamina alinmasi saglanmalidir.

12. Tedavi, ilag ve tibbi cihaz katilim paylarindan muafiyet kapsami nadir
hastaliklart kapsayacak sekilde genisletilerek hastalarin  {izerindeki maddi yiik
hafifletilmelidir.

13. Kronik nadir hastalig1 olan kisilerin saglik raporlariin ve recete islemlerinin
kolaylastirllmasimi saglayacak diizenlemeler yapilarak hastalarin bu islemleri yiriitiirken
yasadigi zorluklar giderilmelidir.

14. 5510 sayilt Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortasi Kanunu’nun 28 inci
maddesinde siirekli bakimina muhtag derecede agir engelli gocugu bulunan kadin sigortaliya
(anneye) erken emeklilik hakki saglanmaktadir. Bakima muhta¢ ¢ocugun annesinin hayatta
olmamasi veya annenin ¢ocuga bakmamasi/bakamamasi gibi durumlarda erken emeklilik
hakkinin aile se¢imine birakilmasi, bakimi dstlenen aile bireyinin, babanin veya
kardeslerden herhangi birinin bu haktan yararlanmasi konusunda 5510 sayili Kanun’da
diizenleme yapilmalidir.

15. Evde siirekli bakima muhta¢ derecede agir engelli bireyin bakimii yapan
caligmayan anne veya babasinin veya aile iiyesinin emeklilik haklar1 diizenlenmelidir.

16. Nadir hastaliklara sahip bireylerin maltlen emekli sayilma hakkinin
degerlendirilmesi siirecinde, hastaligin kronik etkileri goz Oniine alinarak emeklilik
hakkindan daha erken yararlanmalari i¢in ilgili diizenlemeler yapilmalidir.

17. ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklara sahip kisilerden ve diger
hastalardan cihaza bagli olanlar igin elektrik kesintilerinde sadece planli kesintileri haber
vermek yetmemektedir. Bu siirecte, bu hastaliklara sahip bireylerin yasamlarinin tehdit
altinda olmamasi i¢in gerekli diizenlemeler yapilmali ve alinmas1 gereken tedbirlere iliskin
acil eylem plani olusturulmalidir. Bu planda deprem, sel, yangin gibi dogal afetlerde
yapilmasi gerekenlere iliskin eylemler de yer almalidir.

18. Evde bakima destek hizmetinden gelir kriteri sebebiyle yararlanamayan engelli
bireylerin magduriyetlerinin giderilmesi amaciyla 2828 sayili Sosyal Hizmetler Kanunu’nun
Ek 7 nci maddesinde degisiklik yapilarak 6denen evde bakim {icretinin artirilmasi ve en az
asgari licret seviyesine getirilmesi saglanmalidir.

19. Engelli bireylerin evde bakim destek iicretinden yararlanabilmesi igin mevcut
kriterler kolaylastirilarak, hanenin geliri yerine engelli bireyin gelirinin esas alindigt

diizenlemeler yapilmalidir.
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20. Engelli bireylerin engelli ayligindan yararlanabilmesi i¢cin mevcut kriterler
kolaylastirilarak, hanenin geliri yerine engelli bireyin gelirinin esas alindig1 diizenlemeler
yapilmalidir.

21. 5378 sayili Engelliler Hakkinda Kanun’un gegici 3 iinclii maddesinde
erisilebilirlik standartlarinin uygulanmasimin izlenmesi ve denetlenmesi gorevi valilikler
biinyesinde kurulan “Erisilebilirlik izleme ve Denetleme Komisyonlari”na verilmis olup s6z
konusu faaliyetlerin diizenli ve etkin yapilmasi saglanmalidir.

22. Okul binalarimin erisilebilirligi ile ilgili yasanan sorunlarin en aza indirilebilmesi
amact ile Milli Egitim Bakanlig1 biinyesinde acilmis, her tiirde ve kademede hizmet sunan
okullarin evrensel tasarim ilkeleri dogrultusunda engelli erisilebilirligine uygun hale
getirilmesine yonelik ¢aligmalar yapilmalidir.

23. Ozel egitim 6gretmeni ihtiyacinin karsilanabilmesi i¢in mevcut insan kaynagmin
bilinmesi ve atama siireglerine yansitilmasi gerekmektedir. Bolgesel olarak bakildiginda
il/ilge merkezlerindeki 6zel egitim okul/kurumlarinin 6gretmen agigmin tamamlanmast
adina alan dis1 gorevlendirmeler yerine s6z konusu okul/kurumlarin zorunlu hizmet bolgesi
tanimi altina alinarak atamalar yapilmalidir.

24. 657 sayili Devlet Memurlar1 Kanunu geregi kamu kurum ve kuruluslarindaki
engelli memur kadrolarinin yasal zorunluluk diizeyine ulagsmas1 amaciyla gerekli atamalarin
yapilmasi saglanmalidir.

25. Kamu kurum ve kuruluslari ile engellilerin ¢alistiklar1 isyerlerine ait binalar
engellilerin erisim uygun hale getirilerek ve calisma ortamlarimin engelli bireylerin
ozelliklerine gore diizenlenmelidir.

26. ALS, SMA, DMD, MS ve diger nadir hastaliklara yonelik farkindalik
caligmalari, her hastalik 6zelinde kamu spotlari, film, dizi, tv programlarinin yani sira egitsel
faaliyetlerle desteklenmelidir.

27. Bireylere Orgiin ve yaygin egitim faaliyetleri icerisinde akraba evliliklerinin
getirdigi risklerden bahsedilmeli, bu kapsamda miifredat hazirliklar1 yapilarak toplumsal
farkindalik artirilmalidir.

28. Genisletilmis bagisiklama programi kapsaminda yer alan asilarin yapilmasi
yoniinde ebeveynlere yonelik olarak toplumsal bilinglendirme faaliyetlerinin artirilmasi

saglanmalidir.
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MUHALEFET SERHI

ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger
Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri ile Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve
Yakimlarinin Yasadiklart Sorunlarin ve Coziimlerinin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan
Meclis Arastirmast Komisyonu c¢alisma raporuna iligkin muhalefet serhimi ekte bilginize
sunarim.

Giris

Saglik alani neoliberal kiiresellesmeden en fazla etkilenen alanlardan biridir. Saglk
sektoriiniin sermaye birikim alani olarak goriilmesi neoliberal sermayenin ortak ilgi alani
olmustur. Sermayenin ilk hedeflerinden biri bir insan hakki olan sagligi herhangi bir iiriin
gibi alinip satilan bir meta haline getirmektir. Ancak Kapitalizm diinyanin bir¢cok yerinde bu
hedefine ulagmaya ¢alisirken sagligin kamu hizmeti olmasi gerektigini 6teden beri savunan
meslek orgiitleriyle sik sik karst karstya gelmistir. Tipk: Tiirkiye’de de oldugu gibi.

Tiirkiye’de uygulanan Saglikta Doniisiim Programi neoliberal politikalarin yasama
gecirilmesinden baska bir sey degildir ve uluslararasi sermaye kuruluslarinin yeni yatirim
alanlarindan biridir. Diinya Bankas1 ve IMF’nin 2002 yilinda proje olarak hazirladigi bu
program 2003°te AKP hiikiimeti tarafindan uygulanmaya baslanmis ve saglik hizmeti 6zel
piyasa kosullarina terk edilmistir.

Kamu saglik sistemleri kapitalist iilkelerde daima bazi aksakliklar tasir. Devletge
koyulan biitge sinirlamalar1 nedeniyle hizmete erismede gecikmeler olur. Siyaset, medya ve
sermaye bu gecikmeleri kamusal saghk hizmetlerinin aleyhine kullanmir. Ama bu
sorunlarin hallinin yolu saglik hizmetlerinin 6zellestirilmesi olamaz, olmamalidir.

Saglik dogrudan varolusla ilgili bir durumdur. Hava, su, egitim, trafik giivenligi ya
da hukuk gibi toplumun ortak varlig1 olarak degerlendirilmelidir.

Saglik meta olarak degerlendirilemez, ¢iinkii piyasada bulunan bir metayi tiikketme
ya da titketmeme yoniinde tercih yapilabilirken hasta olmamak yoniinde bir tercihte bulunma
olanag yoktur. Insan ne zaman ve ne sebeple hastalanacagini, gelecekte hangi hastaliga
yakalanacagini bilemez. Alacagi tedavi hizmetinin kapsamini, zamanini ve tiiriinii kendisi
belirleyemez.

Hastanin tibbi yardim talebi isin basinda belirli degildir, talebini ortaya koyabilmek
i¢in bir uzmanin duruma agiklik getirmesi gerekir. Bu iliski saglik ¢alisanlarina teshis

asamasinda ve sunulacak tedavinin belirlenmesinde tek tarafli biiyiik bir gli¢ vermektedir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



—238 -

Hekimler ve diger tiim saglik emekgileri sirket elemanina doniistiigiinde, halk sagligindan
ziyade sirket cikarlarin1 ve kari gozeterek calismaya basladiginda saglik hizmetleri
ticarilesir. Hasta miisteri, hekim tliccar durumuna diiger. Sagligin piyasalastigi bu kosullarda
topluma nitelikli saglik hizmeti sunulamaz.

Serbest piyasa kosullar1 rekabeti dogurur; rekabet daima kazananlar ve kaybedenler
yaratir. Kaybedenler hep en zayif halkalardir (yoksullar, kronik hastalar ve durumu ciddi
olanlar).

Bu nedenle saglik hizmetinin herkese sinirsiz ulastirilmasi gerektigini, arz talep
mekanizmalarina terk edilemeyecegini yillardir bulundugumuz her mecrada, platformda dile
getirdik. Herkese esit, iicretsiz, anadilinde ve ulasilabilir saglik hizmeti saglamak kamusal
bir aygit olan devletin asli gorevi olmalidir.

Saghgin metalastirilmasina, piyasalastirllmasina, uluslararasi sermayenin
acimasiz kosullarina terk edilmesine neden karsi ¢cikmaliy1z? Herkese esit, ulasilabilir
ve iicretsiz saghk hizmeti saglanmasini neden savunmalhyiz?

Ciinkii neoliberal saglik politikalar1 halkin, sosyal haklara ve saglik hakkina
erisiminde ciddi aksakliklarin yasamasina neden olmaktadir. Bunlarin en basinda gelen ve
artik bir halk sagligi sorunu olarak karsimiza ¢ikan piyasalasmis ilag ve tibbi medikal
cihazlara erisimdeki sorunlardir ve ciddi magduriyetlerin yagsanmasina neden olmaya devam
etmektedir. Bu nedenle ilaglara ve gerekli tibbi medikal cihazlara ulagamayan hastalarin
tedavileri yarim kalmakta, hasta ve hasta yakinlar1 ciddi magduriyetler yasamaktadir. Bu
magduriyetleri en agir sekilde yasayanlarin baginda ALS, SMA, DMD, MS, SSPE ve Kesin
tedavisi heniiz bilinmeyen diger hastaliklar gelmektedir.

Saglik hakki, yerlilik ve millilik kavramlariyla agiklanamayacak kadar evrensel bir
haktir. Dolayisiyla halk sagliginda tasarrufa gidilemeyecegi tiim insan haklari kurumlarinin
da malumudur.

1948'de kabul edilen ve Tiirkiye’nin de taraf oldugu insan Haklari1 Evrensel
Bildirgesi’nin 25. maddesi;

“1. Herkesin kendisinin ve ailesinin saglik ve refahi i¢in beslenme, giyim, konut ve
tibbi bakim hakki vardir. Herkes, issizlik, hastalik, sakatlik, dulluk, yaslilik ve kendi iradesi
disindaki kosullardan dogan geg¢im sikintis1 durumunda giivenlik hakkina sahiptir.

2. Analarin ve cocuklarin 6zel bakim ve yardim gérme haklar1 vardir. Biitiin
¢ocuklar, evlilik i¢i veya evlilik digi dogmus olsunlar, ayni sosyal giivenceden yararlanirlar”

diyerek en temel hak olan “yasam hakki” ¢ergevesinde saglik hakkina yer vermistir.
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1982 Anayasasti’nin 56. maddesinde “Saglik Hizmetleri ve Cevrenin Korunmasi1”
baslig1 altinda: Devlet, herkesin hayatini, beden ve ruh saglig1 iginde siirdiirmesini saglamak;
insan ve madde giiciinde tasarruf ve verimi artirarak, isbirligini gergeklestirmek amaciyla
saglik kuruluslarmni tek elden planlayip hizmet vermesini diizenler. Devlet, bu gérevini kamu
ve 6zel kesimlerdeki saglik ve sosyal kurumlarindan yararlanarak, onlar: denetleyerek yerine
getirir. Saglik hizmetlerinin yaygin bir sekilde yerine getirilmesi i¢in kanunla genel saglik
sigortasi kurulabilir.” denilmektedir. Anayasa’nin 17. maddesinde s6z edilen “Yasama
hakki”ndaki “yasamak™ yalnizca “canlilik 6zelliklerine sahip olmak”™ demek degildir. Bunun
yaninda bazi 6zellikleri, hatta kosul ve olanaklari igerir ki bu da “saglikli yasama hakki’n1
ortaya koyar.

Dolayistyla 17. madde, daha sonra gelen 56. maddeye gore daha 6nemli ve oncelikli
olup, daha temel bir hakki ortaya koymaktadir.

Raporun Olusturulma Yéntemine iliskin Elestirilerimiz

Toplumu derinden etkileyen, saglik hakkina erisimde en agir magduriyetleri yasayan
ALS, SMA, DMD, MS, SSPE ve kesin tedavisi heniiz bilinmeyen diger hastaliklara
yakalanan hasta ve hasta yakinlarimin yasadiklari sorunlara ¢dziim bulunmasi amactyla tiim
partilerin birlikte sorumluluk alma konusunda anlasarak ilgili komisyonun kurulmasinda
sorumluluk almasi son derece dnemli ve anlamli bir gelismedir.

Komisyon Bagkani Sayin Ahmet Demircan basta olmak iizere, Adalet ve Kalkinma
Parti’li milletvekillerinin denetiminde Komisyon Yasama Uzmanlar1 ve ilgili kurum
yetkilileri tarafindan hazirlanan rapor, basta Tiirk Tabipler Birligi olmak iizere ilgili sivil
toplum kurumlari ve hasta yakinlarindan aldigimiz goriisler dogrultusunda olusturdugumuz
onerilerimiz ile yeniden diizenlenmistir. Rapora iligkin hazirladigimiz 6nerilerin dnemli bir
kismi rapora eklenmis, dnemli degisiklikler yapilmistir. Onerilerimizin degerlendirilerek bir
kisminin rapora eklenmis olmasi, katilimeilik anlaminda 6nemli bir adimdir.

Ancak, ¢calisma raporuna yansimayip komisyon ¢aligmalarinda gerek hasta yakinlari
gerekse ilgili sivil toplum kurumlar tarafindan giindeme getirilen, basina ve kamuoyuna
yanstyan ve sosyal devlet olma ilkesi geregi ¢6ziim bekleyen kimi sorunlar, mevcut rapora
yansimamigtir.

Ne var ki, raporun genel yapisina miidahale etmek miimkiin olmamis ve bazi1 6nemli
hususlardaki degisiklik onerilerimiz kabul edilmemistir. Bu durum, komisyon raporlarinin
hazirlanma yonteminin degistirilmesi geregini ortaya koymaktadir. Pek ¢ok Avrupa Birligi
iyesi ilke Parlamentosunda hazirlanan raporlarin maddeleri, basliklar1 tek tek

gorisiilmekte, degisiklik Onerileri tartisilmakta ve tek tek maddeler oylanmaktadir.
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Tiirkiye’nin de liyesi oldugu Avrupa Konseyi Parlamenterler Meclisinde de Komisyonlarda
raporlar benzer bir yontemle hazirlanmaktadir.

Raporun Geneline iliskin Elestiri ve Degerlendirmelerimiz

Saglik hizmetlerinde herkesin, gereksinimi kadar hizmeti genel biitceden alabilecegi
diizenlemelerin yapilmasi, bu organizasyon i¢inde nadir goriilen hastaliklarin da kapsanmast
gerekir. Bakim ve yasam idamesi sorunu agir ekonomik yiik olusturmakta ve ailelerin belini
biikmektedir. Saglik politikalart bu konuya agik ve net bir sekilde hasta ve aile biit¢esini
desteklemeyi vaat edecek sekilde olmalidir.

Nadir hastaliklarin tedavi siirecinde ilag ve teknolojinin kullanimi agisindan karar
verme siireglerinde, bilimsel ve etik degerlendirmelerin dikkate alinmasi, klinik ¢aligsma
planlamalari, sonuglari, maliyet konusunda seffaf olunmasi, karar verme siireclerinde
bilimsel ve etik katki yapacak bilesenler ile ¢alisilmast gerekmektedir.

Evlilik oncesi taraflardan birinin mutlaka tasiyicilik testinden gegmesi yasal
zorunluluk haline getirilmeli, bunun igin gerekli yasal diizenlemeler yapilmalidir. Nadir
Hastaliklar kapsaminda kurulacak tiim tedavi merkezlerinde tarama yani antenatal testlerin
yapildigr tarama birimleri olusturulmali ve bu hizmet {icretsiz olarak verilmelidir. SMA,
DMD gibi genetik gegisi kanitlanmis bir nadir hastalik tasiyicist olan ciftlerin belirlenen
genetik hastaliklar tan1 merkezlerine yonlendirilerek genetik danigsmanlik, prenatal tani ve
tireme tercihleri konusunda bilgilendirilmeleri saglandiktan sonra tercihe bagli olarak
icretsiz tiip bebek hizmeti verilmelidir.

Raporda Mevzuat diizenlemeleri bashiginda “Saglik profesyonellerinin nadir
hastaliklar alaninda verdikleri tedavi hizmetlerine yonelik performans puanlamalarinin
Ozellestirilerek bu hizmetleri sunan saglik profesyonellerinin motivasyonu artirilmalidir.”
seklinde nadir hastaliklarin tedavi siirecinde puanlama sistemiyle performans sistemi
uygulanmasi Onerilmistir. Ancak gelinen siirecte, uygulanan performans sisteminin bir¢ok
problemi beraberinde getirdigi goriilmektedir. Performans sistemi saglik emekgilerinin
nitelikli saglik hizmeti sunmasini engellerken bir yandan da sagligin metalastirilmasini ve
saglik gibi 6nemli bir alanda hayati denecek olumsuz sonuglart dogurmustur. Saglikta
doniisiim kapsaminda uygulanan politikalarin birgogu 6zellikle saglik ¢alisanlari {izerinde
olumsuz etkiler gostermistir. Uzun nobet saatleri, agir ¢alisma kosullari, performans
sistemine gore belirlenen siirekli daha fazla hastaya bakma kaygisi doktorlarda ciddi maddi,
manevi problemleri dogurmaktadir. Bazen 36 saate varan nobet sistemi, belirli dinlenme

araliklarinin olmamasi strese dayali intihar vakalarini dahi ortaya ¢ikarmistir.
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Gilinde yaklasik olarak 50-100 arasi hastaya bakmak zorunda kalan doktorlar
hastalarin saglik durumlar ile yeterince ilgilenememekte bu da saglik sorunlarinin
¢Oziimiinde sorunlar dogurmaktadir. Hekimlerin haklarint korumak ile miikellef Tiirk
Tabipler Birligi performans sisteminin hem doktorlar hem hastalar agisindan son derece
zararlt oldugunu bildiren raporlar yaymnlamasina ve bununla ilgili Saglik Bakanligina
dilekgeler yazmasina ragmen hele hele nadir hastaliklar gibi yogun dikkat ve ilgi isteyen bir
alan i¢in bu sistemin 6nerilmesinin higbir etik ve yararl bir karsilig1 yoktur.

Yine mevzuat diizenlemeleri bagliginda yer alan maddede tedavi siirecinde kullanilan
tibbi cihaz ve malzemelerin kiilfetine iliskin, “SGK tarafindan finansmani saglanan tibbi
cihaz ve malzemelerin Kurum tarafindan karsilanan tutarlar1 hasta magduriyetlerinin 6niine
gecilecek sekilde periyodik olarak giincellenmelidir.” seklinde fiyat giincellemesi
onerilmistir. Burada bahsi gegen tutarlarin hasta magduriyetlerinin 6niine gegilecek sekilde
gilincellenmesini 6neren ifade ciddi bir muglaklik igermektedir. Hig bir geliri olmayan ve bu
cihazlar1 temin etmek zorunda olan binlerce magdur yurttas bulunmaktadir. Bu nedenle
sosyal devlet olma geregi bu malzeme ve cihazlarin tamamen {icretsiz olarak karsilanmasi
gerektigini daha once de ifade etmistik, ancak 6nerimiz rapora yansitilmamaistir.

Taslak raporda yer alan Diger Tedavisi Bilinmeyen Hastaliklar Bagligina SSPE
(Subakut sklerozan panensefalit) hastaliginin da alt baglik olarak eklenmesi yoniindeki
onerimiz dikkate alinmis ancak s6z konusu hastaligin yayginlasmasinda Saglik Bakanliginin
sorumlulugu belirtilmemistir. Subakut sklerozan panensefalit (SSPE), santral sinir
sisteminde kizamik viriisii ile olusan ilerleyici, 6limciil bir yavag viriis enfeksiyonudur.
Kizamik gegirildikten sonra, viriisiin beyne yerlesmesiyle yaygin demiyelinasyon (sinir
miyelin kilifinin yok olmasi), inflamasyon, beyin beyaz cevherinde immiin zedelenmeye
bagli inflamatuar (iltihabi) ve nérodejeneratif (sinir harabiyeti) bir hastaliktir. Genellikle
¢ocuk ve geng adolesan doneminde goriilmekle birlikte daha erken ve daha geg¢ olgulara da
rastlanilmaktadir. Kizamiga karsi agilanmamis, asilanmasina ragmen yeterli bagisiklik
diizeyine ulagsmamis ya da asilanmadan 6nce kizamik gecirmis ¢ocuklarda goriiliir.

Tiirkiye’de 2017 yili itibariyle toplam kizamik vakalarinin sayisi 69’dan 2018 yilinda
510’a, 2019 yilimin ilk dokuz ayinda da énceki yilin ayn1 dénemine kiyasla maalesef 5.2 kat
artarak, 2 bin 666’ya ulasmistir. Ayrica laboratuvarda dogrulanmis kizamikli hasta sayisi
2017 yilinda 69 iken 2018’in ilk dokuz ayinda 510’a yiikselmistir. Tiirkiye’de herhangi bir
miidahalede bulunulmadiginda daha da biiyliyebilecek olan bir kizamik salgint mevcuttur.
Saglik alaninda faaliyet yiiriiten emek ve meslek oOrgiitleri Saglik Bakanligi’nin bulasict

hastaliklara iliskin ‘sorun yok’ agiklamalari ile Diinya Saglk Orgiitii’niin (DSO) kizamik
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hastaligina iliskin verileri uyusmadigini buna bagl olarak 6énlem alinmamasi durumunda
SSPE hastaliginin daha da artacagina iliskin kaygilar birgok kez ifade etmislerdir.

Bu hastaliga yakalananlarin yakinlarmin talepleri sunlardir: Birincisi, bu hastaligin
sebebinin ortaya ¢ikarilmasi ve bu sebeple ilgili ortada bir ihmal var ise bu ihmalle ilgili bir
sorusturma siirecinin yiriitiilmesidir. Bu konuda 2005 yilinda Saglik Bakanliginin
olusturmus oldugu bir bilimsel komisyon var ve o komisyon bir rapor hazirlamistir. Ancak,
o raporu inceledigimizde bolgede bir insidans artisindan bahsedilmekte ama bunun
sebeplerinin ne oldugu net olarak ortaya konmamaktadir. Daha ¢ok, bayat aginin olmadig,
tarihi gegmis aginin uygulanmadigi yéniinde bir rapor vardir.

Ailelerin bir diger talebi: Boyle agir hastalarla ugrasmak zorunda kalan hasta
yakinlar1 ile Saghik Bakanligi yetkililerinin gerekli iletisimi kurmamasi biiyiik sorundur.
Bakanligin hastalar ve aileleri ile 6zel bir iletisim kanal1 agmas1 gerekmektedir. Yine, aileler
gerek kendi vakalariyla ilgili, kendi hastalariyla ilgili gerekse de dniimiizdeki donemde bu
hastaligin dnlenmesi ve hastalarin tedavisiyle ilgili TUBITAK ve TUSEB biinyesinde
bilimsel bir proje siirecinin isletilmesini énermektedirler.

Bu hastalik tiirli, hastaliga yakalananlarin yani sira yakinlarina da psikolojik ve
sosyal agidan agir faturalar ¢gikarmaktadir. Bu ailelerin ¢ogu ekonomik durumu goérece diisiik
aileler ve tedavi siirecleri ¢ok pahali olan durumlarla kars1 karsiya kalmaktadirlar.
Cogunlukla bu tedavi siire¢lerinin maliyetlerini karsilayamayacak durumda olduklart i¢in
pek c¢ogu psikolojik bir travmaya maruz kalmakta ve bu ailelerin kendileri de aslinda bir
rehabilitasyon programina tabi tutulacak manevi bir destege ihtiya¢ duyan bir gergeklikle
karsilasmaktadirlar. Ayrica tedavisi bilinmeyen diger hasta ve yakinlarmin genel talep ve
sorunlar1 SSPE hasta ve hasta yakinlari i¢in de gegerlidir.

Ayrica SPPE Derneginin tedavi siirecinde hasta ve hasta yakinlarinin sorunlarini
aktarmak {izere Komisyona davet edilmesi i¢in sundugumuz Onergeye de yanit
verilmemistir.

Engelli Emekgilerin istihdam

Raporda, Engellilerin is¢i olarak istihdami, 4857 sayih Is Kanunu’nun 30 uncu
maddesinde 6n goriilen kota sistemi ile saglanmaya c¢alisildigi ve bu maddeye gore; is
verenler, elli veya daha fazla isci ¢alistirdiklart 6zel sektor is yerlerinde % 3, kamu is
yerlerinde ise % 4 oraninda engelli isciyi meslek, beden ve ruhi durumlarina uygun islerde
calistirmakla yiikiimliidiir seklinde ifade edilmistir. Ancak raporda tablolarla ifade edilen
engelli istihdamina dair paylasilan verilerin s6z konusu oranlarin ¢ok gerisinde oldugu

belirtilmemis ve duruma &zelestirel yaklasilmamustir.

Tiirkiye Biiyiik Millet Meclisi (Sira Sayist: 199)



243 -

Ustelik, TUIK verilerine gore engelli kontenjanin1 doldurmayan kurumlarin basinda
Milli Egitim Bakanlhig1 ve Diyanet Isleri Bagkanhig1 gelmektedir.

Tiirkiye’de engellilerin ayrimeilik, istihdam, egitim, saglik gibi bir¢ok yasamsal
konuda sorun yasadigi bilinmektedir. Tiirkiye’de engelli sayisini sistematik olarak takip
eden, gerekli 6nleyici tedbirleri alan, devam eden sorunlar1 ¢6zmek i¢in ugrasan bir sistem
heniiz tam olarak kurulmamustir.

Ayrica, TYP’den yararlananlarin se¢im dncesi donemlerde ciddi oranlarda artmasi,
programin se¢im Oncesi istihdami gecici olarak arttirmak i¢in kullanildig:r iddialari
beraberinde getirmektedir. TYP programindan yararlanacak yurttaslarin seffaf yontemlerle
belirlenmemesi ise s6z konusu iddialar1 giiglendirmistir.

Basina yansiyan haberlerde bir¢ok arastirmaci, akademisyen, istihdam uzmani ve
sendika TYP ‘den yararlanan yurttaslarin {icretinin Issizlik Fonu’ndan &dendigini ve bir
yilda en fazla 9 ay, toplamda ise en fazla 24 ay g¢alisabildikleri i¢in s6z konusu programin
hiikiimetin aslinda issizlige bir ¢6ziim bulmak i¢in 6zellikle se¢im dénemlerinde liyakat
ilkesinin delinerek resmi igsizlik oraninin diisiik gosterilmesi i¢in hayata gecirilen bir
uygulama oldugunu séylemektedir.

Sonu¢ olarak; ALS, SMA, DMD, MS ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger
Hastaliklarla basa ¢ikmay1 hedefleyen saglik politikalar1 hasta, hasta yakini, hekim, saglik
personeli, sosyal hizmet uzmani vb. bitiinliigii icinde konuyu ele almali ancak arastirma
eksenini de icermelidir. Rapor bu konuda komisyonda ifade edilen goriisleri yeterince
dikkate almamistir. Hasta ve hasta yakinlarinin bin bir zahmet ve umut ile gelip komisyona
aktardig1 goriis ve oOneriler eklektik bir sekilde iist {iste siralanmakta ancak Tiirkiye’deki
mevcut saglik politikalari ile hi¢bir gergekei ve dise dokunur bagi kurulmamigtir.

Ornegin ALS hastalarmin saglik hizmet alim sorunu sehir hastanelerinin gelismesi
ile ¢coziilecegi yaklasimi, komisyona aktarilmaya c¢aligilan ve dnerilen ALS hastasinin tek bir
noktada entegratif ve konuya uzman kisilerden olusan bir ekip tarafindan ¢6ziilmesi
Onerilerinin tam tersini olusturmaktadir.

Gerek fizik tedavi, bakim, rehabilitasyon, beslenme gibi unsurlarda multidisipliner
caligilabilecek bir merkez olusturulmazsa mevcut durumda Sehir hastanelerinde bu
hastalarin saglik hizmeti alisi, havaalanindaki kosusturmay: hatirlatacak karmasiklikta
olacaktir.

Yine néromiiskiiler merkez deneyiminin simdiye kadar sadece 1-2 yerde kismen
basarili, cogu yerde basarisiz oldugu ele alinacagi yerde, sanki hi¢bir sorun yokmus gibi ele

alinmakta ve bdylece komisyonda belirtilen goriislerin dikkate alinmadigi anlagilmaktadir.
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Noromiiskiiler hastaliklar merkezleri daha 6nce bu konuda tilkenin en geligkin iiniversite
merkezlerini diglayarak kurulmustur ve insan sorunu ve biriken deneyim dikkate alinmadan
bu tip merkezlerin istenilen hedefe ulasamayacagi anlasilmistir. Bu gergegin kabul edilip
¢Oziim yollar1 aranmasinin komisyonun amacma daha uygun olacagi kanisindayiz.
Komisyona akademisyenler uzman olarak ¢agrilmakta ancak onlarin ¢alistig1 ve gelistirdigi
akademik kurumlarin politikalar1 gbz ard1 edilmistir.

Raporda hastaliklarin patogenezi, genetigi tedavisi gibi konular1 gereksiz ve
komisyonu asan bir sekilde ayrintili olarak ele almis ancak asil saglik politikas1 agisindan
mevcut tikanma ve sorunlar yeterince islenmemistir.

Komisyon caligma siireci boyunca tespit edilen sorunlar ve agiga ¢ikan Onerilerin
onemli bir kismi rapora yansitilmigtir. Ancak s6z konusu Oneriler dogrultusunda tedavi
stireglerine dair hangi kurumlarla nasil ortaklasilarak, ne gibi ¢aligmalar yiiriitiilecegine

ilisgkin somut planlamalara yeterince yer verilmemis oldukga yiizeysel bir ¢erceve ¢izilmistir.

Semra GUZEL
Diyarbakir Milletvekili
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EKLER

EK-1. BAZI NADIiR HASTALIKLARIN ICD-10 VE ICD-11 KODLARI

Sira

No Hastahk Adi ICD-10 ICD-11
1 Adrenoldkodistrofiler E71.3 8A44.1
2 Ailevi Akdeniz Atesi E85.0 4A60.0
3 Ailevi Feokromositoma/Paraganglioma Sendromu ]():’_7345‘ (1) gggz
4 Ailevi Hiperkolesterolemi E78.0 5C80.0
5 Ailevi Tiimor Yatkinlik Sendromu 2C25.Y
6 Albinizm E70.3 EC23.2
7 Alstrom Sendromu Q87.8 LD2H.Y
8 Amyotrofik Lateral Skleroz (ALS) Gl12.2 8B60.0
9 Behget Hastalig1 M35.2 4A62
10 Carney Kompleks Hastalig1 D44.8 5A70.Y
11 Dilate Kardiyomiyopatiler 142.0 BC43.0
12 Down Sendromu Q90 LD40.0
13 Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) G71.0 8C70.1
14 Fenil Ketoniiri E70.0 5C50.00
15 Frajil X Sendromu Q99.2 LD55
16 Glikojen Depo Hastaliklar1 E74.0 5C51.3
17 Glukoz-6 Fosfat Dehidrogenaz Eksikligi D55.0 5C51.3
18 Gonadal Disgenezi Sendromlari- Turner Sendromu Q96 LD50.0
19 Gonadal Disgenezi Sendromlari- Klinefelter Q98.4 LD50.3

20 Hemiplejik Migren G43.1 8A80.10
21 Huntington Hastalig1 G10 8A01.10
22 Immun Globulin 4 ile Iliskili Hastaliklar
23 Otoimmun Hipoglisemi Sendromlar1
24 Monogenik Ciddi insiilin Rezistans Sendromlar1
25 Kistik Fibroz E84 CA25
26 Leptin Eksikligine Bagli Obezite E66.8 5B81.Y
27 Malign Melanom C43 2C30.Y
28 Marfan Sendromu Q87.4 LD28.01
29 McCune-Albright Sendromu Q78.1 FB80.0
30 Mitokondriyal Diyabet E13.8 LD2H.Y
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Sl\‘foa Hastalik Adi ICD-10 ICD-11
31 Monogenik Diyabetler

32 Mukopolisakkaridozlar E76 5C56.3
33 Multipl Skleroz (MS) G35 8A40
34 Noroblastom C74.9 2A00.11
35 Norofibromatozis Tip 1 Q85.0 LD2D.10
36 Noronal Ceroid Lipofuscinosis Hastalig1 E75.4 5Cs56.1
37 Orak Hiicreli Anemi D57 3A51
38 Osteogenezis Imperfekta Q78.0 LD24.K0
39 Prader Willi Sendromu Q87.1 LD90.3
40 Primer Biliyer Kolanjit K74.3 DBY%6.1
41 Primer Pulmoner Hipertansiyon 127.0 BB01.0
42 Retinoblastom C69.2 2D02.2
43 Sistinozis E72.0 5C60.1
44 Spastik Parapleji G82.1 MB56
45 Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) G12 8B61
46 Stiksinik Semialdehit Dehidrogenaz Eksikligi E72.8 5C50.E1
47 Stiksinat Dehidrogenaz Eksikligi XHEENI
48 Talasemiler D56 3A50
49 Tip 1 Otoimmun Poliendokrinopati E31.0

50 TRH Rezistans Sendromu E03.1

51 Trisomi X Q97.0 LD50.1
52 Tirotropin Sagilayan Hipofizer Adenom D35.2 2F37.Y
53 Wermer Sendromu D44.8

54 Werner Sendromu E34.8 LD2B
55 Wilms Timori Co4 2C90.Y
56 Wilson Hastalig1 E83.0 5C64.00
57 Wolfram Sendromu E13.8 5A61.5
58 Yenidogan Diyabeti P70.2 KB60.2

Not: Tabloda, Tiirkive Saghk Enstitiileri Baskanligi tarafindan Komisyona sunulan “Nadir Hastaliklar

Raporu”nda incelenen nadir hastaliklarin, ICD-10 ve ICD-11 kodlama

gosterilmektedir.

sistemindeki  karsiliklar:
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EK-4. AVRUPA REFERANS AGLARI (ERN)

Kisaltmasi Avrupa Referans Ag:
ERN BOND European Reference Network on bone disorders
ERN CRANIO f;é(iﬁfggtf({gfs%ngigzlvzsrk on craniofacial anomalies and ear, nose
Endo-ERN European Reference Network on endocrine conditions
ERN EpiCARE European Reference Network on epilepsies
ERKNet European Reference Network on kidney diseases
ERN-RND European Reference Network on neurological diseases
ERNICA European Reference Network on inherited and congenital anomalies
ERN LUNG European Reference Network on respiratory diseases
ERN Skin European Reference Network on skin disorders
ERN EURACAN European Reference Network on adult cancers (solid tumours)
ERN EuroBloodNet | European Reference Network on haematological diseases
ERN eUROGEN European Reference Network on urogenital diseases and conditions

ERN EURO-NMD

European Reference Network on neuromuscular diseases

ERN EYE

European Reference Network on eye diseases

ERN GENTURIS

European Reference Network on genetic tumour risk syndromes

ERN GUARD- .

HEART European Reference Network on diseases of the heart

ERN ITHACA European Re.ferer.l(.:e Network on congenital malformations and rare
intellectual disability

MetabERN European Reference Network on hereditary metabolic disorders

ERN PacdCan European Reference Network on paediatric cancer (haemato-

oncology)

ERN RARE-LIVER

European Reference Network on hepatological diseases

European Reference Network on connective tissue and

ERN ReCONNET .
musculoskeletal diseases

ERN RITA Eurqpean Reference Netwqu on 1mn}un0deﬁc1ency,
autoinflammatory and autoimmune diseases

ERN

TRANSPLANT- European Reference Network on Transplantation in Children

CHILD

VASCERN European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular

Diseases

Kaynak: https://ec.europa.eu/health/ern/networks_en
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