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OZET
Amag: Bu calismamin amaci, Tiirkiye'de nadir hastaliklar konusunda yasanan problemlerin ortaya

¢tkarimasi, uygulanan nadir hastaliklar politikalarimin politik aktorler, destekgiler, muhalifler ve taraf
olmayanlar perspektifinden analiz edilmesi, bolgesel olarak politika aktorlerinin  degerlendirme

farkhiiklarimin ortaya konulmasi, nadir hastalik politikalar: icin senaryolarin olusturulmasi, en uygun

senaryonun onerilmesi ve nadir hastaliklar ulusal eylem planmi iginde yer alabilecek politikalarin
gelistirilebilmesi i¢in gerekli stratejilerin ortaya ¢ikarimasidir.

Gereg ve Yontem: Tiirkiye'deki nadir hastaliklar politikalarimin analizi i¢in Politika Haritalama Yontemi
kullamilmigtir. Yapilan bu arastirmada, nitel arastirma yéontemlerinden fenomenolojik arastirma deseni
kullamilmigtir. Arastirmamin evrenini, Tiirkiye deki nadir hastaliklarla iliskili paydaslar (hasta ve hasta
yakimi, saghk profesyonelleri, meslek odalart ve hasta dernekleri) olusturmaktadir. Orneklemin
belirlenmesinde ise amagh ornekleme yontemlerinden maksimum cesitlilik 6rneklemesi kullanilmistir. Yar:
yapilandirilmig goriisme formu kullanilarak yiiz yiize gériisme yontemi ile veri toplanmistir. Calismaya
toplam 69 paydas dahil edilmistir. Toplanan veriler PolicyMaker 4 yazilimi ve tematik analiz yaklasimi
kullamlarak analiz edilmigtir.

Bulgular: Elde edilen bulgular arasinda, hastalarin ve saglik profesyonellerinin bilgi ve farkindalik
seviyesinin diisiik oldugu, geri 6deme sisteminden kaynakly ¢esitli sorunlarin yasandigi, ilaca erigimde
problemlerin oldugu ve psikososyal sorunlarin yasandigi yer almaktadir. Bu bulgulara gore ¢esitli senaryolar
ve stratejiler gelistirilmigtir.

Sonug: Tiirkiye'de saglik hizmetleri ve ilag erisiminde son yilarda ilerlemeler kaydedildigi ancak bazi
sorunlarin devam ettigi ve bu sorunlara yénelik stratejilerin gelistivilmesi gerektigi sonucuna ulasilmigtir.

Anahtar Kelimeler: Nadir hastaliklar, Saghk politikasi, Politika haritalama, Yetim ilag

ABSTRACT

Aim: This study aims to analyze rare diseases policies implemented in Tiirkiye from the perspective of
political actors- including supporters, opponents, and non-mobilized-and to reveal the differences in the
evaluation of policy actors regionally. Additionally, the study aims to develop scenarios for rare disease
policies, test their applicability, propose the most appropriate scenario, and identify the strategies necessary
for developing policies to be included in the national action plan for rare diseases.

Material and Method: Policy Mapping method was used. Phenomenological research design, one of the
qualitative research methods, was used in this study. The population of this research consists of stakeholders
related to rare diseases in Tiirkiye (patients and patient relatives, health professionals, professional
chambers, and patient associations). The study’s sample was determined using maximum variation sampling,
a type of purposive sampling method. Data were collected through face-to-face interviews using a semi-
structured interview form. A total of 69 stakeholders were included in this study. The collected data were
analyzed using PolicyMaker 4 software and a thematic analysis approach.

Results: The findings indicate that patients and health professionals lack knowledge and awareness, issues
related to the reimbursement system, difficulties in accessing medications, and psychosocial problems.
According to these findings, scenarios and strategies were developed.

Conclusion: It was found that there have been recent improvements in access to health services and medicines
in Tiirkiye, but some problems remain, and strategies need to be developed to address them.

Keywords: Rare diseases, Health policy, Policy mapping, Orphan drug
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GIRiS

Nadir hastaliklar, toplumda az goriilen hastaliklar
olarak tanimlanabilmektedir. Bu hastaliklar saglik
yetimleri veya yetim hastaliklar olarak da
adlandirilmaktadir  (Yavuz  Colak, 2019).
European Organisation for Rare Diseases
(EURORDIS, tb.), 7000’den fazla nadir
hastaligin/gesidinin oldugunu ifade etmektedir.
Haendel ve ark. (2020) ise, bu sayinin 10 binden
daha fazla oldugunu belirtmektedir. Bir hastaligin
nadir hastalik olup olmadigi goriilme sikligina
baska  bir ifadeyle prevalansina  gore
degismektedir. Bu prevalans degeri, iilkeden
iilkeye farkli tamimlanabilecegi gibi bdlgeleri
kapsayacak farkli tanimlamalarda
yapilabilmektedir. Ornegin, Avrupa Birliginde
(AB) nadir hastaliklar, 1/2.000 ya da daha az
siklikta goriilen hastaliklar olarak ifade edilirken
(EURORDIS, t.b.) ABD’de ise 1/200.000 ya da
daha az siklikta (GARD, t.b.) goriilen hastaliklar
“nadir hastalik” olarak kabul edilmektedir.

Nadir hastaliklarin genel popiilasyonda az
goriilmesi, teshis, tedavi, rehabilitasyon ve ilag
gelistirme c¢aligmalarinda  belirli  zorluklari
beraberinde getirmektedir. Bunlar arasinda, teshis
veya tanilamanin olduk¢a zor olmasi ve
gecikmelerin yasanmasi, tarama stratejilerinin
yeterince etkin olmamasi, yeni ilag ve tedavi
calismalarinin yavas olmasi, tedavilerin karmagik
yapida olmasi, uzmanlagmis ve koordineli tibbi
bakim hizmetlerinde yetersizliklerin bulunmasi,
tedavi ve rehabilitasyon i¢in bakim standartlarinin
kanita dayali yapilamamasi gibi zorluklar yer
almaktadir (Valdez, Ouyang, ve Bolen, 2016).

Tiirkiye’de nadir hastaliklar ulusal eylem planinin
yayinlanmasi saglik politikalar1 a¢isindan énemli
bir ilerleme olmakla birlikte, farkli diger
calismalarin da yapildigi goriilebilmektedir. Bu
caligmalar arasinda kamuda yaganan en énemli
gelisme nadir hastaliklar ile ilgili olarak Saglik
Bakanligi  biinyesinde daire  baskanliginin
kurulmasidir. 2020 yilinda “Otizm, Zihinsel Ozel
Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar” adiyla
kurulan Daire Bagkanligi, farkindalik caligmalart,
rehberler ve klinik protokoller yayinlayarak nadir
hastaliklar alaninda faaliyetlerini siirdiirmektedir.
Daire baskanligi biinyesinde iki farkli birim
bulunmaktadir. Bu birimler “Otizm ve Zihinsel
Ozel Gereksinimler Birimi” ve “Nadir Hastaliklar
Birimi”dir (Saglik Hizmetleri Genel Midirligg,
Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir
Hastaliklar Daire Bagkanligi, 2020).

Kamuda yasanan bu gelismelerin yani sira
politika  yapicilar ve  siyasetgiler nadir
hastaliklarla ilgili cesitli calismalar
yiiriitmektedir. Bu konuda en belirgin 6rnek ise
nadir hastaliklarla ilgili kurulan meclis arastirma
komisyondur. “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
Meclis Arastirmast Komisyonu” adinda kurulan
komisyon, g¢esitli toplantilar ve ziyaretler
gerceklestirmis ve Mart 2020 yilinda 199 sira
sayili bir rapor yaymlamigtir. Komisyon cesitli
sektorlerden  uzmanlarin  ve  hasta/hasta
yakinlarinin  katilmiyla toplam 10 toplanti
yapmistir. Bunlarin yam sira bir dizi saghk
kurulusu ziyareti de gergeklestirilmistir. Ayrica,
pek ¢ok kamu kurulusundan da konuyla ilgili bilgi
notu talep edilmistir. Yayinlanan raporda, hasta
ve hasta yakinlarinin saglik hizmetlerinde
karsilastiklar1 sorunlar, egitim ve is hayatindaki
sorunlar1 ve bunlara yonelik ¢6zliim Onerileri yer
almaktadir (TBMM, 2020).

Tim bu bilgiler 1s18inda, Tirkiye’de nadir
hastaliklara yonelik pek ¢ok farkli galigmanin
yapildigi soylenebilmektedir. Bu ¢aligsmalarin en
sonuncusu ise 2022 yilinda 28 Subat “Nadir
Hastaliklar Farkindalik Giinti”nde Saglik Bakanm
Fahrettin Koca tarafindan ii¢ yillik bir plan
hazirliginin  duyurulmasini  takiben (Anadolu
Ajansi, 2022) 2022 yilinda Saglik Bakanligi
tarafindan yayinlanan ve 2023-2027 yillarini
kapsayan ‘“Nadir Hastaliklar Saglik Strateji
Belgesi ve Eylem Plani”dir. Nadir hastaliklar
eylem planinda toplam bes ana baglikta 42 hedef
tanimlanmustir.

Universiteler, nadir hastaliklar i¢in dnemli tedavi
ve arastirma merkezleridir. Bu konuda cesitli
tniversitelerin yaptigi calismalar 6zellikle goze
carpmaktadir. Bunlardan biri NADIR olarak
kisalilmis  Ankara Universitesi  biinyesinde
kurulan Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma
Merkezi’dir. 2021 tarihinde YOK tarafindan
onaylanan NADIR, teknik ve fiziki altyapisim
olusturmus, lisansiistii Ogrenci alimi igin
hazirliklara baglamis ve projeler icin arayislara
girmistir (NADIR, t.b.). Nadir hastaliklar icin bir
baska merkez ise Hacettepe Universite
blinyesinde kurulan Genombilim ve Nadir
Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi
(HUGEN)dir (HUGEN, t.b.).
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Nadir  hastaliklar alanéinda  yasanan  bu
gelismelerin  yan1 sira nadir hastaliklarda
farkindaligin ~ arttigmmi = gozlemlemek  de

miimkiindiir. Dolayisiyla tiim diinyada oldugu
gibi Tiirkiye’de de nadir hastaliklarla ilgili pek
cok gelisme yasanmaktadir. Ozellikle hasta ve
hasta yakinlarmin farkindalik c¢aligmalari, sivil
toplum kuruluglarinin  faaliyetleri ve diger
paydaslarin  aktiviteleri sayesinde yasanan
sorunlar daha rahat dile getirilmekte, toplumun
genis kesimlerine duyurulabilmekte, yasanan
sorunlar ve hastalarin 6zel ihtiyaclar1 basta olmak
iizere pek ¢ok sorun giindem olusturabilmektedir.
Bu gelismeler, toplumda farkindaligin artmasina
ve karar vericilerin dikkatinin konu iizerine
cekilmesine imkan saglamistir. Bu sorunlar,
medya araciligiyla glindem olusturmus (bknz:
Tekirdag'da SMA Hastast Giiney Bebegin
Annesinden Yardim Cigligi) ve pek cok kisinin
dikkatini cekmeyi basarmistir. Ornegin, medya ve
sosyal medya lizerinden ¢esitli hastaliklar igin
yiiriitilen kampanyalara (bknz: SMA Hastalig1
Caresiz Degil. Zolgensma ilact Artik Ulkemizde
Kargilanmali) rastlamak mimkiindiir.  Spor
miisabakalarinda mag¢ Oncesi seremonilerde veya
sosyal medya kanallarinda (bknz:
#ShoesforDMD kampanyasi) nadir hastaliklara
dikkat ¢ekmek i¢in  futbol takimlarmin
kampanyalar1 goriilebilmektedir. Hatta cesitli
alanlarda ve caddelerde/sokaklarda valilik izni ile
yardim toplamak tizere yapilan kampanyalara
rastlamak miimkindiir.

Son yillarda hem kamu hem de toplum tarafinda
yasanan olumlu gelismeler olsa da nadir
hastaliklardan teshis almis bireylerin ve ailelerin
hala gesitli sorunlar yasadig1 gozlemlenmektedir.
Saglik hizmetlerine ve ilaca erisim gibi
problemlerin yani sira tiikkenmislik ve yorgunluk
gibi psikolojik sorunlar en ¢ok dikkat ¢ekenler
arasindadir. Ayrica hastaliklarim siirekli anlatma
ve toplumun diger fertlerinin nadir hastaliklara
bakig1 gibi toplumsal veya sosyal problemler de
yasanan sorunlar arasinda géze carpmaktadir. Pek
¢ok kampanyanin hala devam ettigi, sosyal

medyada etkinliklerin  yapildigi  ve hatta
sokaklarda  yardim  toplayan  bireylerin
goriilebildigi  giiniimiizde, nadir hastaliklar

konusunun saglik politikas1 bakis agisi ile ele
alinmasi ihtiyaci ortaya ¢ikmistir. Dolayisiyla da
tim bu problemler ve nadir hastaliklarla ilgili
mevcut durum goz Oniinde bulunduruldugunda,
tiim paydaslarinin dahil edildigi retrospektif ve
prospektif bir aragtirmanin yapilmasi gerektigi
olduk¢a agiktir. Bu ag¢idan bakildiginda, bu

calismada, yasanan sorunlarin hem retrospektif
hem de prospektif olarak analiz edilmesi,
senaryolar ve stratejiler gelistirilerek ¢6ziim
tiretilmesi galigmanin onemini gostermektedir. Bu
kapsamda literatiirde yapilan ¢aligmalarin eksik
yonlerinin tamamlamasi, saglik politikalarinin
analizi i¢in gelistirilmis bir yontemin kullanilmasi
ve nadir hastaliklar ekosisteminde yer alan genis
bir paydas grubunun calismaya dahil edilmesi
caligmanin 6zgiin yonleri olarak vurgulanabilir.

Yapilan bu arastirmanin amaci, Tirkiye’de
uygulanan nadir hastaliklar politikalarinin, politik
aktorlerin, destekgilerin, mubhaliflerin ve taraf
olmayanlarin perspektifinden analiz edilmesi,
bolgesel olarak politika aktorlerinin
degerlendirme farkliliklarinin ortaya konulmasi,
nadir hastalik politikalar1 i¢in senaryolarin
olusturulmasi, en uygun senaryonun onerilmesi
ve nadir hastaliklar ulusal eylem plani i¢inde yer
alacak politikalarin gelistirilebilmesi i¢in gerekli
stratejilerin ortaya ¢ikarilmasidir.

Arastirma Sorulari

Yapilan bu arastirma igin arastirma sorulari
asagidaki sekilde olusturulmus ve bu sorulara
yanit aranmistir:

1. Tirkiye’de uygulanan nadir hastaliklar
politikalarinda rol oynayan aktorlerin iliski ag1
nasildir?

2. Tirkiye’de uygulanan nadir hastaliklar
politikalarinin uygulanabilirligi nasildir?

hastaliklar
durumlarda

3. Tirkiye’de uygulanan nadir
politikalarinin degisen
uygulanabilirligi nasildir?

4. Tiirkiye’de nadir hastaliklar konusunda, hasta,
hasta yakinlari, saghik profesyonelleri ve
STK’larin yasadiklar1 zorluklar nelerdir?

5. Tirkiye’de wuygulanan nadir hastaliklar
politikalarm1  hangi  siyasi  parti, saglik
profesyonelleri, saglik kuruluslar1 yoneticileri,
hasta/hasta yakinlar1 ve sivil toplum kuruluslar
nasil ve neden desteklemektedir?

6. Tirkiye’de wuygulanan nadir hastaliklar
politikalarma  hangi  siyasi  parti, saglk
profesyonelleri, saglik kuruluglart yoneticileri,
hasta/hasta yakinlar1 ve sivil toplum kuruluslar
nasil kars1 ¢ikmaktadir?

7. Tirkiye’de uygulanan nadir hastaliklar
politikalarinda hangi siyasi parti, saglik
profesyonelleri, saglik kuruluslart yoneticileri,
hasta/hasta yakinlar1 ve sivil toplum kuruluslar
tarafsizdir?
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GEREC VE YONTEM

Arastirmanin Tiirii (Tasarim)

Bu aragtirmada nitel arastirma yontemlerinden biri
olan fenomenolojik arastirma yontemi
kullanilmistir. Merriam (2018) nitel arastirmanin
ozelliginin “bireylerin gercegi sosyal diinyalariyla
etkilesimleri iginde nasil inga ettigi iizerine
yogunlagmas1” oldugunu ifade etmektedir. Baska
bir ifadeyle arastirmaci, belirli bir konudaki
fenomeni, fenomene katilanlar sayesinde ortaya
cikarmaya c¢aligmaktadir. Olgu bilimsel olarak da
tanimlanan  fenomenoloji, hedeflenen konu
iizerinde ayrmtili betimler yapmaya imkan
saglamaktadir. Buradaki amag, ele alinan konunun
somutlagtirilmas1 ve arastirmaya dahil edilen
bireylerin deneyimlerinin ortaya ¢ikarilmasi ve
goriislerinin ayrintili olarak ele alinmasidir (Ozliik
ve Baykal, 2020). Bu g¢aligmada incelenen
olgunun, Tirkiye’de uygulanan nadir hastaliklar
politikalarinin ~ analiz ~ edilmesinin  olmasi
nedeniyle arastirma kapsamina alinan kisiler, bu
konuda problem yasayan hastalar/hasta yakinlar
ve nadir hastaliklarla dogrudan temas eden politik
aktorlerden ve kilit goriismecilerden
olusmaktadir.

Calismanin amacina uygun olarak nadir hastaligi
olan bireylerin ve diger paydaslarin sorunlarinin
ortaya ¢ikarilmasi i¢in Politika Haritalama
Yontemi (PHY) kullanilmigtir. PHY, nadir
hastaliklar politikalarinin sistematik olarak ele
alimmasina ve analiz edilmesine imkan saglarken,
fenomenolojik  aragtirma nadir  hastaliklar
ekosisteminde yer alan paydaslarin
deneyimlerinin ve algilarinin derinlemesine analiz
edilmesine imkan saglayarak nadir hastaliklar
konusundaki fenomenlerin ortaya c¢ikarilmasina
olanak tammaktadir. Bu sekilde, politikalarin
analiz edilmesinde biitiinciil bir bakis acisi
saglanmaktadir. Bu yontemle elde edilen veriler
PolicyMaker 4 yazilimiyla analiz edilmistir. Bir
sonraki asamada ise goriisme kayitlar1 Braun ve
Clarke (2006) tarafindan gelistirilen tematik
analiz siirecine uygun olarak manuel kodlanmus,
temalar ve alt temalar olusturulmustur. Esasen
tematik analiz siireci, PHY ile yapilan analizler ile
baslamaktadir. Bu asamada, tiim katilimcilardan
toplanan veriler derinlemesine analiz
edilmektedir. Arastirmanin amaci olan fenomen
de bu siiregte arastirmacilarin  zihninde
belirginlesmeye baslamaktadir. Kodlar ve temalar
ise yine bu erken agsamada ortaya ¢ikmaktadir.

Braun ve Clarke (2006), tematik analiz tiiriiniin

(genel/ayrintil1) veya amacinin (gizli/anlamsal) ne
olursa  olsun  verinin  tim  ydnleriyle
incelenmesinin ve veriye asina olmanin 6nemini
vurgulamaktadir. Ayrica, sdzli anlatimlarin yazih
verilere dogru sekilde aktarilmasi da oldukca
onemlidir. Yapilan bu arastirmada, tematik analiz,
tim goriismelerde yer alan, tiim katilimcilarla
etkilesim i¢inde bulunan, tepkilere, anlatimlara ve
veriye hakim olan sorumlu yazar tarafindan
gerceklestirilmistir.  Analiz siireci, Oncelikle
verilerin gruplandirilmasiyla baglamigtir. Daha
sonra ise kodlama yapilmistir. Manuel yapilan
analiz sirasinda ¢esitli notlar almarak veriler
kodlanmis  ve  kodlara  uygun temalar
olusturulmustur. Daha sonra temalar incelenerek
temalarin tanimlanmasi/adlandirilmas1 yapilmis
ve son olarak da tiim analiz raporlanmistir. Bu
siire¢, arastirma sonuglanincaya kadar Onceki
asamalara doniilerek yinelenmistir. Ancak, bu
siire¢ sonsuza kadar devam edebileceginden
kodlama ve tema belirleme siireci belirli bir
noktada sonlandirilmgtir.

Saglik politikasinda amaglanan veya hedeflenen
ile gerceklesen arasinda bazi durumlarda fark
olabilmektedir. Saglik politikalarinda amaglara ve

hedeflere ulagilamamasi politik sebeplerden
kaynaklanabilecegi gibi, saglik hizmetlerinin
finansmaninda  yasanan tartismalardan da

kaynaklanabilir. Bu acidan basarisizliklar1 veya
basarilar1 anlamak ve gelecege yonelik planlar

yapabilmek igin belirli araliklarla saglik
politikasinin  analiz edilmesi gerekmektedir
(OBrien ve ark., 2020). PHY, saglk

politikalarinin analizi i¢in Reich (1995) tarafindan
gelistirilmis  bir yontem olmakla birlikte
literatiirde pek c¢ok c¢alismada kullanilmistir
(Reich 1995; Glassman ve ark., 1999; Gonzalez
Fernandez, Orozco Nuiez, ve Cifuentes, 2010;
Senel Tekin ve Celik, 2012; Mitropoulou ve ark.,
2014; Balarajan ve Reich, 2016; Toygar ve
Orhaner, 2018). Literatiir incelendiginde pek ¢ok
politika veya kamu politikas1 analiz araglari
bulunmakta ancak PHY ozellikle saglik
politikalarinin ~ analiz  edilmesinde sagladigi
avantajlar nedeniyle siklikla kullanilmaktadir. Bu
avantajlar su sekilde 6zetlenebilmektedir (Toygar,
2017).

» PHY, saglik politikalarinin analiz edilmesi i¢in
gelistirilmis bir aragtir.

* PHY, arastirmalar i¢in bir kilavuz sunmaktadir.
Bu kilavuzda arastirmacilarin tiim boyutlara
hakim olmasi saglanmakta ve Ornek sorular
yardimi ile tiim arastirmacilarin  arastirma
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sorularin1 olusturmasma yardimer olmaktadir.
PHY kilavuzunda toplam alti boyut ve bu
boyutlara ait toplam 28 soru bulunmaktadir.

* PHY ’nin saglamis oldugu kilavuz sayesinde hem
veri toplamada hem de veri analizinde yasanan
zorluklar azaltilabilmektedir.

* PHY, karar vericilere, saglik politikalarinin
analiz edilmesinde ve eylemleri planlamada
yardimeci olabilecek bir aragtir.

* PHY, karar vericilere ve politika yapicilara
sectikleri saglik politikalarinin hayata gegirilmesi
noktasinda yardimc1 olmaktadir.

PHY nin tanimlayici, agiklayict ve yol gdsterici
olmak iizere ii¢ temel amaci bulunmaktadir.
Tanimlayict olmasi, belirli bir karar verme
stirecine dahil edilmis kisileri, aglari, kaynaklari
ve sonuglart tanimlamasimi ifade etmektedir.
Aciklayict  olmasi,  gecmiste  uygulanan
politikalarin neden ve nasil uygulandigini ve karar
siirecinin ~ nasil  gelistiginin  aciklamasin
yansitmaktadir. Yol gOsterici olmasi ise,
uygulanmak istenen politikalar veya kararlar i¢in
stratejilerin belirlenmesinde karar vericilere ve

politika yapicilara yol gostermesini ifade
etmektedir (Senel Tekin, 2010).
Toygar (2017) c¢alismasinda PHY’yi hem

retrospektif hem de prospektif politika analiz
yontemi olarak tamimlamaktadir. Bu agidan
bakildiginda PHY, retrospektif olarak, basarisiz
olup olmadigni fark  etmeksizin, tlimel
degerlendirme yaparak politikalarin analizinin
yapilmasina imkan saglamaktadir. Diger taraftan
PYH ile retrospektif olarak gelecege yonelik
baska bir ifadeyle politika olusturmak icin analiz
yapilmaktadir (Toygar, 2017).

PHY, saglik politikalarimin analizi i¢in kullanilan
spesifik araclardan biridir. Aynm1 zamanda PHY
sayesinde saglik politikalarinin ¢esitli yonleri
gelistirilebilmektedir. Bunlar su sekildedir (Reich,
1995);

* Problem tamimlama: Problemlerin ve
engellerin tanimlamasi ve teshisi,

+ Politika formiilasyonu: Kurumlar arasi
iletisimin artmasina yardime1 olarak politikalarin
olusturulmasina yardime1 olmast,

» Uygulama stratejileri: Saglik politikasi igin
yeni fikirler ve stratejiler Gnermesi,
* Genel saghk politikalarinin gelisimine etkisi:

Bir politikanin amaglanan etkilerinin elde
edilmesini saglanmasi.

Bu caligmada, nadir hastaliklar politikalarinin
analiz edilmesinde PHY ’nin tercih edilmesinin
nedenleri arasinda, saglik politikalarinin analizi
icin gelistirilmig bir ara¢ olmasi, sundugu kilavuz
sayesinde arastirmacilara kolaylik saglamasi, hem
retrospektif hem de prospektif analiz imkani
saglamasi, veri toplama ve analizi i¢in yol
gosterici bir ara¢ olmasi, nadir hastaliklar
politikalarinin  karmagik yapisimt ve konuyu
biitiinciil olarak ele almaya imkan saglamasi ve
ayrica paydaslar arasindaki iligki aginin ortaya
cikarilmasina olanak saglamasi yer almaktadir.

Arastirma Evreni ve Orneklemi

Aragtirmanin  evrenini, Tirkiye’deki  nadir
hastaliklarla iligkili paydaslar (hasta ve hasta
yakini, saglik profesyonelleri, meslek odalar1 ve
hasta dernekleri) olusturmaktadir. Arastirmanin
amact dogrultusunda, cografi dagilimi temsil
etmesi icin her bdlgeden birer il secilmistir
(Istanbul, Izmir, Ankara, Van, Samsun, Antalya
ve Gaziantep). Zaman ve maliyet kisitlamalar1 géz
oniinde bulundurularak, her bolgenin en yogun
niifuslu ili arastirmaya dahil edilmistir. Bu
yaklasimin temel amaci, nadir hastaligi bulunan
bireylere daha kolay ulagabilmektir. Ayrica,
secilen illerin belirlenmesinde gelismislik diizeyi,
fiziki ulagim kolaylig1 ve aragtirma evrenini temsil
edebilecek yeterli 6rneklem bulunmasi gibi gesitli
kriterler dikkate alinmistir. Belirlenen illerde yer
alacak saglik kuruluslarinin se¢iminde ise yatak
kapasitesi en yilksek olan T.C. Saglk
Bakanligi’na bagl hastanelerin tercih edilmesi
amaglanmustir.

Yapilan bu arastirmada, orneklemin
belirlenebilmesi  igin  amaghh ~ Ornekleme
yontemlerinden biri olan maksimum ¢esitlilik
orneklemesi kullanilmigtir. Maksimum ¢esitlilik
orneklemesi yoOnteminin seg¢ilmesindeki temel
amag, nadir hastaliklar olarak adlandirilan cati
kavram altinda yer alan farkli 6zelliklere sahip
hastaliklardan teshis almig bireylerin ve bu
hastaliklarla ilgili aktorlerin deneyimlerini ve
bakis acilarini ayrintili olarak ortaya ¢ikarmaktir.
Ayrica, Taruscio, Vittozzi ve Stefanov (2010)
tarafindan ulusal nadir hastaliklar politikalarinin
gelistirilmesi igin gerekli oldugu belirtilen
cekirdek gruptaki paydaglarin caligmaya dahil
edilmesi hedeflenmistir. Bu kapsamda nadir
hastaliklar ekosisteminde yer alan aktorlerin
deneyimlerini ve konu iizerindeki bakis agilarim
ortaya cikarmak amaciyla (Ozliik ve Baykal,
2020)  maksimum  g¢esitlilik  O6rneklemesi
kullanilmistir. Bu amagla, saglik politikalarinin

BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi 2025;7(3)

758



BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi / BANU Journal of Health Science and Research e 7(3) @ 2025

etkilerini yansitacak sekilde literatiir, uzman
goriisii ve Taruscio, Vittozzi, ve Stefanov,
(2010)’nin basarili bir ulusal plan1 gelistirmeye
giden yol haritasinda yer alan kii¢lik bir ¢ekirdek
grup olarak ifade ettigi ve farkli tamimlayici
ozelligi olan politik aktorlerin  6rnekleme
alimmasina Ozen gosterilmistir. Buna gore,
ornekleme aliman 69 aktdr asagida belirtilen
gruplardan olusmaktadir;

» Hasta/hasta yakini (albinizm, kistik fibrozis,
mukopolisakkaridoz lizozom depo hastaliklart
(MPS), duchenne muskiiler distrofi (DMD),
fenilketoniiri,  pulmoner  hipertansiyon  ve
skleroderma hastaliklar1, sistinozis ve SMA
hastalar1 ve hasta yakinlari),

» Saglik personeli (hekim, hemsire, beslenme ve
diyetetik uzmani, FTR uzmani, psikolog/sosyal
hizmet uzmani, ¢ocuk gelisimcisi),

* Tabipler odast,
* Eczacilar odasi,
« Aile hekimleri/dernekleri

Aragtirma baglangicinda segilen bazi dernekler ve
hastaliklar ¢esitli nedenlerle arastirma diginda
birakilmistir. Bu nedenler arasinda, yasanan 6liim
vakalar1 nedeniyle hasta ve hasta yakinlarina
ulagimin zorlasmasi ve bazi hasta derneklerinin
aktif dernek statiisiinden ¢ikarilmasi gibi nedenler
bulunmaktadir. Yasanan bu sorunlardan sonra
beyincik erimesi hastaligi ve yiiz bolgesinde
goriinlir bozukluklara neden olan hastaliklar
arastirma disinda birakilmistir. Bu hastaliklar
yerine Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD)
hastalig1 arastirmaya dahil edilmistir.

Belirlenen 6rnekleme uygun olarak arastirmada
dahil etme ve diglama kriterleri olusturulmustur.
Dahil etme kriterleri, hastalar ve hasta yakinlar
i¢in arastirma kapsamina giren hastaliklardan en
az birinden teshis almis olmak veya teshis almis
bir hastanin birinci derece yakin1 olmak; saglik
profesyonelleri i¢in arastirma kapsamina dahil
edilen veya dahil edilmeyen herhangi bir nadir
hastaligi olan bireyle veya yakinlartyla direk
temasta olmak veya bilgi ve deneyime sahip
olmak; tabipler odasi, eczacilar odasi ve aile
hekimleri dernegi icin ise aragtirma kapsamina
dahil edilen veya dahil edilmeyen herhangi bir
nadir hastalig1 olan bireyle veya yakinlariyla direk
temasta olmak veya bilgi ve deneyime sahip
olmak ve ayrica oda/dernek yonetim kurulunda
yer almak olarak belirlenmistir. Dislanma kriteri
ise nadir hastaliklar konusunda bilgi ve deneyim
sahibi olmamak olarak belirlenmistir.

Nadir hastaliklar konusundaki bilgi eksikligi
nedeniyle bu konuda bilgi sahibi olan politik
aktorlere ulasmak olduk¢a zordur. Ayrica,
aragtirma kapsaminda konu hakkinda bilgilerine
bagvurulmak istenen aktOrlerden bazilarindan
yazili bazilarindan ise sozlii olarak olumsuz geri
bildirim alinmig ve caligmaya katilma daveti
reddedilmis veya gorlis beyan edilmek
istenmemistir. Bazi aktorler ise tiim cagrilara
sessiz kalmayi tercih etmistir. Bu nedenle sahada
bu konuda bilgisi olan ancak politik aktor olacak
Ozellige sahip olmayan kilit goriismecilere
ulasabilmek i¢in segilen illerden birer hastane
belirlenmistir. Bu yolla sahada yasanan sorunlarin
dogrudan 6grenilmesi amaglanmustir.

Aragtirma kapsaminda, belirtilen hastanelerde
arastirma yapmak icin bagvurular yapilmistir. Bu
basvurulardan Istanbul’da tiim dis arastirmacilara
arastirmalarin  yasaklandigi cevabi gelmistir.
Samsun ve Izmir illeri icin ise olumlu cevap
almmis ancak arasgtirma siirecinin  bitmesi
nedeniyle Izmir ilinde belirlenen hastanede
arastirma yapilamamigtir. Aragtirmanin devam
eden asamalarinda ise Tiirkiye’de yasanan deprem
felaketi nedeniyle hastane ziyaretleri
gerceklestirilememistir. Ortaya ¢ikan bu durumda
kilit goriismeciler i¢in sahada c¢alisan bagka
uzmanlar  belirlenmis ve bu uzmanlarla
goriismeler yapilmustir.

Calisma kapsaminda yer alan siyasi partiler tek tek
ziyaret edilmis ve izin i¢in bagvurular yapilmstir.
Ancak Tiirkiye’de secim siirecinin baslamasi ve
partilere ulasimin zor olmasi nedeniyle siyasi
partilerden sadece bir tanesinden aragtirmanin
yapilmasit igin izin alinabilmistir. Bu nedenle

siyasi partiler arastirma kapsamindan
¢ikarilmistir.
Meslek  orgiitleri  ve STK’lari, arastirma

kapsaminda olan diger onemli aktorlerdir. Nadir
hastaliklar politikalarinin analiz edilmesinde bu
meslek Orgiitlerinin goriigleri alinmak istenmis
ancak cesitli meslek gruplar1 bu konuya kayitsiz
kalmistir. Eczacilar odasi, tabipler odasi ve aile
hekimleri dernegi olarak arastirma kapsaminda
yer alan meslek orgiitleri ve STK’lardan sadece
belirli illerde ¢alismaya katilim konusunda destek
almmustir. Bu konuda  bazi meslek
orgiitleri/dernekler yazili olarak herhangi bir fikir
beyan edemeyeceklerini bazi meslek
orgiitleri/dernekler ise hem yazili hem de sozlii
davete cevapsiz kalarak arastirmaya katilma
konusunda sessiz kalmayi tercih etmislerdir.
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Veri Toplama Araclari

Aragtirmada politika analizi i¢in Reich (1994)
tarafindan onerilen Politika Haritalama Y dntemi
kullanilmigtir. Arastirmada veri toplama aract
olarak yar1 yapilandirilmis goriisme formu
hazirlanmistir. Bu goriisme formu Reich (1994)
tarafindan saglik politikalariin analizi igin
gelistirilen politika haritalama yontemi igin
yayinlanan rehberden yararlanilmistir. PHY i¢in
yaymlanan rehberde toplamda alti boyut yer
almaktadir. Bu boyutlar i¢in toplam 28 adet soru
kalib1 bulunmaktadir.

Arastirmanin Etik Yonii

Bu c¢alisma igin etik kurul onayr bir devlet
universitesinin  Sosyal ve Beseri Bilimler
Aragtirmalar1 Etik Kurulu'ndan alinmustir (Tarih:
01.06.2021 ve Karar No: 2021/180).

Verilerin Degerlendirilmesi

Verilerin analizinde, Reich ve Cooper tarafindan
saglik politikalariin analizi i¢in gelistirilen
PolicyMaker 4 yazilimi kullanilmstir.

BULGULAR

Nadir hastaliklar ekosisteminde hasta ve hasta
yakinlarinin  bir araya gelerek olusturdugu
organizasyonlar olduk¢a onemlidir. Farkindalik
ve savunuculuk faaliyetlerinin yiiriitilmesinden
kamu otoritesi lizerinde etki yaratmaya ve karar
vericileri/politika yapicilar1 etkilemeye kadar
bircok alanda faaliyette bulunarak, hastaliklarin
ortaya ¢ikardigi sorunlarin ortadan kaldirilmasi
amaclanmaktadir. Ancak nadir hastaliklarin
cocukluk doneminde daha fazla goriilmesi ve
vefat oranin ¢ok yiiksek olmasi nedeniyle hasta ve
hasta yakinlarinin olusturdugu bu organizasyonlar
diger STK’lar gibi tam anlamiyla godrevlerini
yerine getirememekte ve kapanma tehlikesiyle
kars1 karsiya kalmaktadir. Hasta ve hasta
yakinlarinin sayisinin az olmasi ve Tiirkiye nin
tim bolgelerinde genis bir alana yayilmasi
nedeniyle bir hasta organizasyonuna iiye olmak ve
aktif olarak gorev almak ¢ok zor bir hale
gelmektedir. Bu noktada sosyal medya aracilig ile
hasta ve hasta yakinlari bu organizasyonlarla
iletisim kurmakta ve resmi olarak olmasa da gayri
resmi olarak dernek {iyesi gibi hareket etmektedir.
Yapilan bu ¢aligmada, her bir hastalik igin hasta ve
hasta yakinlarimin olusturdugu derneklerden
Tiirkiye’nin yedi farkli bolgesinden iiyelerine
erisim i¢in bilgi talep edilmistir. Tim hasta
dernekleri bu istege olumlu yanit vermis ve farkli

bolgelerde yasayan bireylerin  aragtirmaya
katilmasi icin yol gosterici olmustur. Alinan bilgi
ile beraber hasta ve hasta yakinlarmma ulagim
saglanmig ve arastirmaya katilim igin destek
istenmis ve hasta derneklerine resmi olarak iiye
olup olmadig1 sorgulanmadan tiim hasta ve hasta
yakinlar1 kendi hasta derneklerinin resmi birer
tiyesi olarak kabul edilmistir. Dolayistyla hasta
yakinlari, irtibatta olduklar1 dernek catis1 altinda
resmi iiye olarak kabul edilmistir.

Nadir hastaliklar sayica toplumda az goriilen
hastaliklardir. Dolayistyla bu  hastaliklardan
muzdarip bireylerin ve ailelerin bir araya gelip
olusturdugu STK’larda iiye sayis1 diger STK lara
gore azdir. Bu da kamu idaresini ve politika
yapicilart etkileme konusunda c¢esitli sorunlar
ortaya ¢ikarmakta ve istenen etki igin yeterli
olamamaktadir. Bu sorunu ortadan kaldirmak i¢in
bu alanda faaliyet gosteren dernekler bir araya
gelerek “Nadir Hastaliklar Ag1” adinda yeni bir
organizasyon kurmusg ve ayri ayri
organizasyonlarin giiciinii bir gii¢ haline getirmek
istemigtir. Nadir hastaliklar ag1, bu arastirmada
onemli bir aktdr olarak yer almaktadir. Ancak
nadir hastaliklar ag1 yukarida bahsedilen sorunlar
nedeniyle resmi bir organizasyon haline
gelememistir. Ancak yine de nadir hastaliklar
ekosisteminde Onemli bir aktor olarak kabul
edilmektedir. Bu aktdrlerin yasadiklar1 sorunlar
gdz Oniine alindigr tiim hasta derneklerinin
politikalarda “Orta Muhalefet” olarak yer aldig1
kabul edilmistir.

Tiirkiye’nin Cumhurbagkanlig sistemine
gecisinden sonra Cumhurbaskanligi yiiriitmenin
bas1 haline gelmis ve kararname yetkisi ile kanun
koyma yetkisine sahip olmustur. Dolayisiyla bu
sisteme gecildikten sonra aktorlerin giigleri ve
yetkileri degismistir. Saglik Bakanligi, DSO’niin
yapmis oldugu tamima uyumlu bir sekilde,
Tiirkiye’de yasayan bireylerin tam bir iyilik
halinde yasamlarini siirdirmek i¢in calismalar
yapmakla gorevlendirilmis ve sorumluluklari
tanimlanmis biirokrasinin saglik politikalarindaki
en 6nemli aktoriidiir. Bu ¢aligmada Tirkiye’deki
nadir  hastalik politikalarinin sahibinin
Cumhurbagkanligi ve Saglik Bakanligi oldugu
kabul edilmis pozisyonlar1 ve giicleri bu sekilde
tanimlanmustir.

Medya ve 6zellikle sosyal medya nadir hastaliklar
konusunda giindem yaratma ve bilgi saglama
konusunda kritik 6neme sahip aktorlerdir. Sosyal
medyanin giindem yaratma konusunda etkisi
oldukga fazladir. Ancak elde edilen bulgularda, bir
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bilgi kaynag1 olarak kabul edilen sosyal medyada
bilgi Kirliliginin varligi s6z konusudur. Medyanin
farkindalik olusturma, karar vericileri ve politika
yapicilart  etkilemede Onemli roli oldugu
anlasilmaktadir. Ancak yine elde edilen bulgulara
gore sadece belli bir hastalifa odaklanmasi, 6zel

giinlerde nadir hastaliklardan bahsedilmesi, odak
noktasinin  yanlis olmasi ve  aktorlerin
beklentilerini yeterince karsilamamasi nedeniyle
politikalardaki rolii diisiik muhalefet olarak
belirlenmistir.

Tablo 1. Nadir Hastaliklar Politikasindaki Aktorler, Seviyeleri, Sektor, Pozisyon ve Giigleri

Aktorler Seviyesi _Sektor Pozisyon Gii¢
Adalet Bakanlig1 Ulusal  Biirokrasi Diigiik Muhalefet B sk
Aile Hekimleri Dernegi Ulusal STK B viiksck Muhalefet [ Diistik
Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanligi Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Albinizm Dernegi Ulusal ~ Hasta Dernegi [ Orta Muhalefet Orta
Calisma ve Sosyal Giivenlik Bakanlig Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Cevre, Sehircilik ve Iklim Bakanlig1 Ulusal  Biirokrasi B orta Muhalefet B viksck
gocuk:%lunum Yolu Hastaliklar1 ve Kistik Fibrozis Ulusal  STK ] Zayif Destek ] Diisiik
ernegi
Cumbhurbagkanlig Ulusal  Yiiriitme B v iiksck Destek vk
Cumhurbagkanlig: Iletisim Merkezi Ulusal  Biirokrasi ] Zayif Destek 1] Diistik
Diyanet Isleri Bagkanhg1 Ulusal  Biirokrasi Orta Destek Yiiksek
DMD Aileleri Dernegi Ulusal  Hasta Dernegi [ Orta Muhalefet [ Disiik
Genglik ve Spor Bakanlig1 Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Hazine ve Maliye Bakanlig: Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet vk
Icisleri Bakanlig Ulusal  Biirokrasi Harekete Gegmeyen Yiiksek
Ié;ﬁl;gl?lbroms Aile Yardimlagma ve Dayanisma Ulusal  Hasta Dernegi - Orta Muhalefet I:I Diistik
Kiiltiir ve Turizm Bakanligi Ulusal  Biirokrasi 1] Diisiik Muhalefet B vicsek
Medya Ulusal  Medya Diisgiik Muhalefet B viksck
Milli Egitim Bakanlig1 Ulusal  Biirokrasi 1 Zayif Destek B vicsek
gukopollsalfkarldoz ve Benzeri Lizozomal Depo Ulusal  Hasta Dernegi B orta Muhalefet ] Diisiik
asta Dernegi
Nadir Hastaliklar Ag1 Ulusal ~ STK B orta Munatefet [ Digiik
PKU Aile Dernegi Ulusal  Hasta Dernegi I Orta Muhalefet [ pusik
Elg:;ggier Hipertansiyon ve Skleroderma Hasta Ulusal  Hasta Dernegi [ Orta Muhalefet 1 Diisiik
Saghk Bakanh Ulusal  Biirokrasi B viksek Destek I viiksek
Sistinozis Hastalar1 Dernegi Ulusal ~ Hasta Dernegi I orta Muhalefet Diisiik
SMA Hastalig1 ile Miicadele Dernegi Ulusal  Hasta Dernegi B orta Muhalefet Orta
Sosyal Giivenlik Kurumu Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Sosyal Medya Ulusal ~ Sosyal Medya Diigiik Muhalefet B vk
Tarim ve Orman Bakanlig Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Tibbi Genetik Dernegi Ulusal  STK Zayif Destek Diisiik
Ticaret Bakanlig Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Tiirk Eczacilar Birligi Ulusal ~ Meslek Orgiitii B viiksck Muhalefet Diisiik
Tiirk Tabipler Birligi Ulusal ~ Meslek Orgiitii B viiksek Muhalefet [ Diisiik
Tiirk Toraks Dernegi Ulusal STK Zay1f Destek Diisiik
Tiirkiye Belediyeler Birligi Ulusal 11\341?1};%?1 Idare PO Orta Muhatefet I orta
Turkiye Bilimsel ve Teknolojik Aragtirma Kurumu ~ Ulusal ~ Biirokrasi B viiksck Destek B orta
Tiirkiye Biiyik Millet Meclisi Ulusal  Yasama [ Zayif Destek B viiksek
Tiirkiye flag ve Tibbi Cihaz Kurumu Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Orta
Tiirkiye Solunum Arastirmalar1 Dernegi Ulusal STK Zayif Destek L] Diistik
Ulastirma ve Altyap1 Bakanligi Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Yiiksek
Yargi Ulusal  Yargi Orta Muhalefet B vicsek
Yiiksek Ogretim Kurumu Ulusal  Biirokrasi Diisiik Muhalefet Orta
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Arastirma sonucunda elde edilen bulgulara gore  sekilde politikalarda konumlandirilmigtir.
Tiirkiye’de nadir hastaliklar politikalarinda yer
alan aktorler Tablo 1°de verilmistir. Bu tabloda
Cumhurbaskanligi’nin ve Saglik Bakanligi’nin
politikalarin sahibi olarak uygulanan politikalarda
“Yiiksek Destek” sahibi oldugu kabul edilmistir.
Bunun disinda biirokrasiyi olusturan diger
kurumlarin elde edilen verilere gore uygulanan
politikalardaki konumlar1 degerlendirilmis ve bu

Elde edilen bulgularda saglik profesyonellerinin
yonettigi STK’lardan bazilarinin nadir hastaliklar
alaninda caligmalar yaptig1 gozlemlenmistir. Bu
alanda c¢aligmalar yapan ve saglik profesyonelleri
tarafindan yonetilen STK lar yaptiklari ¢aligmalar
nedeniyle  politikalarda  “Zayif  Destek”
konumundaki aktor olarak degerlendirilmistir.

High Medium Low Non- Low Medium High
Support Support Support Mobilized Opposition Opposition Opposition
TOBITAK Tibbi Genetik Dernegi Albinizim Dernegi Aile Hekimleri Dernegi
Tuirk Toraks Dernegi SMAMD
CSYH-KFD Tirkiye Belediyeler Birligi

KIFDER

MPS-LHD
PKU Aile Dernegi

Yiiksek Ogretim Kurumu

Sekil 1. Aktorlerin Etki, Gii¢ ve Pozisyonlarina Gére Dagilim

MUHALIFLER

DESTEKLEYENLER

Dig
Tou
MEB

Igigleri Bakan

TARAFSIZLAR

Sekil 2. Politika Aktorlerinin Koalisyon Haritasi
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Tablo 1°de yer alan aktorlerin etki, glic ve
pozisyonlarmin dagilimi Sekil 1’de verilmistir.
Sekil 1°deki verilerde yer alan renkler Tablo 1°de
renklerle uyumlu sekilde degerlendirilmelidir.
Ornegin, TTB “Giiglii Muhalefet” kategorisinde
yer almakta ve bu kategori koyu kirmizi ile
gosterilmektedir.  Ancak  TTB’nin  iginde
bulundugu kutucuk ise beyazdir. Bu da TBB’nin
politikalar iizerindeki giicliniin az oldugunu ifade
etmektedir. MEB’in bulundugu alan agik yesildir
ve bu politikalarda “Zayif Destek” kategorisinde
yer aldigmi gostermektedir. MEB’in iginde
bulundugu kutucuk ise siyahtir. Bu da MEB’in
politikalar iizerindeki giiciiniin yiiksek oldugunu
ifade etmektedir.

Tablo 1’de ve Sekil 1°de verilen Tiirkiye’de
uygulanan nadir hastaliklar politikalarinda yer
alan aktorlerin olusturdugu koalisyon haritasi ise
Sekil 2°de verilmigtir.

Sekil 3’te yer alan bilgilerde Tiirkiye’deki mevcut
nadir hastaliklar politikalarinin uygulanabilirligi
yer almaktadir. Buna gore uygulanan politikalara
kars1 c¢ikanlarin politikanin uygulanabilirligine
etkisi 302 olarak bulunmustur. Bu fizibilite
grafiginden su anda uygulanan politikalarin
uygulanabilirliginin diisiik oldugu ve politikalarin
belirli 6l¢lide desteklenmedigi anlasilmaktadir.

302

Sugpoters  Hon-Mobiiz od Opponents

Sekil 3. Tiirkiye’deki Mevcut Nadir
Hastaliklar Politikalarinin Uygulanabilirligi

Senaryolarin uygulanabilirliginin 6l¢iilmesi ile
gelecekte politikaya etki eden aktorlerin rolleri ve
gicleri  degisebilmektedir.  Bu  bolimde
senaryolarin uygulanmasi ile ortaya ¢ikmasi
muhtemel, aktorlerin, etki, giic ve pozisyonlarina
gore dagilimi yer almaktadir.

Yukarida yer alan bulgulara uygun olarak saglik
politikalarinin mevcut durumu analiz edilmistir.
Bu kapsamda Tirkiye’de nadir hastaliklar
politikalarin uygulanmasinda ya da glindeme
getirilmesinde etkili olan politika aktorleri, bu
politikay1 destekleyenler ve muhalifler ile heniiz
taraf olmayanlarin pozisyonlari, etki bi¢cimleri ve
giicleri, bu politika ile ilgili temel amag¢ ve

cikarlari, eger bu politikanin uygulanis seklinin
karsisinda iseler karst ¢ikis sebepleri, bu
politikanin uygulanig biciminden etkilenecek olan
gruplar ve bu gruplarin 6zellikleri ile politikanin
uygulanabilirligi smanmistir. Bununla birlikte

meydana  gelebilecek  degisikliklere  gore
politikanin uygulanabilirliginin nasil etkilenecegi
ile 1ilgili senaryolar gelistirilip, analiz bu

senaryolara gore tekrar edilmistir. Gelistirilen
senaryolar ise su sekildedir;

* Nadir hastaliklar
merkezlerinin kurulmasi,

egitim ve aragtirma
* Nadir hastaliklarla ilgili aktorlerin (hasta, hasta
yakini ve saglik profesyonellerinin) ig, egitim ve
sosyal  hayata entegrasyonuna  yonelik
politikalarin gelistirilmesi,

* Nadir hastaliklarin ortaya ¢ikardigi/cikaracagi
finansal yiikiin 6nlenmesine yonelik tedarik ve
finansman politikalarinin gelistirilmesi,

* Mevcut organizasyon yapisinda ve isleyiginde
degisliklerin yapilmast,

* Nadir hastaliklarda bilimsel kanitlara dayali
koruyucu, onleyici ve tedavi edici prosediirlerin
diizenlenmesi.

Senaryo 1: Nadir Hastahklar Egitim ve
Arastirma Merkezlerinin Kurulmasi

Bu aragtirmada, nadir hastaliklar ekosisteminde
yer alan aktorler ve kilit goriigmecilerden elde
edilen verilere gore nadir hastaliklar alaninda

faaliyet  gdsteren egitim ve  arastirma
merkezlerinin kurulmasi gerektigi
anlagilmaktadir. Buna goére, bu merkezde

multidisipliner ve iligkisel ¢alisacak ekipler ile
nadir hastalig1 olan bireylere yonelik tani, tedavi,
rehabilitasyon, psikoterapi ve terapi hizmetlerinin
sunulmasi, bu alanda arastirma gelistirme
faaliyetlerinin yiiriitiilmesi ve gen terapisi i¢in
caligsmalarin yapilmasi, bu alanda ihtiya¢ duyulan
saglik profesyonellerinin egitilmesi ve nadir
hastaliklar alaninda saglik turizmi faaliyetlerinin
yapilmasi senaryolastirilmistir. Bu senaryonun
uygulanmasinda nadir hastaliklar ekosisteminde
yer alan aktorlerin pozisyonlart ve giigleri
PolicyMaker 4 yazilimiyla analiz edilmistir.
Analiz sonucunda nadir hastaliklar alaninda
hizmet verecek olan 6zel merkezlerin kurulmasi
ile aktorlerin pozisyonlarinda degisimlerin
yasanacagl ancak giiclerinde bir degisim
yasanmayacagi ortaya ¢ikmistir.
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Senaryo 2: Nadir hastaliklarla ilgili Aktorlerin
(Hasta, Hasta Yakini ve Saghk
Profesyonellerinin) Is, Egitim ve Sosyal
Hayata Entegrasyonuna Yonelik Politikalarin
Gelistirilmesi

Aragtirmaya dahil edilen aktorlerden alinan
verilere gore olusturulan bir diger senaryo ise,
nadir hastaliklarla ilgili aktorlerin is, egitim ve
sosyal  hayata  entegrasyonuna  yOnelik
politikalarin  gelistirilmesidir. Elde edilen
verilerde, paydaslarin biiyiik bir ¢ogunlugunun
nadir hastaliklardan kaynakli olarak is, egitim ve
sosyal hayatinda sorunlar yasadigi ortaya
cikmistir.  Dolayisiyla bu  sorunu ortadan
kaldirmak amaciyla Senaryo 2 gelistirilmistir.
Yapilan analiz sonucunda, hasta, hasta yakinlar
ve saglik profesyonellerinin is, egitim ve sosyal
hayata entegrasyonuna yonelik politikalarin
gelistirilmesi ile aktorlerin  pozisyonlarinda
degisimler yasanacagi ancak giiglerinde bir
degisim yasanmayacagi ortaya c¢ikmistir. Bu
senaryonun uygulanmasinda, Cumhurbaskanligi,
Saglik Bakanligi ve Aile ve Sosyal Hizmetler
Bakanlig1 politikalarin sahibi olan aktorlerdir.
Dolayisiyla  Aile ve Sosyal Hizmetler
Bakanligi’'nin  pozisyonunda ciddi degisim
yasanmustir. Ayrica, engellilere yonelik altyapi,
beslenmeye yonelik politikalarin da bu senaryoda
yer almas1 kamu biirokrasisi i¢inde yer alan diger
aktorlerin de gelecek pozisyonlarinda degisimler
yaratmaktadir.

Senaryo 3: Nadir Hastaliklarin Ortaya
Cikardigy/Cikarabilecegi  Finansal Yiikiin
Onlenmesine Yonelik Tedarik ve Finansman
Politikalarimin Gelistirilmesi

Bu arastirmada, nadir hastaliklar ekosisteminde
yer alan aktorler ve kilit goriismecilerden elde
edilen verilere gore nadir hastaliklar alaninda
ilaca, medikal iriinlere/cihazlara ve gidaya
erisimde sorunlar yasandigi, geri ddeme sistemine
dahil edilmeyen veya geri ddeme kapsami az olan
kalemler nedeniyle {irlinlere ve hizmetlere erigim
sorunu yasadiklar1 ve bundan dolay1 ailelerin
ciddi bir finansal yiikii sirtlamak zorunda kaldig:
anlagilmigtir.  Yasanan bu sorunu ortadan
kaldirmaya yonelik politikaya ihtiya¢ duyuldugu
anlagilmis ve bu amacgla Senaryo 3’te nadir
hastaliklarin ~ ortaya  ¢ikardigi/cikarabilecegi
finansal yiikiin 6nlenmesine yonelik tedarik ve
finansman politikalarmin gelistirilmesine yonelik
senaryo  gelistirilmistir. ~ Yapilan  analiz
sonucunda, finansal yiikiin énlenmesine yonelik
politikalar  ile  aktdrlerin  pozisyonlarinda

degisimler yasanacagi ancak giiglerinde bir
degisim yasanmayacagi ortaya ¢ikmistir.

Senaryo 4: Mevcut Organizasyon Yapisinda ve
Isleyisinde Degisliklerin Yapilmasi

Arastirmaya katilan aktorlerden elde edilen
bulgulara gbére mevcut organizasyon yapisinda ve
isleyisinde baz1 degisiklerin yapilmasina ihtiyag
duyuldugu anlagilmaktadir. Hasta ve hasta
yakinlar1 tarafinda, derneklerin
profesyonellesmesi gerektigi, rapor konusunda
cesitli diizenlemelere ihtiyag duyuldugu ve
ailelere yapilan destek/yardim organizasyonunun
revize edilmesinin iyi olacagi; tibbi uzmanlik
dernekleri ve bu alanda faaliyet gosteren saglik
profesyonelleri tarafindan yonetilen derneklerin
desteklenmesi gerektigi; kamu tarafinda iletisim
ve bilgilendirme siirecinin COVID-19 modelinde
oldugu gibi devam etmesi gerektigi ve karar
almada paydas goriisiine imkan verecek modelin
olusturulmast  gibi mevcut organizasyon
yapisinda ve isleyisinde degisiklerin fayda
saglayacagi anlasilmistir. Yasanan bu sorunlari
ortadan kaldirmaya yonelik politikaya ihtiyag
duyuldugu anlasilmis ve bu amagla Senaryo 4’te
mevcut organizasyon Yyapisinda degisliklerin
yapilmasi Onerilmistir. Yapilan analiz sonucunda
mevcut organizasyon yapisinda ve isleyisinde
degislikler ile aktorlerin pozisyonlarinda ve
giiclerin ¢ok ciddi oranda degisimler yasanacagi
ortaya gikmustir,

Senaryo 5: Nadir Hastahklarda Bilimsel
Kamitlara Dayah Koruyucu, Onleyici ve
Tedavi Edici Prosediirlerin Diizenlenmesi

Bu aragtirmada, nadir hastaliklar ekosisteminde
yer alan aktorler ve kilit goriigmecilerden elde
edilen verilere gore tarama programlarindan
evlilik oncesi testlere hastaliklara yonelik kayit
sistemlerinin gelistirilmesinden toplumdaki nadir
hastaliklarm ~ mevcut  durumunun  ortaya
cikarilmasina kadar genis bir alanda bilimsel
kanitlara dayali koruyucu, dnleyici ve tedavi edici
prosediirlerin  diizenlenmesi  gerektigi ortaya
cikmigtir. Bu amagla Senaryo 5’te nadir
hastaliklarda bilimsel kanitlara dayali koruyucu,
Onleyici ve tedavi edici prosediirlerin
diizenlenmesine yonelik senaryo gelistirilmistir.
Yapilan analiz sonucunda nadir hastaliklar
alaninda hizmet verecek olan 6zel merkezlerin
kurulmas1  ile  aktorlerin  pozisyonlarinda
degisimler yasanacagi ancak giiclerinde bir
degisim yasanmayacagi ortaya ¢ikmistir.
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Tiim Senaryolarin Ger¢eklesmesi Durumunda
Aktorlerin Etki, Gii¢ ve Pozisyonlarina Gore
Dagilhim

Nadir  hastaliklar ~ politikalarinin =~ analiz
edilmesinin  amagclandigt bu  arastirmada,
calismaya dahil edilen aktorlerden ve kilit
goriigmecilerden elde edilen verilerle Tiirkiye’de
nadir hastalik politikalar1 analiz edilmistir. Bu
analiz sonucunda ortaya ¢ikan sorunlara yonelik
ise cesitli senaryolar gelistirilmistir. Yukarida bu
senaryolarin tek tek uygulanmasi ile elde edilen
sonuglara yer verilmistir. Sekil 4’te ise gelistirilen
tim senaryolarin gergeklesmesi durumunda
aktorlerin etki, glic ve pozisyonlarmma gore
dagilimi  verilmigtir. Tim  senaryolarin
gerceklesmesi durumunda politikalardaki
mubhalefetin ¢ok ciddi oranda azalacagi ve destek
pozisyonundaki  aktér  sayisiin  artacagi
anlasilmaktadir.

High Megium Low Nen- Low Magium High

Supporters Hon-Mobized Opparmnts

Sekil 4. Tiim Senaryolarin Gergeklesmesi
Durumunda Aktorlerin Etki, Gii¢, Pozisyonlarina
Gore Dagilhimi ve Politikalarinin Uygulanabilirligi

Sekil 4’te tiim senaryolarm gerceklesmesi
durumunda bu politikalarin  uygulanabilirligi
verilmigtir. Tim senaryolarin gerceklesmesi
halinde uygulanabilirlik diizeyi 653 olarak
hesaplanacaktir. Mevcut durumda 302 olan
politikalarin uygulanabilirligi, tiim senaryolarin
gerceklesmesi halinde iki katindan daha fazla
artacaktir. Bu da gelistirilen senaryolar ile
olusacak olan politikalarin, paydaslar tarafindan
kabuliiniin daha fazla artacagina isaret etmektedir.

Bu sonuglar, tiim senaryolarda yasanan etki, gii¢
ve pozisyon degisimlerinin genel
degerlendirmesini yansitmaktadir.

PHY ile elde edilen bulgularin ardindan yapilan
gortismeler analiz edilmis ve kilit ana temalar ile
alt temalar belirlenmistir;

Saghk Sistemindeki Yapisal Sorunlar

Ergenlikten  Yetiskinlige  Gegiste
Hizmetlerinde Yasanan Problemler

Saghk

Nadir hastalik teshisi almis ¢ocuklarin, ¢ocukluk
doneminden ergenlige ve ergenlikten de
yetiskinlik donemine geciste saglik hizmetlerinde
cesitli sorunlar yasadigi ortaya ¢ikmustir:

“Soyle bir diigiiniin, su an bizim tedavi
merkezlerimizin tamamnin adi Cocuk
Metabolizma ve Beslenme Boliimii. Basinda bir
cocuk ama bunun bir biiyiigii yok ya da Erigkin
Metabolizma ve Beslenme diye bir boliimii yok.
Cok basit bir seyden bahsedecegim size ornek
olsun diye, simdi 18 yasina gelen bir ¢ocuk
normalde  erigkin  boliimlerinde  bakilmast
gerekiyor ya erigkin hastanesinde bakilmasi
gerekiyor. Ama bizimkinin basinda ¢ocuk ibaresi
oldugu i¢in bir¢ok hasta 18 yasina bastiginda ilag
raporlarinda, ya siz alamazsimiz ¢ocuk boliimii
vermiy size, eriskine gitmen lazim.” (Hasta
Yakin, PKU)

Bu alinti, olusan bu yapisal sorunun ergenlikten
yetigkinlige geciste hem ilaca hem de saglik
hizmetlerine  erisimde  ¢esitli  sorunlarin
yasandigint  ortaya  koymaktadir.  Olusan
belirsizlik, tedavi siireclerinde aksamalara neden
olmaktadir. Bu durum, hastalarin ve ailelerin
psikolojik olarak olumsuz etkilenmesine yol
acmaktadir.

Performans ve Zaman Problemi

Saglik profesyonellerinin kapsamli ve biitinciil
olarak  hastaya  yaklasmasmi  engelleyen
konulardan  birinin  iicretlendirme/performans
sisteminin oldugu, zaman probleminin yasandig
ve gelisim i¢in yeterli zaman ve kaynagin
olmadig1 ortaya ¢ikmustir. Nadir hastaliklarin
karmasik yapisi, tan1 ve tedavi siireclerinde daha
kapsamli ve biitlinciil yaklagimi gerektirmektedir.
Ancak, bir aile hekiminin de belirttigi gibi aile
hekimlerinin biitiinciil bir yaklasim ile hastaliga
odaklanabilmesi i¢in yeterli sartlar mevcut
degildir;

“Bir kere genel bir beklentimiz bizim ¢ok sayida
yani nicelikten ¢ok nitelikli bir hizmet vermemiz
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gerekiyor. Ne kadar poliklinik yaptigimizin
sayisina gore ben maas almamalyim. Ne kadar
kaliteli yaptigimin sayisina gére almaliyim.
Benim randevularimi 5 dakikaya diigiirememeli
devlet ya da bakanlik.” (Doktor, Aile Hekimi)

Ayni sekilde, saglik kuruluslarindaki uzman
hekimler de zaman kisit1 nedeniyle hastalara
yeterince bilgi aktaramadigini ifade etmektedir;

“Crinkii bizim poliklinik sartlarinda bize ayrilan
stire ¢ok az. Yani 10 dakika icerisinde hastay:
muayene edip iste bilgi verip hem bunlart anlatma
sansimiz  ¢ok kolay olmuyor. Ciinkii bize
uygulanan bir diger kisitlama da ¢ok hizli hasta
bakma zorunda olmamiz. Hasta yakinina bunlar
anlatan kigi olamiyoruz.” (Doktor, Cocuk Tibbi
Genetik Uzmant)

Yukaridaki alintilardan da anlasilacagi {izere hem
aile hekimlerinin hem de uzman hekimlerin
zaman ve performans sistemi kaynakli yasadigi
sorunlar, nadir hastaliklarda koruyucu saglik
hizmetlerinin aksamasina neden olmaktadir. Bu
da nadir hastaliklarda tani, teshis, yonlendirme ve
takip siireglerini olumsuz etkilemektedir.

Organizasyonel ve Fiziki Problemler

Nadir hastalig1 olan bireylerin saglik hizmetlerine
erisiminde sorunlar oldugu ve hastalarin 6zel
hastanelerden hizmet almak zorunda kaldig:
ortaya cikmistir. Asagidaki alinti depremin de
etkisiyle ortaya c¢ikan fiziki sorunlar ifade
etmektedir:

“... su anda Istanbul’da kamuda saghk hizmeti
yiiriitebilecek  Cerrahpasa ve  Capa  bu
depremsellikie kamuda su anda saglk hizmetinin
yiiriitebilecegi yerler o kadar kisitlandi ki ve bunu
¢ozmek gerekiyor her seyden once. Yani su anda
kamuda boyle bir segenek o kadar azaldi ki her
sey ozel hastaneler iizerinden yiiriimeye bagslad.”
(Doktor, Cocuk Romatoloji)

Baz1 katilimcilara gére MHRS’de yasanan
sorunlar, c¢esitli branslardan randevu almay:
zorlagtirmaktadir. Fiziki yetersizlik ve nadir
hastaliklarda uzman sayisinin az olmasi goz
oniinde bulunduruldugunda randevu sorunu
saglik hizmetlerine erisimi olumsuz
etkilemektedir:

“... kas hastaliklar1 merkezi olarak calistirilmali
atryorum, orada kardiyoloji bulamadik, daha
sonra bagladim kardiyoloji aramaya. Istanbul’da
kardiyoloji bulacaksin, bulamiyorsun tabii ki
MHRS den, ozele gitmen gerekiyor. Ozeller zaten
olmus 500 TL. Istanbul da diizgiin bir kardiyoloji

doktoruna gitmek, randevuyla gitsen fi tarihinde,
randevusuz gitsen ¢ok biiyiik bir masraf. ” (Hasta
Yakimi, DMD)

Son yillarda tesis sayisindaki kaydadeger artisa
ragmen hem fiziki hem de randevu sistemi
kaynakl1 sorunlar devam etmektedir. Bu sebeple,
pek c¢ok hastanin 6zel saglik hizmetlerine
yoneldigi anlagilmaktadir. Bunun sonucunda da
hastaligin ekonomik yiikii daha da artmaktadir.

Rehabilitasyon  Hizmetlerine  Erisim  ve

Farkindalik

Nadir hastaliklarda baz1 hastaliklara yonelik
rehabilitasyon ve terapi hizmetlerinin geri planda
kaldig1, rehabilitasyon veya terapi hizmetlerinin
verildigi merkezlerin sayisinin az oldugu ortaya
cikmistir. Nadir hastaliklarin biiyiik bir kismi igin
tedavi imkani  bulunmamaktadir.  Yapilan
miidahaleler genellikle hastaligin ilerlemesini
engellemek ve vyasam standardin1 artirmak
iizerinedir. Arastirmaya katilanlar tam da bu
noktada  ihtiyag  duyulan  rehabilitasyon
hizmetlerine yonelik farkindalik eksikliginin
oldugunu ifade etmektedir:

“Buraya Izmir’e geldigimde hani bir seyler
yapabilir miyiz diye bir Ege 'de bir de 9 Eyl:il 'de
vardi. 9 Eyliil uzak diye Ege deki hocalarla ben
tamgtim.  Onlarin  hani  hi¢  hayatlarinda
fizyoterapistle ¢alismanuglar, tamsmanmuslar ve
hastalara biz hi¢ fizyoterapi veremedik de
gosteremedik de diye béyle hani enteresan bir
sekilde karsiladilar beni aaa fizyoterapist mi bu
alanda ¢alisan diye...” (Dr. (FTR), Fizyoterapi ve
Rehabilitasyon)

Kas kaybim1i en aza indirmek ve hareket
kabiliyetini ~ artirmak  i¢in  gerekli  olan
rehabilitasyon hizmetleri, hastalarin yasam
kalitesini onemli 6lglide artirmaktadir. Baska bir
katilimc1 da rehabilitasyon hizmetleri igin geri
O0deme sistemi kapsamindan kaynaklanan gesitli
sorunlar oldugunu vurgulanmaktadir:

“... 4 yuli geckin siiredir en az haftada iki olmak
kaydiyla yiizmeye gidiyor. Mesela bu devlet
tarafindan  karsilanmuyor. hidroterapiye
gidiyoruz. Yani bir fizyoterapist esliginde havuz
ici egzersiz yapryor. Bunlarin mesela ticretleri
bizim giderlerimize epey bir yansiyor, dyle
soyleyeyim. Devletin verdigi aylik 8 seans fizik
tedavi yetersiz kaltyor Duchenne’li ¢ocuklar
icin.” (Hasta Yakini, DMD)

Tedavi segeneklerinin
hastaliklarda ~ yasam

smmirlt  oldugu nadir
kalitesini  artiracak

BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi 2025;7(3)

766



BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi / BANU Journal of Health Science and Research e 7(3) @ 2025

rehabilitasyon hizmetlerinin ~ ve saglik
profesyonellerinin farkindaliklarinin artirilmasi
hastalarin sosyal hayata katilimin1 ve yasam
kalitesini 6nemli Olgiide artiracaktir. Sonug
olarak, geri Odeme sisteminin kapsaminin
genisletilmesi ve farkindalik ¢aligmalarinin
artirtlmasi biiyiik 6nem arz etmektedir.

Ilac ve Medikal Uriinlere Erisim ve Geri
Odeme Sorunlari

Ila¢ Erisim ve Geri Odeme Problemleri

Nadir hastaligi olan bireylerin ihtiyag duydugu
bazi ilaglar ve medikal malzemeler geri 6deme
kapsaminda yer alirken, bazilarinin ise sinirh
kapsamda oldugu veya hi¢ kapsama alinmadigi
belirlenmistir. Bu durumun, bireylerin ilag ve
medikal malzemelere erisiminde ciddi sorunlara
yol agtigi, ilaca erisimin hastalar ve bakim
verenler iizerinde kaygi diizeyini artirdigi ve
bunun psikolojik sonuglar dogurdugu tespit
edilmistir. Bunun sonucu olarak ise belirsizlik ve
kaygi  durumunun ortaya ¢iktigit  ifade
edilmektedir:

“... ben ilag bulamiyorum érnek veriyorum. Bizim
en biiyiik stkintimiz o. Ilaglar yurt digindan geldigi
icin eger gelmezse ya da devlet bunu
saglayamazsa biz ila¢ kullanamiyoruz. ... bu beni
¢ok tedirgin ediyor. Yani elim kolum bagli mesela
su an hi¢hir sey yapamiyorum.” (Hasta Yakini,
Sistinozis)

“Simdi ama en son zaman zaman yastyoruz bunu
ama en biyik problemi gectigimiz aylarda
yasadik. Yaklasik bir bucuk ay kadar ilacimizi
erisemedik. Ila¢ gelmedi. Bizde er ge¢ yapiliyor
en azindan sey konusunda Treprostinil ayaginda
konunun. Er ge¢ yapilyor ama o yapilma stireci
bizim i¢in ¢ok ywratici. Ciinkii sadece fiziksel
olarak degil psikolojik olarak da sikint1 yasiyoruz.
Yani 1 ay 2 ay boyunca belki daha uzun siirelerde
ilacim gelecek mi ila¢siz mi kalacagim bunun
psikolojisini yasamak gergekten ¢ok.” (Hasta,
Pulmoner Hipertansiyon)

Baz1 katilimcilar ise geri 6deme kapsaminin
yetersiz oldugunu, ihtiyag duyulan -cihazlara
erisemediklerini ve ekonomik yiikiin arttigini
belirtmektedir:

“Ama su an tekerlekli sandalyede bile geri ddeme
rakami o kadar kiigiik Ki mesela, yani bir akaili
tekerlekli ara¢ almak istese bile cocuklar, iste su
an afaki konusuyorum, diyelim ki 15.000 TL.
Bunun geri ddemesi 2.000 TL.” (Hasta Yakini,
DMD)

“Oksiirtme cihazlart var. Oksiirtme cihazlari en
son 65.000 kadar bir paraydi. Ben su anda 65.000
TL verip alamam. Devletin verdigi 15.000-20.000
TL mui ne, dyle bir sey. Ben 40.000, 30.000, 10.000
TL dahi su anda verip alamam. Oksiirtme cihaz,
mesela BPAP, CPAP dedigimiz cihazlar, iste
trakeali olan ¢cocuklar var, bu ¢ocuklarin kaniilii,
osu busu bilmem nesi. Bunlarin hepsi para,
oncelik bunlar. Yagam cihazlarimin ve sosyal
acidan bakarsam da akiilii sandalyeleri olmak
zorunda.” (Hasta Yakini, DMD)

Sonug olarak, nadir hastaliklar bireyler ve aileler
icin hem ekonomik hem de psikolojik yiik
olusturmaktir. Yasanan bu sorunlar, tedavilerin
aksamasina, sosyal hayata adaptasyonun ve
katilimin azalmasina neden olmaktadir.

Tam, Test ve Raporlama Siireglerindeki
Sorunlar
Teshis Siirecindeki Belirsizlik ve Erisim
Sorunlart

Nadir hastaliklarin teshisinde 6nemli role sahip
bazi testlere (ekzom analizi, panel test vb.)
erisimde zorluklar yasandig1 ve bazi testlerin geri
06deme kapsamindan ¢ikarildig: tespit edilmistir.
Katilimcilar, SGK kapsamindan ¢ikarilan bazi
testler nedeniyle tani siireclerinin zorlastig: ifade
etmektedir:

“Nadir hastaliklarin tani asamasinda bir dénem
¢ok zorluk yasadik ¢iinkii  bazi  testlere
ulasilamama gibi bir sitkintilarimiz vardi. Su an
hala yine var. Biliyorsunuzdur ekzom analizi iste,
panel testler, bu tahliller ozellikle nadir
hastaliklara bizim tam koymada ki en biiyik
silalimizdr.”  (Doktor, Cocuk Tibbi Genetik
Uzmany)

“Su an yine bir SGK diizenlemesi oldu yaklagik
subat, gecen subattan beri. Bu testler yapiimiyor,

deviet d&demesinde degil, o yiizden su an
zorlaniyoruz, hastalara  tami  koymakta
zorlaniyorsun,  ozellikle nadir  hastalara.”

(Doktor, Cocuk Tibbi Genetik Uzmani)

Tanilama siirecinde ihtiya¢ duyulan bazi testlerde
yasanan bu sorunlar, tanilama siiresinin oldukca
uzun oldugu nadir hastaliklarda bu siirenin daha
da uzamasina ve tedavi siireclerinin geg
baslamasina neden olmaktadir. Bu durum hem
hastalarin psikolojik olarak olumsuz
etkilenmesine hem de saglik hizmetlerindeki
yiikiin daha da artmasina yol agmaktadir.

Tarama ve On Test Siireclerindeki Sorunlar
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Topuk kani aliminda ailelerin ¢ekincelerinin
oldugu, bu testleri yaptirmak istemedigi ve
dolayistyla hekimlerin/saglik profesyonellerinin
hastalar1 topuk kami icin ikna etmek zorunda
kaldigi ve ayni durumun nadir hastaliklar i¢in
gerekli olan genetik testlerde de yasandigi
belirlenmistir. ~ Ayrica evlilik oOncesi tarama
testilerinin yapilmasi konusunda aile hekimleri ile
bireyler arasinda ¢esitli sorunlarin yasanabildigi,
evlilik Oncesi testlerin ¢ok wuzun siirede
sonuglandig: ve aile hekimlerinin bu konuda risk
ile kars1 karsiya kalabildigi ortaya c¢ikarilmistir.
Baz1 katilimcilar yaganan bu sorunlar su sekilde
ifade etmektedir:

“Bir kere ikna etmemiz gerekiyor, topuk kanin
neden vereceklerini hastalar bilmiyor, bilseler
bizim bunlari anlatmamiz ve verdikten sonra bir
riskli durum olustu, biz bu riski durumda neler
vapacagiz hani bunlar ¢ok eksik.” (Dr., Aile
Hekimi)

“Stire¢ topuk kami aliminda, hastaneden ikinci
Qiin sonu topuk kam alinsa bile asil aile
hekiminden bir daha topuk kani isteniyor.
Hastaneyi kabul etmiyorlar, ¢ocuktan siirekli
topuk kani aliniyor gereksiz olarak, bu durum ¢ok
travmatik bir durum.” (Dr., Aile Hekimi)

“SMA testi i¢in hastalar zorluyor. Ya imza
alyyoruz  sorumluluk  icin, ilk  asamay
yvapabiliyoruz. Kamni alryorsun ve SMA igin
ancak siirec oldukca uzun, sonuglarin ctkmasinda
cesitli sorunlar mevcut. Ornegin bazi durumlarda
testler kolayca sonuglaniyor ancak biz 3 ay sonra
aliyoruz. Aile hekimi risk almak istemiyor. Bir
erkek pozitif sonu¢ ¢ikarsa kadindan da yani
anneden de test istiyoruz. Sonra kadin 3 ay,
toplam 6 ay. Ya bu arada ¢ocuk olursa? Bireyler
hemen evlenmek istiyorlar, Talesemi, SMA i¢in
tarama onemli ancak hastalara ulasabilirsek
tabi...” (Dr., Aile Hekimi)

Saglik hizmetlerinin organizasyonel yapisindan
kaynaklanan sorunlara ek olarak topuk kani
aliminda ve evlilik Oncesi taramalarda cesitli
sorunlarin yasandig1 anlasilmaktadir. Bu durum,
tanilama siirecini  olumsuz etkilemekte ve
koruyucu saglik hizmetlerinin  verimliligini
azaltmaktadir. Ayrica, bu sorunlar hukuki
sorunlart da beraberinde getirmekte ve aile
hekimleri hukuki olarak kendilerini korumak
adina cesitli onemler almaktadir. Sonug olarak,
hizmet kalitesinde diislis yasanirken tanilama
siiresinin uzamasi nedeniyle de koruyucu saglik
hizmetleri aksamaktadir.

Rapor Siirecleriyle Ilgili Problemler

Nadir hastaliklardan teshis almis bireylerin, ilaca,
tedaviye veya engelli yardimlarina erisim igin
gerekli olan rapor konusunda ciddi sorunlar
yasadig1 ortaya ¢ikmustir. Rapor siireclerindeki
sorunlar, arastirmaya katilan pek c¢ok hastanin
ilaca erisimini  zorlagtirmaktadir.  Ornegin,
yirlime testi gibi baz1 testlerde basarih
olamayacagint diisiindiigii icin baz1 hastalar
testlere girmemekte ve bu nedenle ilaca
erisememektedir:

“Yani su an enzim geri odemesinde ki kriterler
yiiziinden, 5-6 hafia, haftalar boyunca ilacina
ulasamayan oysa ulasabilecekken ulasamayan,
raporlarin retlerini alan ¢ocuk hastalar var.”
(Hasta Yakini, MPS)

“Benim oglum %96 yani tamamen bagimsiz
bagimli. Yani tamamen bagimli. Benim oglum ya
dedim hocam dedim heyetteyiz hocam dedim
yapmaywm hani beni dedim her yil hani biz
geliyoruz hani her yil ben ti¢ bes giindimii bu rapor
icin harcryorum. Hani %96 olan bir kas hastasi
ve kas hastaligim biliyor musunuz? Dedim hocam
hani iyilesme bir stireci olmayan hani bir tedavisi
olmayan bir hastalik. Yapmaywn sunu. Hani bize
yapmayin bunu. Benim o kadar israrum iizerine
mesela bakti hoca aa evet boyle béyleymis deyip
bize siiresiz rapor verdiler. En ufak sey bizim icin
ama ¢ok biiyiik bir sey.” (Hasta Yakini, DMD)

“Su c¢ocuklaruimizin raporlari, TEB’den donen
raporlarimiz bizi en ¢ok yaralayan hi¢ yok yere
kesilen ilaclarimiz, giden cocuklarimiz,
kaybettigimiz. Bu ¢ok acil ve gercekten el atilmasi
gereken bir durum.” (Hasta, MPS)

Tedavisi olmayan ve dejeneratif 6zellige sahip
nadir hastaliklarda, rapor yenileme hem hastalar
hem de aileleri i¢in onemli bir yiik olmaktadir.
COVID-19 pandemisiyle birlikte rapor yenileme
stiregleri aileler tarafindan biiyiik bir risk olarak
kabul edilmekte ve ciddi bir kaygi sebebi
olmaktadir.

Bilgi, Farkindalik ve Egitim Eksiklikleri

Hasta ve Hasta Yakinlarimin Bilgi, Farkindalik
ve Egitim Eksiklikleri

Hasta ve hasta yakinlarinda nadir hastaliklar
konusunda bilgi ve farkindalik eksikligi oldugu,
bu eksikligi gidermek amaciyla arama
motorlarindan yararlandiklari, bu siirecte yanlis
bilgiye maruz kalabildikleri veya yanls
yonlendirilebildikleri anlagilmaktadir. Bunun
sonucunda da cesitli sorunlarin ortaya ¢iktigi
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ifade edilmektedir:

‘... ama hani internetten vesaire ¢ok yanlis
bilgilerde veriliyor. Bu da en biyiik sorunlardan
bir tanesi o, yani bu yani yanhs bilgilerle
oncelikle onlarin yanlis bilgilerini, hatalarin
diizeltmeye ¢alistyoruz. Cok biiyik bir bilgi
kirliligi var internette ve hani hastalarda yanlis
umut olusmasina sebep oluyor.” (Doktor, Cocuk
Tibbi Genetik Uzmant)

“... zaten keske bilseydim de ben evlilik oncesi
testleri yaptirsaydim, yani bilseydim kesinlikle
yaptirrdim.” (Hasta Yakini, DMD)

Nadir hastaliklarda bilgi eksiligi, pismanliklara ve
gercek dist beklentilere neden olmaktadir. Her ne
kadar son yillarda farkindalik ve bilgilendirme
caligmalar1 artmis olsa da oOzellikle internet
kaynakli bilgi kirliligi, hastalar ve ailelerinin
psikolojik olarak olumsuz sekilde etkilenmesine
neden olmaktadir.

Birinci Basamak Saglik Hizmetlerinde Yasanan
Sorunlar

Aile hekimlerinin nadir hastaliklarla
karsilastiklarinda, ne yapmalari, hastalar1 nasil
yonlendirmeleri ve rehabilitasyonlarinin nasil
olmasi gerektigi konusunda farkindalik ve bilgi
seviyesinin distik oldugu, hastaliklarla ¢ok az
karsilastiklart i¢in bilgileri unuttuklar1 veya
gozden kagirdiklari, hasta takibinin olmadig1 ve
ilgili uzman hekim ile iletisimin ve geri bildirim
sisteminin bulunmadigi ortaya ¢ikmustir:

“Nereye sevk edecegiz. Hastamizi sadece
taramak yetmiyor takibi de gerekli. Iste bir riskli
deger ciktiginda tam olarak nereye gidecek ve
nasil  bir  hayati  nasil devam  edecek,
rehabilitasyonu nasil olacak. Bunlarin hepsi o
kadar eksik ki tabii ki burada bizim kendi hekim
arkadaslarima ve kendi adima da soyleyeyim bilgi
eksikligi de maalesef var. Nadir gdriilen
hastaliklar adi iizerinde sik karsilagilmadig
zaman muhakkak unutuyoruz, gézden kagabiliyor
onemsenmeyebiliyor.” (Dr., Aile Hekimi)

“Cogu  zaman biz orada hani  nasil
davranacagimizi  nereye yonlendirecegimizle
ilgili sitkintt  yasayabiliyoruz.  Yonlendirme

konusu. Ama su an Tiirkiye’de aile hekimligi
sisteminin bir ayagi eksik. Sevk zinciri yok ve geri
bildirim sistemi yok.” (Uzm. Dr., Aile Hekimi)

“Yine bu hastaliklar diyelim ki boyle bebek
stiphelendik gonderecegiz nereye gonderirsek bu
kisi hani tam alabilir sey yapabilir nasil bundan
yararlanip yararlanabilecegi yer neresidir falan

diye bunlari bilmemiz lazim yani. Yani mesela
metabolizma klinikleri falan nerede var hani
boyle bizim bunlara vakif olmamiz lazim.” (Uzm.
Dr., Aile Hekimi)

Arastirmaya katilan aile hekimlerinin aktardigi
bilgiler, birinci basamak saglik hizmetlerinde
hastalarin sevki ve takibi konusundaki sorunlara
ve iletisim eksikligine isaret etmektedir. Sevk
edilen hasta ile ilgili devam eden siire¢ hakkinda
bilgi eksikligi hem hastaliklarin takibini hem de
devam eden tedavi ve rehabilitasyon siirecinin
etkinligini azaltmaktadir.

Saghk Profesyonellerinin Nadir Hastaliklar
Farkindalik Eksikligi

Saglik profesyonellerinin  nadir  hastaliklar
konusunda bilgi ve farkindalik eksikliginin
oldugu, iletisim ve empati becerisi kazanim
konusunda destege ihtiyag duyduklar1 ortaya
cikmistir.  Aragtirmaya  katilanlar,  tedavi
siirecinde ¢esitli zorluklarla karsilastiklarini ve
merhamet yorgunlugu gibi sorunlarla miicadele
ettiklerini belirtmistir:

“Bilgilerin  hepsini unutuyoruz. Ve pratik
yapamiyoruz. Metabolizma doktoru yok. Hastalar
igin... Bilgi kaybi olusuyor hep ayni hastaliklarla
ugrasmaktan. Kullanilmayan bilgiler nedeniyle
hastalara daha sonrast icin tekrar randevu
veriyoruz.” (Diyetisyen, Beslenme ve Diyetetik)

“... hemgirelikte bakim verirken diyelim ki ¢ok stk
karsilasilan  hastaliga  karsi  bakim  verme,
tedavisini uygulama daha c¢ok biliniyor ama
mesela bir SMA’I1 bebek bir iste baska durumdaki
bir hasta ya da bebek ya da ¢ocuk onlara karst
herkes ¢ok iyi bilemedigi icin durumu ¢iinkii ¢ok
stk goriilmiiyor iste daha semptomatik tedaviler
yapiliyor hani tabi doktorlar da daha hani bu
siirecler hala konusuluyor tedavisi nasil olur
hangi ilaglar ise yarar nasil yapalim nasil edelim
konusuldugu icin ¢ok fazla bu konuda bilgi sahibi
hemgire yok, bu olabilir.” (Hemgsire)

Saglik personelinin nadir hastaligi olan bireylerle
¢ok az karsilasmasi ve miifredatlarda nadir
hastaliklarin yeterince yer almamasi nedeniyle
bilgi eksikligi olusmaktadir. Bilgi eksikligi,
tedavi siireclerinin uzamasina, tilkenmislik ve
merhamet yorgunlugu sorunlarinin goriilmesine
ve saglik hizmetlerinin etkinliginin azalmasina
neden olmaktadir.
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Sosyal Hizmetler ve Aile i¢i Sorunlar
Aile Dinamikleri ve Bakim Yiikii

Nadir hastaliklarin, aile ici sorunlara yol actig1,
anne ve baba arasinda tartigmalara sebep oldugu
ve bu nedenle bosanma vakalarinda artisin
yasandigt ortaya cikmistir. Ayrica, bakim
vermekle yiikiimli bireylerin ve nadir hastalig
olan bireylerin bulundugu hanede yasayan diger
cocuklarin hem sosyal hem psikolojik hem de
kariyer konusunda pek c¢ok sorun yasadigi ve
intihar girisimlerinde artisin  oldugu ortaya
cikmistir. Aragtirmaya katilan bazi katilimeilar
sorunlari su sekilde ifade etmistir:

“Babam ayriyeten ¢ok fazla diigiindiyor ki benim
babam zaten hastaligimi dahi kabullenmiyor. O
acidan babamla da bir sorunumuz oluyor. Belki
de vardwr yine diger ailelerde de yani hastaligi
kabullenmeme gibi bir durum oluyor.” (Hasta
Yakinmi, DMD)

“... hani ben c¢alistyorum, hayatimi gegindirmek
zorundayim, hani  esimle hani bu  tir
sorunlarimdan  dolayr  zaten  ayrilmisim,
bosanmisim, tek basina hayatimi idame ettirmeye
calistyorum, ¢ocuguma bakmak zorundayim,
nasil gelip gidecegim, hastane igin de zor izin
alryyorum.” (Hasta Yakim, Skleroderma)

“Calistigim isyeri ile nébetlerden ¢ikmis oldugum
icin sorunlar yasadim. Dislanma tarzinda bile
oldu bunlar.” (Hasta Yakini, MPS)

“Mesela benim kiiciik oglum baya etkileniyor.
Ciinkii her sey biiyiik ogluma gére dizayn edildi.”
(Hasta Yakini, DMD)

Nadir hastaliklar hem hastalar1 hem de tiim aile
bireylerini derinden etkilemektedir.
Bosanmalarin yasandigi, bakim verenlerin hem
ekonomik hem de sosyal sorunlar yasadifi,
kariyer planlamasinda sorunlarin ortaya ¢iktig1 ve
hanedeki diger ¢ocuklarin olumsuz etkilendigi
anlagilmaktadir. Bu sorunlar aile biitiinligi
iizerinde olumsuz etkilere sahip olmakla birlikte
aile refahini ciddi sekilde etkilemektedir.

Cografi ve Ulasim Sorunlari
Erisim ve Mobilite Engelleri

Hastalarin ve hasta yakinlarinin siirekli olarak bir
ilden baska bir ile gitmek veya sehir i¢inde birden
fazla saglik kurulusundan/merkezden hizmet
almak ve hatta saglik hizmetine erisim igin gd¢
etmek zorunda kaldig1 goriilmektedir:

“Simdi beslenme ve metabolizma béliimii takip

ettigi icin PKU'yii endokrincilere falan
gidemiyorsunuz hani ¢ok ciddi kontroller
yapilamiyor beslenme ve metabolizma béliimiine
gitmeniz lazim. Bu da Tiirkiye 'de su an tam emin
degilim ama galiba 13-12 ilde falan var yani 12-
13 ilde var. Yani bu demek oluyor ki geri kalan 71
ildeki insanlar ya da 70 ildeki insanlar bu illere
gelmek zorunda. Bu onemli.” (Hasta Yakini,
PKU)

“Merkez olamadig icin ben Gaziantep 'te ikamet
etmeme ragmen ben tedavi i¢in Antalya 'ya gitmek
zorunda kaliyorum.” (Hasta Yakini, DMD)

“Hem  Ankara’ya, Hacettepe'ye hocalara
gidiyorum, hem de iste seye Yeditepe'ye
gidiyorum. Ug tane yere gidiyorum mesela sehir
disinda deginin yani bunlara zaten.” (Hasta
Yakini, DMD)

Yukarida verilen alintilardan da anlasilacag gibi,

saglik hizmetlerinin biiytik sehirlerde
yogunlagsmasi hastalar ve aileleri i¢in hem
ekonomik hem de psikolojik  sorunlar

yaratmaktadir. Bu durum, bakim verenler basta
olmak iizere tiim aile bireylerinin is ve sosyal
yasamlarini olumsuz etkilemektedir.

Engellilere ve Ozel Yonelik

Hizmetler
Engellilik ve Haklarla Ilgili Sorunlar

Gruplara

Tirkiye’de engellilere ve 6zel gruplara yonelik
hizmetlerin eksik oldugu, toplumun bu gruplara
taninan haklar konusunda bilgi sahibi olmadig,
yerel yonetimlerin bu gruplara sunulacak hizmet
konusunda farkindaliklarinin diisiik oldugu ve
cevre diizenlemelerinin bu gruplara uygun olarak
yapilmadigi ortaya ¢ikmistir. Bunun sonucunda
da sosyal adaptasyonda ¢esitli sorunlarin ortaya
ciktig1 ifade edilmektedir:

“Mesela devlet daireleri, cadde, sokaklar, etkinlik
alanlar, tiyatro, sinema, buna hepsi ddhil, bir
kurum yapilirken bir yere ya da iste aligveris
merkezi en basitinden, bizler de gidiyoruz
oralara. Ozellikle yazin Antalya’da en ¢ok tercih
edilen  vyerler...  Buradaki  denetlemeler,
diizenlemeler yani bu engellilere gore mi? En
basit market icleri, hicbir engelli araci
gecemiyor. Benim ¢ocugum mesela highir
marketten aligveris yapamaz.” (Hasta, MPS)

“Ben Ankara’min ne diyeyim yani Tiirkiye nin
hem bagskentindeyiz hem de baskentin giiya
Cankaya’sindayiz. Ama erigim engellerimiz o
kadar fazla ki. Kavga doviis apartmanin ¢ikisina
bir rampa yaptirdik once belediye ile tartistik
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sonra sey apartmanda yasayanlarla o6rnegin.
Yani kiigiiciik bir rampa yaptirmak igin bu kadar
Miicadele etmemiz gerekti. Yani ¢ok aci...
Dolayisiyla iste bu kaldwrimlardaki rampalarimiz
diizgiin degil, genellikle hani oglumu birakin
yvalmz gondermek yani akiilii sandalyesine
bindirdik hadi sen git mimkin degil benim
refakatimde bile bir siirii engelle karsilasiyoruz.”
(Hasta Yakini, DMD)

Sivil Toplum ve Destek Organizasyonlar:

Nadir hastaliklar alaninda faaliyet gdsteren hasta
derneklerinin siirdiiriilebilirlik acisindan
problemler yasadigi, gontllilik esasli hizmet
veren STK yoneticilerinin ¢esitli nedenlerle (vefat
gibi) goreve devam edemedigi, ekonomik olarak
derneklerin  sirdiirilebilir  olmadigi ~ ve
derneklerde goniillii yoneticilik yapan bireylerin
diger nadir hastalig1 olan bireylere gore psikolojik
olarak daha fazla etkilendigi ortaya ¢ikmistir:

“Simdi soyle mevcut dernegimizin ii¢iinCii
kurulugu neredeyse daha o6nce maalesef ayakta
tutulamadr ama su anda Masallaht var gayet de
etkin bir durumda. Epey de vakit harciyoruz onun
icin ¢ok da emek veriliyor.” (Hasta, Pulmoner
Hipertansiyon)

Hasta dernekleri ¢ogu zaman ailelerin en 6nemli
dayanagi olarak kabul edilmektedir. Goniilliik
esasli sivil toplum kuruslarinin en biiyiik sorunlari
kaynak eksikligi ve siirdiiriilebilirlik sorunlaridir.
Cesitli sebepler nedeniyle faaliyetlerine devam
edemeyen sivil toplum kuruslari ailelerin bilgiye
erisimini zorlastirmakta ve dayanigma kiiltiiriiniin
ortadan kalmasina neden olmaktadir.

TARTISMA

Bu c¢alismada, Tiirkiye’de, nadir hastaliklar
konusunda yasanan sorunlarin ortaya c¢ikarilmasi
ve nadir hastaliklar politikasinin analiz edilmesi
amaclanmigtir.  Literatiirde  yapilan  bazi
calismalarda, nadir hastaliklarin ortaya ¢ikardigi
hastalik yilikii, nadir hastaliklarda yasanan
psikolojik ve sosyal sorunlar ve egitim sorunlari
ele alinmigtir. Yapilan bu arastirmaya, nadir
hastaliklar arasinda yer alan, albinizm, kistik
fibrozis, mukopolisakkaridoz, fenilketoniiri,
pulmoner hipertansiyon, skleroderma, sistinozis,
spinal miskiiler atrofi ve duchenne muskular
distrofi hastaliklar1 dahil edilmistir. Bu agidan,
yapilan bu arastirma, farkli 6zelliklere sahip nadir
hastaliklarin ~ ve  Tiirkiye’nin  yedi  farkh
bolgesinden aktorlerin ve kilit goriigmecilerin
dahil edildigi, saglik politikasi analizi yonteminin

kullandig1 literatiirdeki ~ tek  calismadir.
Dolayisiyla bu calisma 6zgiin bir nitelige sahip
olmakla birlikte, ayn1 zamanda nadir hastaliklar
konusunda yasanan sorunlarin nasil ortaya
cikarilabilecegine, Tiirkiye’de uygulanan nadir
hastaliklar politikalarinin, politik aktorlerin,
destekgilerin, muhaliflerin ve taraf olmayanlarin
perspektifinden nasil analiz edilebilecegine
yonelik bir model 6nermektedir. Bu model ile
karar vericiler ve politika yapicilar ile
arastirmacilarin  ¢esitli hastaliklarda yasanan
sorunlart daha kolay ve daha sistematik olarak
analiz edebilecegi rahatlikla sdylenebilmektedir.
Bu ozellikleriyle yapilan bu calisma, birgok
0zgiin yonii icerisinde barindirmaktadir. Bununla
birlikte yapilan bu arastirmanin bulgularinin
literatiirdeki diger calismalarin benzer ve farkl
yonleriyle birlikte degerlendirilmesi aragtirmanin
amacina ulasmasi ac¢isindan Onemlidir. Bu
dogrultuda, bu boliimde, nadir hastaliklar1 konu
alan ulusal ve uluslararas1 literatiirdeki
calismalarin bulgular1 bu calismada elde edilen
bulgularla tartigilmigtr.

Nadir hastaliklar konusunun genis kapsamda ele
alindigi bu calismada, nadir hastaliklar konusunda
hem toplumun hem hasta ve hasta yakinlarinin
hem de saglik profesyonellerinin farkindalik ve
bilgi seviyesinin istenen seviyede olmadigi ortaya
¢ikmustir. Bu sonuglar literatiirdeki ¢alismalarla
uyumludur (Turaglar, Altuntug, ve Ege, 2014;
Kisa ve ark., 2017; Kirici, 2018; Demirtas ve ark.,
2019; Arslantiirk ve Pinar, 2020; Demir, Coban,
ve Tagpinar, 2022; Aydemir ve Ayata, 2022).

Nadir hastaliklardan mustarip olan bireylerin ve
ailelerinin, saglik hizmetlerine erisim, ilag, tedavi,
beslenme ve tibbi malzeme ihtiyaclar1 i¢in ¢ok
ciddi bir ekonomik yiikle bas etmek zorunda
kaldig1 anlasilmaktadir. Olusan bu yiikiin bir
boliimiiniin ise cepten yapilan 6demelerle finanse
edildigi ortaya ¢ikmistir. Bu sonuglar literatiirdeki
calismalarla uyumludur (Oguzhan ve ark., 2021;
Navarrete-Opazo ve ark., 2021).

Yapilan bu ¢aligmada ortaya c¢ikan sonuglardan
bir digeri ise Cocuklar I¢in Ozel Gereksinim
Raporunun  (COZGER) etkileridir.  Nadir
hastaliklarin  biiylik bir boliimiiniin ¢ocukluk
doneminde goriildiigli  disiiniildiigiinde bu
hastalar ic¢in gereksinimlerin ve ihtiyaglarinin
belirlenmesinde COZGER’in énemli bir yeri
bulunmaktadir.  Bu calismada, COZGER’in
yaymlanmasinin hem hekimler hem de hasta ve
hasta yakinlari tarafindan olumlu bir gelisme
olarak algilandig1 ortaya ¢ikmustir. Bu sonuglar
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literatiirdeki ¢aligmalarla uyumludur (Giller ve
Yaylaci, 2021; Akin ve ark., 2022; Aydogan-
Baykara, Pihtili-Tas, ve Tagc1, 2022)

Nadir hastaliklardan teshis almis bireylerin egitim
hayatlarinin  olumsuz etkilendigi yapilan bu
calisma sonucunda ortaya c¢ikmistir. Hastalarin
egitimlerinin ciddi  sekilde aksadigi, baz
durumlarda egitim dahi alamadiklar1 ve akran
zorbalig: ile karsilastiklart ortaya ¢ikmistir. Bu
sonuglar literatiirdeki calismalarla uyumludur
(Huri ve Ceran, t.b.; Top ve Alemdar, 2015;
Kirict, 2018; Alptekin ve Cakiroglu, 2019; Turan
ve ark., 2020; Adama ve ark., 2023; Unal ve
Coskun, 2021; Foster ve ark., 2022).

Nadir hastaliklar ilerleyici 6zellige sahiptir ve
dejeneratiftir. Dolayisiyla hem bakim verenler
hem de teshis almis bireyler hastalik kaynakli
cesitli psikolojik sorunlar yasamaktadir. Bu
arastirmada elde edilen bulgular, hasta ve hasta
yakinlarinin psikososyal sorunlar yasadigi ve
psikolojik destege ihtiyag duydugu yoniindedir.
Ancak hem rehabilitasyon hizmetlerinin hem de
psikososyal hizmetlerin nadir hastaliklar 6zelinde
geri planda tutuldugu anlagilmaktadir. Bu
sonuglar literatiirdeki c¢aligmalarla uyumludur
(Cakaloz ve Kurul, 2005; Cakaloz ve ark., 2010;
Meterelliyoz ve Yazar, 2020; Witt ve ark., 2021).

Nadir hastaliklarla yasayan bireylerin ve
ailelerinin sosyal ve psikolojik sorunlar yasamasi
beraberin pek c¢ok sorunu getirmektedir. Aile
iligkilerinin bozulmasi, ciftlerin bosanmasi gibi
sorunlar bu siirecte ortaya c¢ikan sorunlardan
yalnizca birkagini olusturmaktadir. Bu ¢aligmada,
hastalik kaynakli ebeveynler arasinda sorunlar
yasandigi, aile iligkilerinin bozuldugu ve hatta
bosanmalarin yasandigi ortaya c¢ikmistir. Bu
sonuglar literatiirdeki c¢aligmalarla uyumludur
(Top ve Alemdar, 2015; Ding ve ark., 2017,
Bekiroglu ve  Gokgearslan  Cifci, 2017;
Arslantatar ve Atasi Topguoglu, 2021; Akgay,
2022; Zorlu, 2022).

Nadir hastaliklar s6z konusu olunca bilgi ihtiyact
daha fazla hissedilmektedir. Nadir hastaliklarin,
sik goriilen hastalara gore daha az goriilmesi ve
hasta sayisinin az olmasi nedeniyle nitelikli
bilgiye erisim sorunu yasanmaktadir. Yapilan bu
calismada hem hasta ve hasta yakinlarinin hem de
saglik  profesyonellerinin  bilgi  konusunda
desteklenmesi gerektigi ortaya c¢ikmistir. Bu
sonuglar literatiirdeki c¢aligmalarla uyumludur
(Litzkendorf ve ark., 2016; Strobel ve ark., 2022;
Akcay, 2022).

Internetin ve akilli telefonlarin yayginlasmasiyla
beraber sosyal medya kullanimi1 daha da artmaya
baglamistir. Sosyal medya araglari, giiniimiizde
etkili bir giindem olusturma araci olarak kabul
edilmektedir. Yapilan bu arastirmada, nadir
hastaliklar ekosisteminde yer alan paydaslarin,
hasta ve hasta yakinlarinin sorunlarimi dile
getirme, giindem olusturma ve karar vericileri
etkileme amaciyla sosyal medya kanallarini ¢ok
fazla kullanmay1 tercih ettikleri ortaya ¢ikmistir.
Bu sonuglar literatiirdeki ¢aligmalarla uyumludur
(Leigh ve ark., 2022; Sasse ve ark., 2022).

Nadir  hastaliklarda  yasanan en  biiyiik
korkulardan biri enfeksiyon riskidir. Bu risk
nedeniyle hem birey hem de aile sosyal ¢cevreden
izole olmaktadir. Bunun sonucunda bireylerin
egitim hayati ve ailenin sosyal hayati
etkilenmektedir. COVID - 19 pandemisi
nedeniyle pek ¢ok hasta i¢in risk oran1 daha da
artmigtir.  Bunun sonucunda da  saglik
hizmetlerine erisimde sorunlar yasanmustir.
Yapilan bu g¢aligmada, bireylerin, COVID — 19
doneminde saglik hizmetlerine ulasimda sorunlar
yasadigi, COVID — 19’un etkileri sona erse dahi
enfeksiyon riskinin devam etmesi nedeniyle
saglik kurulusundan hizmet almay1 tercih
etmedikleri ve bu nedenle bireyin saghigi igin
cesitli risklerin ortaya ciktigi anlasilmistir. Bu
sonucglar literatiirdeki calismalarla uyumludur
(Aktas, 2021). Ayrica, eylem planinda yer alan
ikinci ana baslik altinda belirlenen hastalarin
psikolojik sorunlarinin ortadan kaldirilmasi igin
uzaktan saglik hizmetlerin gelistirilmesi (2.2.6.
Hedef) hedefi ile yapilan bu calismada ortaya

¢ikan bulgular, gelistirilen senaryolar ve
stratejiler uyumludur.
Saglik profesyonellerinin  nadir hastaliklar

konusunda bilgi/farkindalik eksikliginin olmasi
ve saglik hizmetlerine ulasimda cesitli sorunlar
(randevu sorunu vb.) yasanmasi nedeniyle
bireyler ya 6zel saglik kurulusunu tercih etmek
zorunda kalmakta ya da sosyal medya iizerinden
saglik profesyonellerine ulagsmay1 denemektedir.
Bu c¢alismada, saglik  profesyonellerinin
farkindalik ve bilgi seviyesinin istenenin diizeyde
olmamas1 nedeniyle hastalara hizmet verirken
sorunlar yasandigi ortaya ¢ikmistir. Ayrica, saglik
hizmetlerine veya hekime erigsemeyen hasta ve
hasta yakinlarinin ise Instagram gibi gesitli sosyal
medya kanallarindan saglik profesyonellerine
ulasmaya c¢alistigi  ortaya ¢ikmustir. Bunun
sonucunda da hasta ile saglik profesyonelleri
arasinda resmi olmayan iletisim modelinin

BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi 2025;7(3)

772



BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi / BANU Journal of Health Science and Research e 7(3) @ 2025

kullanilmak zorunda kalindigi anlagilmaktadir.
Bu sonuglar literatiirdeki ¢alismalarla uyumludur
(Aktas, 2021).

STK’lar, ozellikle hasta savunuculuk dernegi
olarak da ifade edilen hasta dernekleri, nadir
hastalig1 olan bireyler ve aileleri i¢in adeta hayata
tutunmalarim1  saglayan en Onemli dayanak
olmaktadir. Yapilan bu ¢alismada, derneklerin,
arama motorlarinda yapilan arastirmalardan
sonraki ilk nokta oldugu, bilgi agigin1 kapattigi,
ihtiyaglara yonelik caligmalarin  yapildigi ve
moral/motivasyon kaynag1 oldugu
anlasilmaktadir. Bu  sonuglar literatiirdeki
calismalarla uyumludur (Rodriguez ve ark., 2022;
Akgay, 2022).

flaca erisim nadir hastalig1 olan bireylerin 6nemli
sorunlarindan  biri olmaktadir. Geri d6deme
kapsaminda olmayan ilaglar bulunmakla beraber
geri 6deme kapsaminda olan ilaglara erisiminde
de ciddi sekilde sorunlar yasandigi yapilan bu
calismada elde edilen bulgulardan biridir. Bazi
durumlarda ise hastalarin ilaca erisim i¢in dava
actift  anlagilmaktadir.  Ayrica, ilaglarin
bazilarimin TEB tarafindan teminin saglandig
ortaya c¢ikmistir. Bu sonuglar literatiirdeki
calismalarla uyumludur (Aksu, 2009).

Nadir hastaliklarla ilgili ortak goriislerden biri de
akraba evliginin toplum saglhigim olumsuz
etkiledigi diisiincesidir. Literatiirde yapilan
calismalarda, nadir hastalarin genetik kokenli
oldugu ve akraba evliliklerinin riski artirdig1 ifade
edilmektedir. Bu ¢alismada, aktorlerin biiyiik bir
cogunlugu akraba evliliklerinin Tiirkiye’deki
oranina atifta bulunmus ve bu oranin diigiirilmesi
gerektigini  ifade etmistir. Bu  sonuglar
literatlirdeki c¢aligmalarla uyumludur (Erdem ve
ark., 2013; Akgay, 2022).

Beslenme problemleri, goriinmez engellilik
kavraminin ortaya c¢ikmasindaki en Onemli
konulardan biridir. PKU, pulmoner hipertansiyon
ve sistinozis gibi bazi nadir hastaliklarda
engellilik durumu, bir dis gozle anlagilmayacak
kadar az olabilmektedir. Ancak bu hastaliklarin
temelinde beslenme sorunu yer almaktadir. Bu
calismada, nadir hastaligt olan bireylerin,
beslenme konusunda ve 6zel gidalara erisimde
sorunlar yasadigi ortaya ¢ikmistir. Bu sonuglar
literatlirdeki c¢alismalarla uyumludur (Top ve
Alemdar, 2015; Alptekin ve Cakiroglu, 2019;
Aktag ve ark., 2020; Akgay, 2022).

Sosyal medya, nadir hastaliklarda paydaslarin
seslerini duyurabilmeleri, kamu otoritesini ve

politika yapicilarn etkileyebilmesi yoniiyle dnemli
bir aractir. Yapilan bu calismada, nadir hastaligi
olan bireylerin, medya ve sosyal medyay1
kullanarak  seslerini  duyurmak  istedigi,
politikalar1 etkilemeye calistigi ve yasadiklar
sorunlara bu yolla ¢oziim aradiklar1 ortaya
cikmigtir. Bu sonuglar literatiirdeki ¢aligmalarla
uyumludur (Yildiz ve Yalgin, 2020; Adiller ve
Giireller, 2021).

Nadir hastaliklarda saglik hizmetlerine erigim
yaygin goriillen hastaliklara gore daha zor
olabilmektedir. Bunun temel nedenleri arasinda,
merkez sayisinin  az olmasi, merkezlerin
biiyiiksehirlerde yer almasi veya hastaliklarin
siirekli olarak gozlem/kontrol altinda olma
gerekliligi yer almaktadir. Bu durum nedeniyle
bireyler ve aile iiyeleri siirekli olarak bir ilden
baska bir ile gitmek zorunda kalmaktadir. Yapilan
bu c¢alismada, nadir hastaliklardan teshis almig
bireylerin ve ailelerinin saglik hizmetlerine erisim
icin farkl bir ile gidip gelmek zorunda kaldigi, bu
durumun aile ekonomisini etkiledigi ve bazi
durumlarda ailelerin saglik hizmeti almamay1
dahi tercih ettigi ortaya ¢ikmustir. Bu sonuglar
literatiirdeki caligmalarla uyumludur (Bekiroglu
ve Gokeearslan Cifci, 2017).

Nadir hastaligi olan bireylerin bazilar, saglik,
sosyal veya eckonomik kosullar nedeniyle
hareketsiz bir hayat yasamaktadir. Bu durum
bakim vermekle yiikiimlii anne ve diger aile
fertleri i¢in de gecerli olmaktadir. Saglik
gostergeleri/indikatdrleri incelendiginde Tiirkiye
obezite gostergelerinde {ist siralarda yer
almaktadir. Yapilan bu arastirmada, bireylerin ve
ailelerin hastalik kaynakli olarak sosyal bir yagam
elde edemedigi ortaya cikmustir. Bu sonuglar
literatiirdeki ¢aligmalarla uyumludur (Tandogan
ve Bilgin, 2022).

Arastirmanin Sinirhliklar

Bu arastirma kapsaminda elde edilen veriler ve

sonuglar, arastirmaya dahil edilen kilit
goriismecilerden ve politik aktdrlerden elde
edilmis olup, arastirma kapsaminda olan

hastaliklart ve arastirmanin yapildigi donemi
temsil etmektedir. Nadir hastaliklar konusunda
bilgi sahibi olan ve politik aktor niteligi tasiyan
aktorlere ulasimin zor olmasi nedeniyle ¢calismaya
hem politik aktdr niteligi olan aktorler hem de
aktor niteligi tasimayan kilit goriismeciler dahil
edilmistir. Katilimcilardan bazilarinin ¢evrimigci
veya telefon iizerinden goriismeyi kabul etmesi
nedeniyle de bazi goriismelerde yiiz yiize ve

BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi 2025;7(3)

773



BANU Saglik Bilimleri ve Arastirmalar1 Dergisi / BANU Journal of Health Science and Research e 7(3) @ 2025

derinlemesine firsatlarindan

yararlanilamamugtir.

gorisme

PHY, nitel analiz i¢in yol gosterici olsa da
(Toygar, 2017) kusursuz bir yontem degildir ve
cesitli kisithiliklart bulunmaktadir (Senel Tekin,
2010). Arastirmada, bazi noktalara (bracketing ve
iicgenleme stratejisi gibi) ait kisithliklarin
giderilmesi i¢in goriismeler miimkiin oldugunca
iki arastirmaciyla gerceklestirilmis, PHY’nin
sundugu kilavuz dogrultusunda veriler ayni
yapisal formatta toplanarak kisisel yorum ve
onyargilarin etkisi azaltilmis, analizler hem
PHY’de hem de saglik politikasinda uzmanlasmis
arastirmacilarin  katilimiyla gergeklestirilmistir.
Arastirmanin giivenilirligini artirmak i¢in pek ¢ok
farkli katilmciyla goriismeler gerceklestirilmis,
iki temel dokiiman olan meclis arastirma
komisyonu raporu ve ulusal eylem plani detaylica
incelenmistir.

SONUC

Bu c¢alismada, Tirkiye’de nadir hastaliklar
politikalarinin retrospektif ve prospektif olarak
analiz edilmesi amaglanmistir. Bu amag
kapsaminda Tiirkiye’de nadir hastaliklara yonelik
mevcut sorunlar1 belirlemek, politika aktdrlerinin
degerlendirmelerini  analiz ~ etmek,  olasi
senaryolar1 ortaya koymak ve ulusal eylem
planina  dahil edilebilecek  stratejilerin
gelistirilmesi  hedeflenmistir. Bu dogrultuda
politika aktorleri ve kilit goriigmecilerle yapilan
goriismelerden elde edilen bulgular temelinde
sonug olarak strateji dnerileri gelistirilmistir.

Onerilen ~ stratejiler su  sekildedir;  saghk
hizmetlerine erisim ve bakim kalitesinin
artirllmasi i¢in saglik hizmetlerine erigimin
kolaylastirilmasi, evde bakim ve rehabilitasyon
hizmetlerinin  iyilestirilmesi/yayginlastirilmas,
multidisipliner merkezlerin yayginlastirilmasi,
ilag ve medikal cihazlara/ekipmanlara erigimin
iyilestirilmesi, online saglik ve danigmanlik
hizmetlerine erisimin
kolaylastirilmasi/yayginlagtirilmasi

onerilmektedir. Toplumsal adaptasyon, sosyal ve
psikososyal destek i¢in psikolojik destek
programlarinin ve gruplarinin olusturulmast,
iletisim ve empati odakli  destekleyici
programlarin yayginlastirilmasi, sosyal
adaptasyon ve manevi destek ¢aligmalarinin
iyilestirilmesi, bireylerin ve ailelerin, ¢ocuk
gelisimciler, uzman psikologlar ve sosyal hizmet
uzmanlar1 gibi uzmanlar tarafindan
desteklenmesini  saglayacak  diizenlemelerin
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yapilmast ve hasta destek platformlarinin
yayginlagtiritlmasi tavsiye edilmektedir. Egitim,
bilin¢lendirme ve farkindalik calismalart i¢in
medya (geleneksel ve yeni) araciligiyla
farkindalik ve bilinglendirme c¢alismalarinin
yapilmasi, toplumun saglik okuryazarligini ve
nadir hastaliklar bilgi diizeyini artirmaya yonelik
cesitli ¢aligmalarin yapilmast Onerilmektedir.
Hukuki wve politik diizenlemeler igin nadir
hastalig1 olan bireylerin giinlilk yasamlarini ve
rapor silreclerini kapsayan yasal diizenlemelerin
yapilmasi, yurt dist ila¢g temini, organ bagist ve
ihale siireclerinde iyilestirmelerin yapilmasi,
yetim ilag yasasina yonelik calismalarin
hizlandirilmasi, SGK biinyesinde nadir hastaliklar
biriminin kurulmasi, bireylerin ve ailelerin
calisma hayatlarinda karsilastiklar1 sorunlarin
giderilmesine yonelik is giivencesi, esnek ¢alisma
modelleri ve hastalik izni gibi diizenlemelerin
hayata gegcirilmesi Onerilmektedir. Ekonomik
destek ve finansal diizenlemeler i¢in geri 6deme
sisteminin kapsaminin genisletilmesi, ila¢ ve
medikal cihazlar ile diger temel saglik iirlinlerine
(oksijen cihazi, nebulizatér vb.) erisimin
kolaylastirilmasi, saglik hizmeti ihtiyacinin
kargilanmas1 amaciyla yapilan seyahatler ve
gocler igin gesitli diizenlemelerin yapilmasi,
kamu ve STK’lara ait misafirhanelerde
konaklama imkani1 saglanmasi, siirekli cihaza
bagli yasayan bireylerin hanelerinde elektrik
tiketimi basta olmak {izere temel giderlere
yonelik ekonomik diizenlemelerin yapilmasi,
engelli yardimlar1 ve bakim destek 6deneklerinin
cesitli yontemlere (vaka veya hastalik bazli) gore
revize edilmesi tavsiye edilmektedir. Arastirma,
inovasyon ve teknolojik gelisim i¢in tani, tedavi
ve  rehabilitasyon  alanlarinda  yenilik¢i
arastirmalarin ~ ve  Ar-Ge  ¢alismalarinin
desteklenmesi, yerli ilag tiretimi ve tedavi
yontemlerinin ~ gelistirilmesi  i¢in  tesviklerin
artirlmasi, genetik hastaliklarmm  teshis ve
tedavisine yonelik arastirmalarin desteklenmesi
onerilmektedir. Cok paydasl isbirligi ve
koordinasyon ¢alismalar1 i¢in ise kamu, O&zel
sektor, TUniversiteler, akademik kuruluslar,
STK’lar ve yerel yonetimler arasinda ortak
caligmalarin yayginlastirilmasi, kurumlar arasi
koordinasyonun saglanmasi ve multidisipliner
calismalarin tesvik edilmesi, bireylerin ve
ailelerin sosyal hayata katilimini artirmak igin
yerel yonetimler, kamu kurumlar1 ve STK’lar
tarafindan sosyal adaptasyon programlarinin
diizenlenmesi onerilmektedir.

Onerilen bu stratejiler, arastirma bulgularinda
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ortaya cikarilan temel sorunlar dogrultusunda
sekillendirilmistir. Arastirma bulgulart,
Tiirkiye’de ilaca erisim konusunda son yillarda
kayda deger gelismeler saglanmasina ragmen,
yapisal bazi sorunlarin varligimmi siirdiirdiigiini
gostermektedir. Ozellikle tedarik siireclerinde
yasanan aksakliklar, hastalar agisindan geri
doniisii miimkiin olmayan saglik problemlerine,
kalic1 hasarlara ve hatta 6liimciil sonuglara yol
acabilmektedir. Bu nedenle, ilaca erisimin
giivence altina alimmasini saglayacak biitiinciil ve
stirdiiriilebilir politikalarin  hayata gecirilmesi
gereklidir.

Mevcut sistemdeki eksikliklerin en carpic
gostergelerinden biri, bazi hasta yakinlarinin,
vefat eden ya da tedaviye erisimi kesintiye
ugrayan bireylerden ilag¢ temin etme ¢abasidir. Bu
tiir trajik vakalarin Oniline gecebilmek igin, ilag
tedarik siire¢lerinin hizlandirilmasi, yerli iiretim
kapasitesinin artirilmasi ve Ar-Ge faaliyetlerine
yonelik devlet desteklerinin gliglendirilmesi kritik
bir gereklilik olarak 6ne ¢ikmaktadir. Bdylece,
giimriik prosediirleri, doviz kuru dalgalanmalari
ve diger digsal faktorlerden kaynaklanan tedarik
sorunlarinin ~ Oniine  gegilmesi  miimkiin
olabilecektir.

Aragtirma bulgulari, Tiirkiye’deki mevcut tarama
programlarinin genel olarak etkili isledigini ancak
kapsamlarinin genisletilmesi gerektigini ortaya
koymaktadir. Ozellikle yenidogan ve evlilik
Oncesi testlerin yayginlastirilmasi, daha fazla
bireyin erken teshis programlarina dahil
edilmesine olanak taniyacak, bdylece koruyucu
ve Onleyici saglik hizmetlerinin etkinligi
artirillacaktir. Bu g¢ercevede, yakin donemde
baslatilan SMA tarama programi, Onemli bir
ilerleme olarak degerlendirilebilir. Ancak, benzer
uygulamalarin  diger nadir hastaliklar1 da
kapsayacak sekilde genisletilmesi gerekmektedir.
Ote yandan, genetik gegisli hastaliklarm
yayilimini artiran akraba evlilikleri konusu, nadir
hastaliklarla miicadelede g6z ardi edilmemesi
gereken bir diger 6nemli konudur. Bu baglamda,
farkindalik artirict  egitim kampanyalart  ve
politika reformlari ile toplumda koklii bir biling
doniisiimiiniin saglanmasi gerekmektedir.

Bu c¢alisma, nadir hastaliklara iliskin temel
sorunlarin  ortaya konulmasi ve  strateji
Onerilerinin gelistirilmesi yoniiyle karar alicilar
icin 6nemli bir bilimsel dayanak sunmaktadir.
Bununla birlikte, gelecekte yapilacak
arastirmalarin =~ konuyu  daha  genis  bir
perspektiften ele almasi, daha kapsamli ve

kapsayici  sonuglara ulagilmasint  miimkiin
kilacaktir. Ozellikle, nadir hastaliklarin farkli
yonlerini analiz edebilmek i¢in daha fazla hasta,
hasta yakini ve sivil toplum kurulusu temsilcisinin
katilmiyla gerceklestirilecek ¢alismalar, mevcut
politika ve wuygulamalarin etkinligini daha
derinlemesine degerlendirme imkani sunacaktir.
Ayrica, Tirkiye’nin mevcut siyasi atmosferi
nedeniyle bu arastirmaya dahil edilemeyen siyasi
partilerin ilerleyen siirecte ¢aligmalara katilmasi,
politika yapicilarin yaklagimlarin1 daha ayrintili
bir cercevede inceleme firsati sunacaktir. Ote
yandan, nadir hastalik ekosisteminde yer alan bazi
paydaslarin arastirmaya katilim gdstermemesi,
gelecekteki calismalarda daha genis bir aktor
yelpazesinin siirece dahil edilmesi gerektigini
ortaya koymaktadir. Boylece, nadir hastaliklara
yonelik politika siiregleri ¢ok boyutlu bir bakig
acistyla degerlendirilebilecek ve gelistirilecek
¢Oziim Onerileri daha biitiinciil bir g¢ergevede
sekillendirilebilecektir.
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