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SUNUS

Nadir hastaliklar toplumda 2000°de birden az siklikla gértlen hastaliklari ifade etmektedir. Sikli§i az olmasina
ragmen toplumun %5-8'inin nadir hastaliklardan hirine sahip oldugu ve dlinya genelinde milyanlarca kisinin bu
hastaliklardan etkilendidi bilinmektedir. Ulkemizde de yaklagik 5-8,4 milyon kisinin bu hastaliklardan etkilendigi
tahmin edilmektedir.

Cogunlugu genetik kokenli olan bu hastaliklarda tanilarin zor olmasi, bu hastaliklar icin tedavi seceneklerinin ve
tedaviye erisimin kisitlihgi gibi nedenlerle yuksek olum ve sakatlik oranlari gézlenmektedir.

Ddnyadaki gelismelere paralel olarak tlkemizde de nadir hastaliklara yonelik; birinci basamak saglik hizmetleri,
tani, tedavi, rehabilitasyon ve arastirma basta olmak (izere pek cok alanda Saglik Bakanhgi tarafindan
calismalar baslatilmistir. Gelinen noktada mevcut hizmetlerin gelistiriimesi, daha iyi organizasyonu ve yeni
hizmetlerin planlanmasi amaciyla ulkemizin nadir hastaliklar ile ilgili ulusal saglk strateji belgesi ve eylem
planinin hazirlanmasi gerekliligi dogmustur.

Bu cercevede Sadjlik Bakanligimiz biinyesinde Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Dairesi
onculugunde ve ilgili tim paydaslarin katkisiyla hazirlanan “2023-2027 Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi
ve Eylem Plani” bu alanda atilacak adimlara énculiik edecektir. Kapsamli bir galismanin Grind olan bu yol
haritasi tum kamu kurumlarina, sivil toplum kuruluglarina ve vatandaslarimiza hitap eden kapsayici ve gok
boyutlu hedef ve faaliyetleri igermektedir.

Ondimuzdeki 5 yillik stirecte nadir hastaliklarin énlenmesi, tani, tedavi ve arastirma alanlar kapsaminda éncelikli
olarak yurutulecek calismalar, bu calismalarda saglanacak koordinasyon ve eylem planlarinin uygulanmasinin
takibi, bu dokiimanda belirtilen gcercevede tum birimlerimizce titizlikle yirttulecektir. Nadir Hastaliklar Saglhk
Strateji Belgesi ve Eylem Plan’'nda yer alan tim maddelerin hayata gecirilmesinin ve ilgili kurumlarmiz
tarafindan sorumluluklarinin layikiyla yerine getirilmesinin takipcisi olmayi stirdirecegiz.

Dr. Fahrettin KOCA
T.C. Saglik Bakani
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METODOLOJI

Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plani [2023-2027] hazirlanirken bes ana baglik, her bagligin
amaclar, amaglari somutlastiran 42 hedef ve hedeflere erisimi saglayacak 44 faaliyet tanimlanmistir.
Metnin sonunda belirlenen hedeflere yonelik 5 yil igerisinde yapiimasi planlanan faaliyetler tablolastinlarak
yil bazinda planlamalar yapilmistir. Stirec gostergeleri, hedefe yonelik tanimlanan faaliyetlerin takibi amaciyla
olusturulmustur. Tablolarda yil baglklari altinda ilgili faaliyetlere iliskin surec gostergeleri, cogu faaliyet igin
kimulatif degerler (faaliyet tamamlanma orani, yayinlanan kilavuz sayilari vb.] ve tekrarlanan faaliyetler icin
yillik degerler [yillik toplanti sayisi gibi] ile ifade edilmigtir.

Bu belgenin olusturulmasi strecinde ilk asamada, dunyadaki iyi uygulama ornekleri ve olusturulmus eylem
planlar, saha calisanlarinin gorugleri, sivil toplum kuruluslan ve sektor temsilcileri ile yapilan gorusmelerin
ciktilar, AB Komisyonu 2008/c 151/02 sayili Nadir Hastaliklara iligskin Faaliyetler Konusunda Konsey Tavsiye
Karari ve Avrupa Nadir Hastaliklar icin Ulusal Planlarin Gelistiriimesi Projesi [EUROPLAN] ve Ulusal Nadir Gortlen
Hastalik Planlarinin Gelistiriimesi icin tavsiye metinleri, gecmiste Saglik Bakanhgi bunyesinde bu dogrultuda
gercgeklestirilen calismalar, akademisyenler ve meslek érgutleri gibi kanunun tim paydaslari ile yapilan 200°e
yakin toplanti dikkate alinarak Yurattict Komite tarafindan ilk taslak metin olusturulmustur.
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ikinci asamada, olusturulmus ilk taslak metin hakkinda Saglik Bakanliginin ilgili birimlerinin, paydas kurumlarin,
universitelerin, sivil toplum kuruluglarninin ve sektor temsilcilerinin goraslerine basvurulmustur. Alinan geri
bildirimler neticesinde olusturulan revize metin, Saglik Bakanliginin ilgili birimlerince hukuki agidan gozden
gecirildikten sonra yuraticu komite, yayin koordinatorleri ve yayin kamisyonu tarafindan tekrar incelenerek
nihai haline getirilmistir.

Nadir Hastaliklar Saglk Strateji Belgesi ve Eylem Plani, bir yil gibi kisa vadede hayata gecirilmeye baglanacak
hedeflerin yani sira, 1-3 yillik donem icerisinde gerceklesmesi veya baslamasi éngortilen orta vadeli hedefleri
ve suresi 5 yila yayillan uzun vadeli hedefleri kapsamaktadir. 2023-2027 doéneminde saglik alaninda nadir
hastaliklar konusunda yapilacaklara rehberlik edecek eylem planinin, ulusal veya uluslararasi gelismeler
Isiginda her bes yilda bir gtincellenmesi planlanmistir.

Gecmis iyi“UyguIama Saha Sivil Toplum Sektor Avrupa Birligi
Taslaklar Ornekleri Gorigleri Kuruluslan Temsilcileri [l Tavsive ve Direktifleri

Yiritici
Komite

Taslak
Metin

Saghk Paydas
Bakanligi Kurumlar

Sivil Toplum Sektor

Universiteler Kuruluslan Temsilcileri

Revize
Metin

1

Hukuki
Revizyon

Yiratici
Komite

1

Nihai
Metin

Sekil 1: Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plani Calisma Metodolojisi
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GiRiS

Nadir hastaliklar, sikhidr 1:2000'den daha az olan hastaliklari ifade etmektedir. Siniflandirma yéntemine
gore farkliik gostermekle birlikte literattirde yaklasik 8000 farkli nadir hastalik tanimlanmistir. Bilimsel
literattre gore toplumun %5-8'inin nadir hastaliklara sahip oldugu ve dtinya genelinde 473 milyon kisinin bu
hastaliklardan etkilendigi tahmin edilmektedir. Ulkemizde ise yaklasik 5-6,4 milyon kisinin bu hastaliklardan

etkilendigi ongortlmekte ve akraba evliliklerinin daha yogun oldugu balgelerimizde hastalik sikliklarinin daha
yuksek oldugu dusunulmektedir.

Nadir hastaliklarin yaklasik ylzde %80'inin genetik kékenli olmasi sebebiyle diinyadaki eylem planlari genellikle
genetik kokenli nadir hastaliklara odaklanmistir. Ulkemizde 2020 yilinda 1000°de 10,6 olarak bildirilen perinatal
6lim oraninin bir bolimand, genetik hastaliklarin ve konjenital malformasyonlarin olusturdugu tahmin
edilmektedir. 2005 yili Avrupa Nadir Hastaliklar Konferansi raporunda 323 nadir hastaligin yasam beklentisi
incelenmis, hastaliklarin %25,7’sinin 5 yasindan 6nce potansiyel olarak élimcul oldugu, %36,8'inin normalden
dahakisa biryasam beklentisine sahip oldugu ve %37,5'inde ise normal yagsam suresinin beklendidi bildirilmistir.

Dunyada bu hastaliklarin tanilarinin zor olmasi, yetismis uzman hekim ile tani ve tedavi merkezlerinin sayilarinin
yetersizligi, bu hastaliklarigin tedavi segeneklerinin ve tedaviye erisimin kisitliligi gibi nedenlerle yuksek mortalite
ve morbidite gézlenmektedir. Bu durum Diinya Saglik Orgutd ve Avrupa Birligji ile pek cok uluslararasi kurulusu
ve ulusal saglik otaritelerini kapsamli stratejiler belirlemeye zarlamistir. Bunun sonucunda basta Avrupa tlkeleri
ve Amerika Birlesik Devletleri olmak uzere pek gok ulkede uzman saglik personelinin yetistirilmesine yonelik
cabalar artmig; tani, tedavi ve arastirma merkezleri kurulmaya baglanmistir. Benzer sekilde epidemiyolojik
calismalar icin veri tabanlar olusturulmus, 6zellikle yeni tedavilerin gelistirilebilmesine yénelik arastirmalar
icin ayr finansman saglanmaya baglanmus, riskli gruplarin taranmasi ve genigletilmis yenidogan taramalari
yayginlastinimis ve yetim ilag Uretimi tesvik edilmeye calisilmistir. Avrupa Birligi Ulkeleri basta olmak Uzere
gelismis ekonomilere sahip ulkelerde tim bu amaclara yonelik yasal duzenlemeler hizla hayata gecirilmektedir.

Danyadaki gelismelere paralel olarak tulkemizde de nadir hastaliklara yonelik; birinci basamak saglik hizmetleri,
tani, tedavi, rehabilitasyon ve arastirma basta olmak Uizere pek cok alanda Saglik Bakanhgi tarafindan
calismalar baglatiimistir. Gelinen noktada mevcut hizmetlerin gelistirilmesi, daha iyi organizasyonu ve yeni
hizmetlerin planlanmasi amaciyla tlkemizin nadir hastaliklar ile ilgili ulusal saglik strateji belgesinin ve eylem
planinin hazirlanmasi gerekliligi dogmustur. Nadir hastaliklar saglk strateji belgesinin ve eylem planinin
olusturulmasi ile bu hastaliklarin toplumdaki sikliklarinin belirlenmesi, nadir hastaliga sahip kisilerin saglik
hizmetlerine erisiminin kolaylastiriimasi, yasam kalitelerinin iyilestirilmesi, nadir hastaliklarin erken teshis
ve tedavi olanaklarinin gelistiriimesi, hastalik gortlme sikiginin azaltimasina yonelik mudahalelerin ortaya
konmasi, nadir hastaliklar ile ilgili bilimsel aragstirmalarin desteklenmesi ve arastirmalarin ciktilarinin nadir
hastaliklar ile micadelede birer araca donustirulmesi amaclanmistir,

Ddnyadaki nadir hastaliklar eylem planlarinda oldugu gibi tlkemizde de saglk hizmetlerinin dinamik olmasi
nedeniyle eylem planlaninin belirli araliklarla gtincellenmesi esastir.
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BiLGI DUZEYIiNIN ARTIRILMASI

Tum diinyada oldugu gibi tlkemizde de saglik meslek mensuplar, hastaliklarin nadir olmasi sebebiyle hastalarin
ihtiyaclarina cevap verecek yeterli bilgiye sahip olmayabilir. Saglik profesyonellerinin egitimi, iyi uygulamalarin
gelistirilmesi ve paylasimi nadir hastaliklar alaninda yuksek éncelige sahiptir. Bahsedilen farkindalik ve hilgi
donanimi; zamaninda, dogru tani, kaliteli tedavi ve bakim icin ana belirleyicilerdendir. Bu amacla 6zellikle
hastalarin birinci basamakta bagvurdugu pratisyen hekim, aile hekimi ve ilgili ana dal uzmanlari basta olmak
Uzere saglk profesyonellerinin hastanin sahip oldugu tedavi segenekleri ve yontemleri konularinda guvenilir
bilgiye erisiminin saglanmasi ve egitim ihtiyaclarinin karsilanmasi gereklidir.

1‘ FARKINDALIGIN VE

Ailelerin yeterli farkindali§inin clmamasi ve bilgi eksiklikleri hastalik stirecinin yonetilmesi konusunda sorunlar
olusturmaktadir. Nadir hastaligi bulunan kisiler ve aileleri hastaliklarin etkileri, seyri ve nasil bir yol izlemeleri
gerektigi kanusunda nitelikli hilgiye ihtiyag duymaktadirlar. Ayrica toplumda genel farkindalik ve hilgi eksikligi
de bulunmaktadir.

1.1. Amag

Hastalarin, hasta yakinlarinin, saglik meslek mensuplarinin nadir hastaliklar hakkinda bilgi seviyesinin
yukseltiimesi.

1.2. Hedefler ve Faaliyetler

1.2.1. Hedef: Saglik alanindaki tum lisans ve lisans UstU programlarin (fakulteler, ytuksekokullar, enstittler
gibi] egitim mufredatina destek amacli nadir hastaliklarla ilgili hizmetlere yonelik egitim iceriklerinin artirimasi.

1.2.1.1. Faaliyet:
A] Nadir Hastaliklar Egitim Komisyonunun kurulmasi,

B] Komisyonca ulkemizde en sik gorulen nadir hastaliklar, bu hastaliklara sahip kisilerin yonlendiriimesi,
mevcut tedaviler ve nadir hastaliklar hakkindaki bilgiye erisim kanallar gibi basliklari kapsayan egitim
icerigi 6nerisi hazirlanmasi,

C) Olusturulacak egitim icerigi dnerisinin yuksek 6grenim kurumu araciligiyla ilgili birimlere ulastinimasi,
C) Bu icerigin hedef kitleye erisiminin yayginlastirimasina yonelik calismalar yapilmasi.

1.2.2. Hedef: Hekimlere nadir hastaliklar konusunda hedefe yonelik egitimlerin diizenlenmesi.

1.2.2.1. Faaliyet:

A] Bilim kurulu tarafindan hazirlanan 1.2.1.1'de tanimli igerigin aile hekimleri, pediatri ve dahiliye basta
olmak tzere ilgili ana dal hekimlerine yonelik olarak bir uzaktan egitim moduld haline getirilmesi.

B] Hazirlanan gevrimdisi editimlerin hedef kitleye ulastinimasinin saglanmasi.

1.2.3. Hedef: Nadir hastaliklar hakkinda kanita dayali klinik uygulama ve hasta rehberlerinin gelistirilmesi
ve doktimanlara erisimin saglanmasi.
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1.2.3.1. Faaliyet:

A] En sik gorulen nadir hastaliklarin tespit edilmesi amaciyla mevcut kayit sistemlerinden verilerin alinmasi
ve islenmesi,

B] Sik gorulen, erken tedavi veya onlem ile ileri derecede iyilesme saglanabilen nadir hastaliklarin
belirlenmesi ve bunlarla ilgili bilimsel komisyonlarin kurulmasi,

C) Bu hastaliklarla ilgili ulusal standart tani ve tedavi kilavuzlari ile hasta rehberlerinin olusturulmasi.

1.2.4. Hedef: Profesyonellere, hasta ve hasta yakinlarina yonelik bir web sitesi diizenlenmesi ve yonlendirici

bilgi saglanmasi. (Hastalik tanitimi, tani merkezleri, danigsmanlik olanaklari, tedavi olanaklari vh.]

1.2.4.1. Faaliyet:
A] Orphanet Tarkiye hekim ve hasta hilgi sayfalarinin tamamlanmasi,

B] Bu sayfalarin aile hekimleri, ilgili brans hekimleri ile tani ve takip strecinde yer alan saglik personeline
tanitilmasi,

C) Hekimlerin sistemi kullaniminin takibi.
1.2.5. Hedef: Hastalarin ve yakinlarinin glivenilir ve dogru bilgiye erisimlerinin saglanmasi.
1.2.5.1. Faaliyet:

A] Orphanet Turkiye ile ilgili farkindaligin artinlmasi icin konunun paydaslarina duyurulmasi ve paydaslar
(saglik otoriteleri, meslek orgutleri, hasta dernekleri ve nadir hastaliklar alaninda ¢alisan endustri] ile is
birligi icerisinde, ilgili hastalarin Orphanet Turkiye sayfasina erisimi konusunda hasta ve STK toplantilari
dizenlenmesi,

B] Orphanet Turkiye kullaniminin takibi.

1.2.6. Hedef: Evlilik oncesi tasilyici taramalar hakkinda farkindaligin artinlmasi.

1.2.6.1. Faaliyet:

A] Evlilik 6ncesi taslyici taramalar hakkinda ilgili bilim kurulunca brogurlerin hazirlanmasi,

B] Bu brosurlerin birinci basamak saglik kuruluglarinda ve evlilik 6necesi sureclerde yer alan resmi kurum
ve kuruluglarda dagitiminin saglanmasi,

C) Gorsel-isitsel medya alaninda yayinlatimak tzere Radyo ve Televizyon Ust Kurulu tarafindan tavsiye
edilen, kamu hizmeti duyurusu niteliginde olan ve yayinlanacak kamu spotlar ile belgesel veya gorsel
icerik hazirlanmasi.

1.2.7. Hedef: Medya kuruluglarinin nadir hastaliklar konusunda farkindaliginin artirilmasi.

1.2.7.1. Faaliyet: Medya kuruluslarinin nadir hastaliklar konusunda bilincli ve etik ilkelere bagh haber

yapmasina yardimei olmak icin medya mensuplari ile duizenli (alti ayda bir] toplantilar yapiimasi.

16



2023-2027

2 ‘ HASTA VE YAKINLARININ DESTEKLENMESI VE
YASAM KALITELERININ ARTIRILMASI

Nadir hastaliga sahip kisiler ve yakinlari hastalik strecinde pek gcok problemle karsilasmaktadir. Hastaligin
dogasindan kaynaklanan zorluklara ek olarak, psikolgjik, sosyal ve ekonomik problemlerin agiimasinda hasta
ve yakinlarinin desteklenmesi 6nem arz etmektedir. Bu nedenle nadir hastalia sahip kisilerin ve yakinlarinin
tani, tedavi ve saglik hizmeti aiminda yasadiklari zarluklarin asiimasina iliskin streclere dahil edilmesi oldukca
onemlidir. Hasta organizasyonlari (sivil toplum kuruluglar), hastalarin ve yakinlarinin kendilerini izole edilmis
hissetmemelerini saglamakta; kendi organizasyonlari icerisinde doktorlara, hemsirelere ve avukatlara yer
vererek profesyonel tavsiye ve destek saglanmasinda araci olahilmektedir.

2.1. Amag

Nadir hastaliga sahip kisilerin ve yakinlarinin psikolojik, sosyal ve ekonomik problemlerinin asilmasi icin uygun
sekilde yonlendirilmesi ve destek saglanmasi.

2.2. Hedefler ve Faaliyetler

2.2.1. Hedef: Nadir hastaliga sahip kisilerin ve yakinlarinin tani, tedavi ve saglik hizmeti aliminda yasadiklari
zorluklara iliskin dogrudan tecribelerinin degerlendiriimesi.

2.2.1.1. Faaliyet: Konunun taraflarinin da gorusleri alinarak, anket, yari yapilandiniimig gérisme formu,
yapilandinimamis goriisme formu, dogrudan g6zlem gibi bilgi edinme araclarinin kullanimi yoluyla, hastalarin
tecribelerinin ve yasadiklari zorluklarin dederlendiriimesi ve gelistiriimesi gereken saglk hizmetlerinin
tespitinde bu verinin kullaniimasi.

A] Bilgi edinme araclarinin gelistirilmesi,

B] Hasta organizasyonlari ve meslek orgutleri ile is birligi yapilarak bilgi edinme araclarinin dagitiminin
saglanmasi,

C) Veri analizi ve raporlama,
G) Cézum olanaklarinin dederlendirilmesi.

2.2.2. Hedef: Hasta organizasyonlar (sivil toplum kuruluslan] ile koordinasyon igerisinde sorunlarin tespiti
ve gcozumunde is birligi yapiimasi.

2.2.2.1. Faaliyet: Hasta dernekleri ve meslek orgutleriile rutin toplantilarin (ayda dort defa] yapilmasi.

2.2.3. Hedef: Hastalar, hasta yakinlan ve saglk profesyonelleri arasindaki iletisimin guclendirilmesi;
hastalarin ve yakinlarinin destek gruplarina erisimlerinin saglanmasi; korunma, tedavi secenekleri ve hastaliklar
ile ilgili bilimsel arastirmalar konularinda bilgi sahibi olmalarinin temin edilmesi.

2.2.3.1. Faaliyet: Hasta dernekleri, meslek orgutleri ve Saglik Bakanligi temsilcilerinin katilacagr her
seferde hir hastalik grubunun ele alindigi toplantilarin (iki ayda bir] dizenlenmesi.
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2.2.4. Hedef: Hastalarin tedavi stirecinde erigebilecekleri kamusal kaynaklara ve sosyal hizmetlere iligkin

bilgilendirici ve yonlendirici belge ve cevrim ici bilgi kaynaklarinin gelistirilmesi.

2.2.4.1. Faaliyet: Saglik ve sosyal hizmetlere iliskin hizmet saglayicilarinin bilgi dtzeylerinin artirimasi.

A] Nadir Hastaliklar Egitim Komisyonu tarafindan standart egitimler olusturularak, saglk kuruluslari
ve alanda calisan sosyal calismacilara uzaktan egitim yoluyla nadir hastaliklar, sik karsilagilan nadir
hastaliklarin seyri, bunlarin psikososyal etkileri ve hastalarin erisebilecekleri kamusal kaynaklar ve sosyal
hizmetlere iligkin uzaktan egitim programi hazirlanmasi,

B] Egitimin saha calisanlarina ulastiriimasi,
C) Destek alan hasta sayisinin artirilmasi.

2.2.5. Hedef: Hastaliklarin beraberinde getirdigi stres, korku, sucluluk, yalnizlik gibi olumsuz duygular

ve sosyal izolasyon gibi zorlanmalarla bas etmelerine yonelik psikolojik destek, sosyal destek ve danigma
hizmetlerinin saglanmasi ve kendi kendine yardim gruplarinin gelistiriimesi.

2.2.5.1. Faaliyet: Hastalarin ruh saghgr hizmetlerinden etkin faydalanmasinin saglanmasi.

A] Nadir hastaliklara sahip hasta ve yakinlarinda gortilebilecek ruh saghgi sorunlar, bas etme becerilerive
ruh saghgr hizmetlerinden faydalanma konulariniicerecek egitimlerin ve grup calismalarinin hazirlanmasi,

B] Bu egitimlerin hasta organizasyonlari ve meslek 6rgutleriyle is birligi halinde ailelere ulastinimasi.

2.2.6. Hedef: Hastalarin ve yakinlarinin, hastaligin beraberinde getirdigi ruhsal sorunlarla bas etmelerine

yonelik uzaktan psikolojik destek, sosyal destek ve danisma hizmetlerinin gelistiriimesi.
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2.2.6.1. Faaliyet: Psikososyal destek amacli uzaktan saglik hizmeti mabil uygulamasi olusturulmasi.
A] Teknik altyapinin olusturulmasi,

B] Personel istihdam ve donaniminin saglanmasi,

C) Pilot uygulamalarin yapilmasi,

C) Hizmetin yayginlastinimasi.
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3 ‘ NADIR HASTALIKLARIN TANISI
VE ONLENMESI

3.1. Tanida Birinci Basamak Saglik Kurumlarinda Galigan Saglik Personelinin Rolii

Nadir hastaliklara tani konulmasindaki gecikmeler zamaninda etkin tedavi firsatinin kagiriimasina yol
agmaktadir. Bazi durumlarda hastalarin semptomlari belirgin olmasina ragmen esas taninin konulmasi
gecikebilmektedir. Pek cok durumda nadir bir hastaligin tanisinin konulmasi, bu konuda uzmanlasmis
olan doktora ve hastalifa 6zgu laboratuvar testinin yapiilmasina baghdir. Tip egitimi, mufredat olarak
nadir hastaliklariicerse de nadir hastaliGa sahip kisilerle ilk defa karsilasan 6zellikle birinci basamak saglk
kurumlarindaki hekimlerin buttn nadir hastaliklara dogru taniyi tek basina koymasi mumkuan degildir. Bu
nedenle nadir hastalik stphesi olustugunda, hastalarin zamaninda ve dogru bir sekilde ilgili brang hekimine
veya alaninda uzman saglik kurumlarina yonlendirilimesi (sevk] oldukg¢a énemlidir.

3.1.1. Amag
Birinci basamak saglik kurumlarina bagvuran hastalarin erken donemde tanisal sureclerinin baslatiimasi.
3.1.2. Hedef ve Faaliyetler

3.1.2.1. Hedef: Birinci basamak saglk kurumlarinda galisan hekimlerin, gerek goruldigu durumlarda
hastayi dogru bir sekilde ilgili brans hekimine veya alaninda uzman saglk kurumlarina yonlendirebilmesi icin
gerekli bilgi ve beceriye sahip olmalarinin saglanmasi.

3.1.2.1.1. Faaliyet:

A] Nadir hastaliklar ile ilgili hekim envanteri olusturulmasi,

B] Hastalari alaninda uzman hekime yonlendirecek altyapinin olusturulmasi,
C] Altyapinin Orphanet Turkiye'ye entegre edilmesi,

C) Aile hekimlerinin bu bilgi altyapisina erisiminin ve kullanimlarinin saglanmasi.

3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi

Nadir hastaliklarin bir kismi yenidogan déneminde bulgu vermekte olup, genetik sebeplerle veya gebelik
surecindeki maruziyetlere bagli olarak ortaya cikmaktadir. Erken teshis ve bunun bir sonucu olan erken tedavinin
uygulanmasi, dogumsal hastaliklarin komplikasyonlarinin énlenmesinde 8nemli bir yere sahiptir. Ulkemizde
Yenidogan Tarama Programi kapsaminda, fenilketoniri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi, kistik
fibrozis ve konjenital adrenal hiperplazi hastaliklar agisindan yenidogan bebeklerin taramasi yapiimaktadir.
2022 yili itibari ile de program paneline spinal muskuler atrofi ([SMA] hastalii eklenmistir.

3.2.1. Amacg

Yenidogan tarama programinin bilimsel kanitlara dayali olarak genisletiimesi, mevcut tarama
programlarinda pozitif saptanan bebeklerin ailelerine sonug bildirim stresinin kisaltiimasi.
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3.2.2. Hedef ve Faaliyetler
3.2.2.1. Hedef: Tarama programlarinin genigletiimesi ve surdurulmesi.
3.2.2.1.1. Faaliyet:

A] Tarama programlarinin genigletilmesi ve strdurdlmesi calismalari icin Saglik Bakanhginin ilgili birimleri
olan Halk Sagligi Genel Miidurlugi, TUSEB, Saglik Hizmetleri Genel Mudiirl(iti ve Kamu Hastaneleri Genel
Maduarlaganan ilgili daire bagkanlarindan olusan bir yardtdct komitenin kurulmasi,

B) Yuruticu komite tarafindan belirlenecek alaninda uzman hilim insanlarindan olusturulan “Nadir
Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu” tarafindan, bilimsel kanitlarin, pilot galismalarin, ekonomik giktilarin
degerlendirilerek, yenidogan tarama programina dahil edilmeye aday hastaliklar icin mevcut kanitlarin;
hastalik, tani testi, tedavi secenekleri, tarama programlarinin etkinligi ve kabul edilebilirligi yontnden
incelenmesi; tarama programlarinin fayda ve maliyet etkinlik acisindan degerlendirilmesi ve taranacak
hastaliklarin belirlenmesi igin kanita dayali karar algoritmasi olusturulmasi,

C) ilgili komite ve bilim kurulunun diizenli araliklarla (alti ayda bir] mevcut tarama programlarini
olusturulan algoritma dogrultusunda degerlendirmesi ve program kapsami diginda yer alan hastaliklar
icin uygulanabilecek tarama programlar hakkinda kanitlari inceleyerek 6nerilerde bulunmasi,

C) Gerek gorulen durumlarda eklenmesi planlanan testler icin pilot calismalar yapilmasi.

3.2.2.2. Hedef: Yenidogan tarama programinin genigletilmesi amaciyla, Tipta Uzmanlik Egitimi Cekirdek
Muifredati kapsaminda girisimsel yetkinligi bulunan ilgili uzman hekimlerin ve laboratuvar personelinin bilgi ve
becerilerinin artinimasi.

3.2.2.2.1. Faaliyet:

A] Yurumekte olan tarama calismalarindan birinci derecede sorumlu olan Tipta Uzmanlik Egitim Cekirdek
Mifredati kapsaminda girisimsel yetkinligi bulunan ilgili uzman hekimlerin ve laboratuvar personelinin
egitimlerinin uyumlu olmasi icin standart egitimler olusturulmasi,

B] Bu egitimlerden ilgili uzman hekim ve laboratuvar personelinin yararlanmasinin saglanmasi.
3.2.2.3. Hedef: Tarama testlerinde stiphe olusan hastalarin tani, tedavi ve takip sureclerinin iyilestirilmesi.

3.2.2.3.1.Faaliyet: Tani, tedavi ve takipte yer alacak ana dal, yan dal uzmanlari ve donanimli yardimci
saglik personeli sayisinin artirilmasi ve Ulke genelinde ihtiyaca gore yayginliginin saglanmasi.

A) llgili saglk personeli ile ilgili mevecut durum tespiti ve projeksiyonlarin yapilmas,
B]) Uygun dagilimin saglanmasi igin planlamanin yapilmasi,
C) Saglik personeli sayisi ve dagiiminin mevcut projeksiyona gore artisinin takibi.

3.2.2.3.2. Faaliyet: Takip ve tedavi hizmetlerinin kalitesi ve ulasilabilirligini artirmak izere ihtiyag duyulan
alanlarda uzaktan saglik hizmetleri vasitasiyla ilgili uzmanlara erisimin saglanmasi amaciyla gerekli altyapinin
olusturulmasi.
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A] Her ilde ilgili ana dal uzman hekimleri ve Saglik Bakanhdr teskilati koordinatérlerinden olusan sorumiu
ekipler olusturularak tarama sonrasi sureclerin takibinin saglanmasi,

B] Her hastalik icin uzaktan saglik hizmeti takip sistemi kurgulanmasi ve sistemde yer alacak pediatri
uzmani, pediatri hemsgiresi, halk sagli§ hemsiresi, ilgili ana dal uzmani, yan dal uzmani ve koordinatér
egitimlerinin saglanmasi,

C) Pilot uygulamanin yapiimasi,
C) Ulke geneline yayginlastiriimast.

3.2.2.4. Hedef: Yenidogan taramasi icin 6rnek alinmasi ile pozitif cikan bebeklerin ailelerine hildiriminin
yapilmasi arasinda gecen azami geri donus suresinin en aza indirilmesi.

3.2.2.4.1. Faaliyet:

A] Mevcut surenin belirlenmesi,

B] Hiz kisitlayici etkenlerin tespiti,

C) Hedef surenin tayini,

C) Onlemlerin alinmasi,

D] Sonucun yillik raparlanmasi.

3.2.2.5. Hedef: Yerli tan kitlerinin gelistiriimesi.

3.2.2.5.1. Faaliyet:

A] Mevcut durumun ve hedef kitlerin tespit edilmesi,

B] Yerli tani kiti gelistiriimesi amaciyla proje desteklerinin saglanmasi,
C) Projelerin trdne dondstaralmesinde danismanlik hizmetlerinin veriimesi,

) Kitlerin kullanima sunulmasi.

3.3. Taglyici Taramasi

Anne ve babanin nadir bir genetik hastaligin tasiyicisi oldugunun bilinmedigi durumlarda, cocugun her iki
ebeveyinden ilgili genleri almasi sonucu resesif kalitilan nadir hastaliklar ortaya cikmaktadir. Tagiyici taramasi,
belirli bir kalitsal bozuklugun tasliyicisi olma riskinin yuksek oldugu bilinen kisilerin test edilmesini igerir. Ancak
toplumda siklikla rastlanan hastaliklar icin tarama uygulamasi yapilahilmektedir. Ulkemizde bu amacla evlilik
Bncesinde ciftlere talasemi taramasi yapiimaktadir. Ozellikle resesif kalitilan hastaliklar icin yapilan tasiyici
taramasinin, iligkili genleri tagima sikhiginin yuksek oldugu bilinen gruplarda uygulanmasi onerilmektedir.
(Ornegin: Askenaz Yahudileri; Tay Sachs hastaligi] Ulkemizde de tasiyicilik oranlarinin yiiksek olmasi sebehiyle
2021 Aralik ayi itibari ile evlilik dncesi tum ciftlere SMA tasiyici taramasi yapiimaktadir.
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3.3.1. Amag

Nadir genetik hastaliklarin tasiyicisi olma riski yiksek bireylerin ve toplumda prevelansi yuksek olan
genetik nadir hastaliklar ile iligkili genlerin tasiyici taramasinin yapiimasi.

3.3.2. Hedef ve Faaliyetler

3.3.2.1. Hedef: Pilot calismalar ile toplumumuzda bulunan nadir genetik hastaliklar ile iligkili genlerin
prevelansinin saptanmasi.

3.3.2.1.1.Faaliyet:

A) Nadir Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu tarafindan prevelans calismasi yapilmasi gereken
hastaliklarin belirlenmesi ve galisma planinin yapiimasi,

B] Maddi altyapinin saglanmasi,
C) Calismanin tamamlanarak sonuclarin ilgili kurumlar ile paylasiimasi.

3.3.2.2. Hedef: Nadir Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu tarafindan gerekli gorulen hastaliklarin tasiyici
tarama programi kapsamina alinarak uygun yontemler ile taranmasi.

3.3.2.2.1. Faaliyet:

AJNadirHastaliklar TaramaBilimKomisyonutarafindantasiyicitaramasina 6zgt kararvermealgoritmasinin
olusturulmasi [hastalik ile iligkili genlerin sikligi, hastaligin ciddiyeti, bilimsel kanitlar, ekonomik ciktilar,
tedavi secenekleri, planlanan tarama programinin etkinligi ve kabul edilebilirliginin degerlendirilmesi],

B] Olusturulan algoritma esas alinarak verilen kararlarin ilgili kurumlar ile paylagiimasi.

3.3.2.3. Hedef: ihtiyac duyulan [riskli evlilik vb.) durumlar icin genetik danismanlik hizmetinin
yayginlastiriimasi ve kalitesinin artinlmasi.

3.3.2.3.1. Faaliyet:
A] Genetik danismanlik egitim programlarinin olusturulmasi,
B] Genetik danismanlik standart kilavuzlarinin olusturulmasi.

3.3.2.4. Hedef: Preimplantasyon genetik tani [PGT] hizmetlerinin etkin sunulabilmesi icin mevcut
uzmanlarin bilgi ve becerilerinin gelistirilmesi.

3.3.2.4.1. Faaliyet:

A] Kamuda gorev yapan tibbi genetik ve cocuk genetik hastaliklari uzmanlar icin meslek ici egitim
programlarinin dizenlenmesi,

B] Her saglik hizmet Ust bolgesinde PGT uygulayabilecek tibbi genetik veya gcocuk genetik hastaliklari
uzmanlarinin bulunmasinin temini ve bu uzmanlar icin gerekli altyapi olanaklarinin saglanmasi.
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3.4. Kademeli Testler

Kademeli test, genetik bir hastalik icin risk altindaki akrabalarin test edilmesini icerir. Etkili kullanildiginda
morbidite ve mortaliteyi azaltabilmektedir.

3.4.1. Amag

Kalritsal ve ¢lume yol acabilecek hastaligi tespit edilen bireylerin ilgili geni tasiyan akrabalarinin tespiti ve
bu bireyler icin koruyucu énlemlerin alinmasi.

3.4.2. Hedef ve Faaliyetler

3.4.2.1. Hedef: Kalitsal, sakatlik ve dlume yol acabilecek hastalig tespit edilen bireylerin [6rnegin Uzun
QT Sendromu gibi] akrabalarinin ilgili genetik hastalik yonunden taranmasi, iliskili genetik hastaligin tespit
edildigi bireyler icin gerekli koruyucu veya tedavi edici 8nlemlerin alinmasi. [Ornegjin ilag, implante edilebilir
defibrilatorler vb.)

3.4.2.1.1. Faaliyet:
A] Tanima uygun tanilarin Nadir Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu tarafindan belirlenmesi,
B] Belirlenen tanilara sahip bireylerin ve aile bireylerinin tespiti (aile taramasi, aile soy agacinin gikartilmasi),

C) Tespit edilen bireylerin aile hekimlerine bildirim yollanarak, bu hastalarin nitelikli ve stirekli takiplerinin
saglanmasi,

C) ilgili bireylere sorumlu aile hekimi tarafindan ulasilarak, hastalara genetik danismanlik hizmetinin
sunulmasi ve uygun merkezlere yonlendirilmesi,

D] Yillik ulasilan hasta sayilarina dair rapor hazirlanmasi.

3.5. Gebelik Oncesi ve Dogum Oncesi Bakim
Gebelik 6ncesi ve dogum éncesi bakim ile bazi konjenital hastaliklar énlenebilmektedir.
3.5.1. Amag

Gebelik dncesi ve dogum 6ncesi bakim yetersizligi ve cesitli patojenlere maruziyetten kaynaklanan
konjenital hastaliklarin 6nlenmesi.

3.5.2. Hedef ve Faaliyetler

3.5.2.1. Hedef: Anneye, potansiyel risklerin anlatilarak, hamilelik 6ncesi ve hamilelik boyunca zararli
(rGinlere ve patojenlere maruziyetinin énlenmesi, bu amacla gerekli gérilen énlemlerin alinmasi. [Ornegin
gebelik dncesi kizamikeik agis), folik asit destedi, cevre duzenlenmesi.)
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3.5.2.1.1. Faaliyet:
A] Hedeflenecek fetal geligim risk faktorlerinin belirlenmesi,
B] Hedef risk faktorleri ile ilgili bilgi kaynaklarinin olusturulmasi,

C) Gebelikte nadir hastaliklar igin fetal gelisim risk faktarlerinin evlilik 6ncesi tarama kapsaminda birinci
basamakta kayit altina alinan her cifte hildirilmesi.

3.6. Riskli Popiilasyon Taramasi

Nadir hastaliklarin buytk bélimunde hastaliga 6zgu semptomlar gézlemlenmektedir. Bu hastalar cogu zaman
tani alamamakta veya yanlis tani ile izlenmektedir. Ornegin nedeni belli olmayan veya yanlis tani almis kronik
bobrek yetmezligi olan hastalarin, hastaliin asil nedeni olan nadir hastaligin ortaya cikartilmasi icin hastaliga
0zgu testlerin yapilmasi igin yonlendirilmesi.

3.6.1. Amag

Henuz tanisi konulmamis bireylerin tespit edilmesi.

3.6.2. Hedef ve Faaliyetler

3.6.2.1. Hedef: Tani almamus olasi nadir hastaligi bulunan bireylerin semptom bazli taranmasi.
3.6.2.1.1. Faaliyet:

A] Nadir Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu tarafindan semptomlar Gzerinden gidilerek saptanabilecek
nadir hastaliklarin ve bu hastaliklar igin risk gruplarinin hedef olarak belirlenmesi,

B] Riskli bireylerin tespit edilmesi,

C) Koruyucu 6nlemlerin alinmasi, hastaya uygun tedavi hizmetinin saglanmasi, gerekli durumlarda aileye
genetik danismanlik verilmesi ve kademeli testlerin uygulanmasi.
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LI ‘ TEDAVI VE
BAKIM HIZMETLERI

4.1. Genel Tedavi ve Bakim Hizmetleri

Nadir hastaliklardan bazilar cok disiplinli ve ekip yaklagimini gerektiren cok sayida uzmanlik alanina ihtiyag
duymaktadir. Teshisin ardindan hastaicin, kanita dayali bakim planinin olusturulmasi gereklidir. Buna ek olarak
hastalarin gerek duyuldugunda yonlendirilecedi 0zellesmis hizmet birimleri ve mikemmeliyet merkezlerinin
kurulmasi 6nem arz etmektedir. Boylelikle en Ust dizeyde bilgi, deneyim ve kapasitenin hasta yararina kullanimi
saglanabilecektir.

4.1.1. Amag
Hastalara etkili, erisilebilir ve hastaya 6zgu tedavi ve bakim hizmetinin verilmesi.
4.1.2. Hedef ve Faaliyetler

4.1.2.1. Hedef: Hastaliklarin beklenen seyrini tanimlayan ve bakim hizmetlerinin sunulmasinda
birinci, ikinci ve Uguncd basamak saglik kurumlarinin ve bu kurumlarda hizmet veren saglik calisanlarinin
sorumluluklarini belirleyen kanita dayali iyi tanimlanmis bakim planlarinin olusturulmasi.

4.1.2.1.1. Faaliyet:

A) Onceligine binaen belirlenecek en az 5 nadir hastalik igin hastalia 6zgti bilim kurullarinin kurulmast,
B] ilgili bilim kurullarinca standart tedavi ve bakim protokollerinin gelistirilimesi,

C) Her protaokal icin sahaya yonelik egitim faaliyetlerinin gerceklestiriimesi.

4.1.2.2. Hedef: ilgili uzmanlik alanindaki hekimlerin ve saglik calisanlarinin bakimi koordine etmesi igin
uzaktan saglik ve bilgi teknolojileri hizmeti sunulmasi.

4.1.2.2.1. Faaliyet:
A] ikinci ve tigiincli basamak pilot sagjlik kuruluslarinda uzaktan sadjlik hizmeti altyapisinin kurulmas,

B] Cografi olarak yan dal uzman hekimine erisimin kisith oldugu veya bu hekimlerin sayisinin yetersiz
oldugu bolgeler icin ihtiyag halinde yurt icindeki diger bolgelerde gorevli yan dal uzman hekimlerinden her
il icin sorumlular belirlenmesi, uzaktan saglik ve konsultasyon hizmetlerinin gelistiriimesi,

C) 3.2.2.3.2. maddesinde kurulan il ekipleri ile ilden sorumlu yan dal uzman hekim koordinasyonuyla
hastanin takibi,

C) Uygulamanin sahaya genigletiimesi.

4.1.2.3. Hedef: Nadir hastaligi olan bireylere hizli ve spesifik tibbi hizmet Gretmek igin, belirlenen
standartlar cercevesinde 0zellesmis hizmet birimlerinin olusturulmasi.
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4.1.2.3.1. Faaliyet:
A) NMH hizmet birimlerinin sayisinin 20°ye ¢ikartiimasi,

B] NMH hizmet birimleri disinda belirlenecek en az 2 nadir hastalik icin her saglk hizmet Ust bélgesinde
0zellesmis pilot hizmet birimi kurulmasi.

4.1.2.4. Hedef: Nadir hastaliklarin multidisipliner bir sekilde ele alindi§i ulke politikalari ve hilimsel
arastirmalara yon veren mevcut merkezlerin Mukemmeliyet Merkezi niteligine kavusmasinin desteklenmesi.

4.1.2.4.1. Faaliyet:
A] Nadir hastalik uygulama arastirma merkezleriyle ilgili envanter calismasi yapilmasi,
B) ilgili merkezlerin TUSKA miitkemmeliyet merkezi altyapisi agisindan eksikliklerinin giderilmesi,

C) Mikemmeliyet merkezi adaylarinin yurt ici ve yurt disi koordinasyonunun saglanmasi. (ERN Uyelikleri
gibi.)

4.1.2.5. Hedef: Kurulan mukemmeliyet merkezlerinin bilgi, tecrube ve uzmanliklarini sahada hizmet veren
diger hastaneler, hizmet hirimleri, merkezler, birinci basamak saglik ekipleri, sosyal bakim ve egitim ekipleri ve
evde bakim hizmetleriyle paylasmasi.

4.1.2.5.1. Faaliyet:
A] Mukemmeliyet merkezlerinin acilmasi,

B] Sahaya verilecek egitim ve hizmetlerin desteklenmesi ve koordinasyonun saglanmasi.

4.2. Nadir Hastaliklarin Tedavilerinde Kullanilan Biyolojik ilaglar, Genetik ve Hiicresel Tedaviler

Nadir hastaliklarin tanisinin olabildigince erken konulmasi, hastalara zamaninda etkin tedavi ve bakim
hizmetininverilmesiicin oldukca énemlidir. Nadir hastaliklarintedavisiicin gunimuzde biyolojikilaclar, genetik ve
hlcresel tedaviler 6n plana gikmaktadir. Bu tedavilerin maliyetlerinin ylksek olmasi gen tedavilerinin tlkemizde
gelistirilmesini gerekli kilmaktadir. Biyolgjik ilaclar, genetik ve hiucresel tedavilerin ulkemizde gelistirilmesi icin
bu alanda galisacak bilim insani yetistiriimesi veya Ulkemize bu alanda galisan hbilim insanlarinin getirilmesi ile
ilag gelistirilmesi icin ihtiyag duyulan altyapi olanaklarinin saglanmasi gerekmektedir.

4.2.1. Amag

Nadir hastaliklarin tedavisi icin gelistirilen ilaglarin bilimsel kanitlar i1gi§inda hastalarin tedavisinde
kullanilmasinin safjlanmasi, nadir hastaliklarin tedavisinde kullanilan ileri teknoloji (irtindi ilaglarin (Ornegin gen
tedavisi.] ulkemizde uretilmesi, bu tedavilerin hastalara uygulanabilecedi sertifikali 6zellesmis merkezlerin
olusturulmasi ve gerekli altyapinin tesis edilmesi.
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4.2.2. Hedef ve Faaliyetler

4.2.2.1. Hedef: Nadir hastaliga sahip bireylerin tedaviye erisimlerinin saglanmasi ve gelistirilen yeni
tedavilerin degerlendirilmesi amaciyla; uluslararasi mevzuat goz 6nunde bulundurularak ulusal yetim ilag
mevzuatinin gelistiriimesi ve kararlarin mevzuat 1si1ginda; seffaf bir sekilde, bilimsel prosedur ve modeller ile
desteklenmesi.

4.2.2.1.1. Faaliyet:
A] Nadir hastaliklarin nedene yonelik tedavilerini (yetim ilag] degerlendirmesiicin bir bilim kurulu kurulmasi,
B] Yetim ilac mevzuati ve karar maodelleriyle ilgili bilimsel calismalarin yapiimasi,

C) Ulkemizde bulunmayan tedaviler dahil olmak (izere, hastalarin tedaviye erisimini hizlandiracak yol
haritalariniiceren yetim ilaclar ile ilgili mevzuatlarin olusturulmasi (6zellikle ruhsatlandirma, fiyatlandirma
ve geri 6cdeme mevzuatlan], ruhsatlandirma sureclerinde onceliklive hizli degerlendirmenin saglanabilmesi
icin onceliklendirme kategorisi belirlenmesi ve yetim ilaclarla ilgili fikri mulkiyet kavraminin belirlenmesi,

C) Bilimsel prosedurlerin ve karar modellerinin olusturulmasi,

D] Yeni gelistirilen tedavilerin, yetim ilag mevzuatina uygun olarak ilgili bilim kurulu tarafindan, bilimsel
kanit dlizeyi, hasta ihtiyaci ve hastalik yuku, tedavinin fayda ve yan etkileri ile maliyet etkinligi goz 6nuine
alinarak, daha 6nceden olusturulan prosedtr veya karar modeleri de kullanilarak degerlendirilmesi. Uygun
bulunan tedavilerin kullanima sunulmasi,

E] Bilim kurulu tarafindan uygun bulunan ileri teknoloji trdind ilaglanin [6rnegin gen tedavisi] hastalara
uygulanacag sertifikali 6zellesmis merkezlerin olusturulmasi.

4.2.2.2. Hedef: Dlinyada nadir hastaliklar alanindaki yeni tedavi segeneklerinin Tarkiye'de
bulunabilirliginde Avrupa ortalamasinin yakalanmasi.

4.2.2.2.1. Faaliyet:
A] Turkiye'nin diger ulkelere kiyasla mevcut durumunun tespit edilmesi,
B] Tedavilere erisimin 6ntindeki engellerin tespit edilmesi,

C) Tespit edilen engellerin asilmasina yonelik calismalarin yapilmasi.
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5 ‘ ARASTIRMA VE
GELISTIRME CALISMALARI

5.1. Kanit Diizeyinin Artinlmasi (Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi)

Nadir hastaliklara ait epidemiyolgjik, klinik ve ekonomik veriler, verilecek saglik hizmetlerinin planlanabilmesiicgin
degerli kaynaklardir. Nadir hastaliklarin klinik verilerinin elde edilmesi ile pek gok hastaligin kisa ve uzun vadeli
klinik seyri daha detayli aydinlatilabilecek ve 6nceden alinabilecek onlemler icin planlamalar yapilabilecektir.
Nadir hastaliklarla iligkili saglk ve sosyal bakim ihtiyacinin tespiti ile hastalara verilecek hizmetlere ayrilacak
butgenin tespiti, hizmetlerin planlanmasi ve uygulanmasi kanita dayali bir sekilde gerceklestirilebilecektir.

5.1.1.Amacg

Nadir hastaliklara ait epidemiyolgjik, klinik ve ekonomik verilerin elde edilmesi, elde edilen verilerin
hastalara verilen saglik hizmetinin planlanmasinda, tani ve tedavi ile ilgili alinacak tedhirlerin ve mudahalelerin
tespitinde kullaniimasi.

5.1.2. Hedef ve Faaliyetler

5.1.2.1. Hedef: Epidemiyolojik calismalar organize edilerek nadir hastaliklarin insidans, prevalans
verilerinin elde edilmesi.

5.1.2.1.1. Faaliyet:

A])3.3.2.1.ve 1.2.3.1. sayili faaliyetlerde belirtilen calismalar isiginda Turkiye'deki nadir hastaliklarin dagilim
haritasinin gikartiimasi,

B] Elde edilen epidemiyolojik, klinik ve ekonomik verilerin yorumlanmasi ve elde edilen ciktilarin ilgili
hususlarda karar verici kanumdaki kurumlar ile paylasilmasi.

5.1.2.2. Hedef: Ulusal nadir hastaliklar veri sisteminin olusturulmasi.
5.1.2.2.1. Faaliyet:
A] Veri sisteminin olusturulmasi,

B] Olusturulacak veri sistemi ile bulunabilirlik, erigilebilirlik, birlikte caligabilirlik ve yeniden kullanilabilirlik
(FAIR] 6zelliklerine sahip verinin elde edilmesi,

C) Veri sisteminin finansal ve operasyonel surdurulehilirliginin saglanmasi,
) Olusturulan veri sisteminin mevcut hasta kayit sistemlerine entegre edilmesi,

D] Veri paylasimi konusunda ilgili kurum/kuruluslar, Saglik Bakanhdi, meslek érgutleri ve STK'larin [hasta
dernedi ve endustiriyi temsil eden dernekler] katilacadi bir calistay duzenlenmesi.
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5.1.2.3. Hedef: Nadir hastaliklar alaninda caligan bilim insanlarinin belirlenmesi.
5.1.2.3.1. Faaliyet
A] Bu alanda calisan bilim insanlarinin envanterinin olusturulmasi,

B] Envanterin yayinlanmasi ve yillik gtincellenmesi.

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

Nadir hastaliklar ile ilgili arastirmalarin en dnemli amaci bu hastaliklarin tani ve tedavi streclerini iyilestirmektir.
Ulkemizde tani ve tedavi olanaklarinin etkin sunulabilmesi adina yerli (ir(inlerin (tani kiti, hiicre ve gen tedavileri
vb.] gelistiriimesine ihtiyag duyulmaktadir. Bu alandaki ilag kesiflerinin daha da ilerlemesi icin, translasyonel
arastirmalarin (temel arastirmanin pratik uygulamalarina yonelik arastirma] tum asamalarinda cok
disiplinli yakin is birligine ihtiyag duyulmaktadir. Bunlarin haricinde hastalardan ve ailelerinden gelen bilgiler,
arastirmalarin kalitesini ve etkinligini artirabilmektedir.

5.2.1. Amag

Nadir hastaliklarin tani ve tedavisine yonelik arastirmalarin desteklenmesi, arastirma ciktilarinin tani ve
tedavide kullanilacak trdinlere dontismesinin saglanmasi.

5.2.2. Hedef ve Faaliyetler

5.2.2.1. Hedef: Nadir hastaliklarda ornekleme yapmak amaci ile biyobankalarin kurulmasi, mevcut
biyobankalarin bu amacla kullaniminin tesvik edilmesi ve strdirulehbilirligin saglanmasi.

5.2.2.1.1. Faaliyet:

A] Mevcut biyobanka envanterinin gikariimasi,

B] Nadir hastalik arastirmalarina uygun olabilecek biyobankalar icin is birli§i protokolleri olusturulmasi.
5.2.2.2. Hedef: Klinik dncesi arastirmalarin desteklenmesi.

5.2.2.2.1. Faaliyet:

A] Biyolgjik ilag, gen ve hicresel tedaviler icin laboratuvarlarin, gerekli fiziksel altyapi olanaklarinin ve insan
kaynaklarinin saglanmasi,

B] Uygun merkezlerin ortak kullanima agilmasi,
C) Nadir hastaliklar 6zelinde proje cagrilarinin agiimasi,

C) Proje yazim ve koordinasyon konusunda destek sunulmasi ve uluslararasi rekabet guictintin saglanmasi.
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5.2.2.3. Hedef: Tani ve tarama testlerinin gelistiriimesi.
5.2.2.3.1. Faaliyet:

A) Ulkemizdeki mevcut insan kaynaklari ve altyapinin belilenmesi amaciyla paydaslarla calistay
dizenlenmesi,

B] Tanive taramada kullanilan testlerin tlkemizde Uretilmesinin tesvik edilmesi, proje gagrilarinin agiimasi
ve desteklenmesi,

C) Gelistirilen tani araclarinin trtine donusturulmesi amaciyla kansorsiyum olusturulmasi. (Kamu ve ozel
is birlidi ile).

5.2.2.4. Hedef: Faz 1 de dahil olmak Gizere arastirmalarin desteklemesi ve altyapilarinin olusturulmasi.
5.2.2.4.1. Faaliyet:

A) lyi Klinik Uygulamalar [iKU/Good Clinical Practice [GCP)] sertifikasi verilen merkezlere altyapi ve
personel desteginin saglanmasi ve bu birimlerde calisan personelin nadir hastaliklar alaninda yuruttlecek
calismalar igin yetkinliklerinin artiriimasi,

B) Yapilacak arastirmalarin “Klinik Arastirmalar Portali”nda duyurulmasi,

C) Merkezlerin yilda iki kere denetlenmesi.

5.2.2.5. Hedef: Hastalar ve yakinlarina yonelik biyopsikososyal destek projelerinin gelistiriimesi.
5.2.2.5.1. Faaliyet:

A] Aile ve Sosyal Hizmetler Bakanlig ile is birligi yapilarak; hastalarin yagam kalitelerini, sosyal ve ekonomik
hayata katiimlarini artiracak bu hastalarin kronik hastalara taninan egitim, ulasim ve istihdam gibi sosyal
haklardan yararlanabilir hale gelmesini saglayacak projelere katiliminin desteklenmesi amaciyla yilda iki
kez ilgili paydaslarin katiimiyla toplantilar gergeklestiriimesi,

B] Toplanti ciktilaninin hastalarin hayatina yansimasinin hasta goéruslerini iceren anket calismalariyla
takibi,

C) Anket calismalari sonuglarinin ilgili kurumlar ve STK'lar ile paylasililarak dederlendirilmesi.

5.2.2.6. Hedef: Gen tedavileri, hiyolgjik ilaclar, htcresel tedaviler ve ileri teknolgji trtinlerinin tlkemizde

gelistirilmesi icin hali hazirda ulkemizde arastirmalarini strdiren bilim insanlarinin ve uretimi saglayabilecek
uretim tesislerinin belirlenmesi ve desteklenmesi, bu alanda calisacak yeni bilim insanlarinin yetistiriimesi veya
lilkemize bu alanda calisan bilim insanlarinin istihdam edilmesi. ilag gelistiriimesi icin ihtiyac duyulan altyapi
olanaklarinin saglanmasi.
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5.2.2.6.1. Faaliyet:

A] Gen tedavileri, biyolgjik ilaclar, hticresel tedaviler ve ileri teknolgji trdnleri koordinasyon kurulunun
kurulmasi,

B] Gen tedavileri, biyolojik ilaglar, hiicresel tedaviler ve ileri teknoloji urtnlerine iliskin tlke raporu
hazirlanmasi,

C) ihtiyag duyulan tedavi ydntemlerinin ve ilaglarin gelistiriimesi igin gerekli altyapinin saglanmas,

C) Gen tedavileri, biyolgjik ilaclar, hiicresel tedaviler ve ileri teknoloji urdnleri gibi inovatif yontemlerin
gelistiriimesine yonelik proje destegi saglanmasi,

D] ilag sanayi ile is hirligi imkanlarinin dederlendiriimesi ve bu alanda ilerleyebilecek firmalarin (iretime
yonelik faaliyetlerinin desteklenmesi,

E] Uluslararasi merkezler ile ig birligi kurularak ulkemizde ihtiyac duyulan tedavi yontemlerinin ve ilaglarin
gelistiriimesi,

F) ilgili tedavilerin yerli olarak tiretiimesi durumunda ayri geri ddeme modelleri konusunda galismalarin
yuratalmesi.
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TABLOLAR

Not: Surec gostergeleri, hedefe yonelik tanimlanan faaliyetlerin takibi amaciyla olusturulmustur. Tablolarda
yil basliklar altinda ilgili faaliyetlere iliskin stre¢ gostergeleri cogu faaliyet icin kimulatif degerler (faaliyet
tamamlanma orani, yayinlanan kilavuz sayilari) ve tekrarlanan faaliyetler icin yillik degerler (yillik toplanti sayisi]

ile ifade edilmistir.

1.Farkindaligin ve Bilgi Diizeyinin Artirilmasi

1.2.1. Hedef: Tip ve saglik hilimleri fakllteleri ve enstittlerinde egitim mufredatina destek amacl nadir
hastaliklarla ilgili hizmetlere yonelik egitim iceriklerinin artiriimasi

nadir hastaliklar, bu
hastaliklara sahip
kisilerin yonlendirilmesi,
mevcut tedaviler ve nadir
hastaliklar hakkindaki
bilgiye erisim kanallari
gibi bagliklari kapsayan
egitim icerigi onerisi
hazirlanmasi [%40]

C] Olusturulacak egitim
icerigi 6nerisinin yuksek
6grenim kurumu
aracihgyla ilgili birimlere
ulastinimasi [%25)

G]) Buicerigin hedef
kitleye erisiminin
yayginlastirilmasina
yanelik caligmalar
yapilmasi [%25]

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak Iree . 2023 2024 2025 2026 2026
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
1.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 20 50 75 90 100
A] Nadir Hastaliklar Kuruml- tamamolanma
Egitim Komisyonunun Kurulug: orani (%]
kurulmasi [%10] SHGM
B] Komisyonca, Paydasglar:
ulkemizde en sik gorulen VK
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1.Farkindaligin ve Bilgi Diizeyinin Artiriimasi

1.2.2. Hedef: Hekimlere nadir hastaliklar konusunda hedefe yonelik egitimlerin dizenlenmesi

B] Hazirlanan gevrimdisi
egitimlerin hedef
kitleye ulastiriimasinin
saglanmasi [%50]

Sorumlu
ve s Birligi Siireg
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Kurum/ Gdstergesi
Kurulus
1221. Sorumlu Aile Hekimi 1211 1211 30 65 100
A] Bilim kurulu tarafindan Kurum/ ve alna df?l n’lgt‘jdl?sindeki n’lellclldgsindeki
hazirlanan 1.2.1.1'de Kurulus: h?!qlmllerm eg|t|r.1l1|"n Ve eg|t|r11|"n Ve
tanimliicerigin, aile SHGM eg't'mll hmodlulun :Odﬁ”un
hekimleri, pediatri ve . teIJ.mam. ama ?zw?nma ?zw?nma
dahiliye basta olmak ylzdesi sUreci sUreci
tzere ilgili ana dal Paydaglar: (Egitimi almis
hekimlerine yonelik ilgili Meslek olan hekim
olarak uzaktan egitim Orgtleri sayisi / Aile
moduld haline getirilmesi | niversiteler Hekimi ve ana
(%50] dal hekimi
sayisl]

1.2.3. Hedef: Nadir hastaliklar hakkinda kanita dayali klinik uygulama ve hasta rehberlerinin gelistirilmesi ve
doktmanlara erigimin saglanmasi

1.2.3.1.

A] En sik gorulen nadir
hastaliklarin tespit
edilmesi amaciyla mevcut
kayit sistemlerinden
verilerin alinmasi ve
islenmesi

B] Sik gorulen, erken
tedavi veya onlem ile
ileri derecede iyilesme
saglanahilen nadir
hastaliklarin belirlenmesi
ve bunlarla ilgili bilimsel
komisyonlarin kurulmasi

C] Bu hastaliklarla ilgili
ulusal standart tani

ve tedavi kilavuzlari

ile hasta rehberlerinin
olusturulmasi

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

SHGM
TUSEB
Paydaslar:
SGGM

HSGM

KHGM
Universiteler

llgili Meslek
Orgutleri

Toplam
yayinlanan
kilavuz ve
rehber sayisi

8 10
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1.Farkindaligin ve Bilgi Diizeyinin Artiriimasi

1.2.4. Hedef: Profesyonellere, hasta ve hasta yakinlarina yonelik bir web sitesi dlizenlenmesi ve yonlendirici
bilgi saglanmasi [Hastalik tanitimi, tani merkezleri, danismanlik olanaklari, tedavi olanaklari vh.]

Tlrkiye sayfasina erisimi

konusunda hasta ve STK

toplantilar dizenlenmesi
(%50]

B] Orphanet Turkiye
kullaniminin takibi [%50]

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
1.2.4.1. Sorumliu Faaliyet 20 50 75 90 100
A] Orphanet Turkiye Kuruml. tamamolanma
hekim ve hasta Kurulus: orani (%)
bilgi sayfalarinin TUSEB
tamamlanmasi [%50] Paydaslar:
B] E?u Sanéla,r,m aile SHGM
hekimleri, ilgili brans
hekimleri ile tani ve takip HGSM
surecinde yer alan saglik | (Jniversitler
personeline tanitilmasi A
(%25] I"Ig|l|"MestIek
Orgutleri
C] Hekimlerin sistemi
kullaniminin takibi %25]
1.2.5. Hedef: Hastalarin ve yakinlarinin gtivenilir ve dogru hilgiye erisimlerinin saglanmasi
1.2.5.1. Sorumliu Faaliyet 1241A 1241A a0 75 100
A) Orphanet Tirkiye Kurum/. tamamlanma | maddesinin | maddesinin
ile ilgili farkindaligin Kurulus: orani (%) tamamlan- | tamamlan-
artinlmasi icin konunun | TUSEB masi masi
paydaslarina duyuurulmaS| Paydaslar:
ve paydaslar [saglik
otariteleri, meslek SGGM
orgutleri, hasta HSGM
dernekleri ve nadir
hastaliklar alaninda SHGM
calisan endustri] ile is ilgili Meslek
hirligi icerisinde, ilgili Orgitleri
hastalarin Orphanet STK
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1.Farkindaligin ve Bilgi Diizeyinin Artiriimasi

1.2.6. Hedef: Evlilik 6ncesi taslyici taramalari hakkinda farkindaligin artirilmasi

Sorumlu
ve is Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Kurum/ Gostergesi
Kurulus
1.26.1. Sorumliu Faaliyet 30 a0 75 100 | 100
A] Evlilik oncesi tagiyic | Kurum/ tamamlanma
taramalari hakkinda Kurulug: orani (%
ilgili bilim kurulunca HSGM
brasurlerin hazirlanmasi Paydaglar:
(%30) ..
L Universiteler
B) Bu brosurlerin )
hirinci basamak saglik RTUK
kuruluslarinda ve evlilik SGGM
oncesi sureclerde yer
alan resmi kurum ve
kuruluglara dagitimmin
saglanmasi (%20]
C] Garsel-isitsel medya
alaninda yayinlatilmak
Uzere Radyo ve Televizyon
Ust Kurulu tarafindan
tavsiye edilen, kamu
hizmeti duyurusu
niteliginde olan ve
yayinlanacak kamu
spotlariile belgesel veya
gorsel icerik hazirlanmasi
(%50]
1.2.7. Hedef: Medya kuruluslarinin nadir hastaliklar kanusunda farkindahginin artirilmasi
1.2.7.1. Sorumliu Yilllk yapilan | 2 2 2 2 2
Medya kuruluslarinin Kurum/ toplanti sayisi
nadir hastaliklar Kurulus:
konusunda bilingli ve Saghk
etik ilkelere bagh haber Bakanhgi
yapmasina yardimci Basin
olmak icin medya Misavirligi
mensuplarllile dazenli Paydaglar:
(alti ayda bir] toplantilar
yapiimasi SHGM
RTUK
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2. Hasta ve Yakinlarinin Desteklenmesi ve Yagam Kalitelerinin Artiriimasi

2.2.1. Hedef: Nadir hastaliga sahip kisilerin ve yakinlarinin tani, tedavi ve saglik hizmeti aliminda yasadiklari
zorluklara iliskin dogrudan tecrubelerinin degerlendirilmesi

Sorumlu

ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027

Gostergesi

Kurum/

Kurulug
2.2.1.1. Sorumlu Faaliyetlerin | 40 80 100 | 100 |100
Konunun taraflarinin Kurum/ tamamlanma

Kurulus: orani (%)

da gorusleri alinarak
anket, yari yapilandirilmis | SHGM
gortsme formu,
yapilandirilmamig
g6riisme formu, STK
dogrudan gozlem gibi
bilgi edinme araclarinin
kullanimi yoluyla
hastalarin tecrubelerinin
ve yasadiklari zorluklarin
degerlendirilmesi
vegelistirilmesi gereken
saglik hizmetlerinin
tespitinde bu verinin
kullaniimasi

Paydaslar:

A] Anket geligtirilmesi
(%40]

B) STK'larla i hirligi
yapilarak anketin
dagitiminin saglanmasi
(%20]

C] Veri analizi ve
raporlama (%20]

C]) Coztim olanaklarinin
degerlendiriimesi [%20]

2.2.2. Hedef: Hasta organizasyonlarn (sivil toplum kuruluslan] ile koordinasyon igerisinde sorunlarin tespit
edilmesi ve gcozumler gelistirilmesi
2.2.2.1. Sorumliu Yillik toplanti | 48 48 48 48 48
Kurum/ saylsl
Kurulus:

Hasta dernekleri ve
meslek argutleriile rutin
(ayda dort] toplantilarin = | SHGM
yapiimasi Paydaslar:
STK

Meslek
Dernekleri
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2. Hasta ve Yakinlarinin Desteklenmesi ve Yagam Kalitelerinin Artiriimasi

2.2.3. Hedef: Hastalar, hasta yakinlari ve saglik profesyonelleri arasindaki iletisimin gticlendirilmesi; hastalarin
ve yakinlarinin destek gruplarina erisimlerinin saglanmasi; korunma, tedavi secenekleri ve hastaliklar ile ilgili
bilimsel arastirmalar konularinda hilgi sahibi olmalarinin temin edilmesi.

Sorumlu

ve is Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027

Gostergesi

Kurum/

Kurulus
2.23.1. Sorumlu Yilhk toplanti | 6 6 6 6 6
Hasta dernekleri, meslek Kurum/ saylsi

Kurulus:

grgUtleri ve Saghk
Bakanhgi temsilcilerinin | SHGM
kgtnaca@ her seferde TiTCK
bir hastalik grubunun
ele alindigi toplantilarin | Paydaglar:
dizenlenmesi (iki ayda SGK

bir toplanti]
STK
Meslek
Orgutleri

2.2.4. Hedef: Hastalarin tedavi slrecinde erisebilecekleri kamusal kaynaklara ve sosyal hizmetlere iligkin
bilgilendirici ve yénlendirici belge ve cevrim ici bilgi kaynaklarinin gelistirilmesi

2.2.4.1. Sorumlu Faaliyet 15 30 S0 75 100
Saglik ve sosyal Kurum/ tamamlanma
hizmetlere iligkin hizmet | Kurulug: orani (%)

saglayicilarinin bilgi
duzeylerinin artiriimasi

A) Nadir Hastaliklar SGGM
Egitim Komisyonu

SHGM

fnd d Aile ve Sosyal

tarafindan standart Hizmetler

egitimler olusturularak, .
Bakanhg

saghk kuruluslari

ve alanda galigan

sosyal calismacilara
uzaktan egitim yoluyla
nadir hastaliklar, sik
karsilagilan nadir
hastaliklarin seyri,
bunlarin psikososyal
etkileri ve hastalarin
erisebilecekleri kamusal
kaynaklar ve sosyal
hizmetlere iliskin
uzaktan egitim programi
hazirlanmasi [%40]

B] Egitimin saha
calisanlarina ulastinimasi
(%40]

C] Destek alan hasta
sayisinin artiriimasi
(%20]
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2. Hasta ve Yakinlarinin Desteklenmesi ve Yagam Kalitelerinin Artiriimasi

2.2.5. Hedef: Hastaliklarin beraberinde getirdigi stres, korku, sucluluk, yalnizhk gibi olumsuz duygular ve sosyal
izolasyon gibi zorlanmalarla bas etmelerine yonelik psikolojik destek, sosyal destek ve danisma hizmetlerinin
saglanmasi ve kendi kendine yardim gruplarinin gelistirilmesi.

Sorumlu
ve is Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
2.2.5.1. Sorumlu Faaliyet 10 30 a0 75 100
Hastalarin ruh saghgi Kurum/. tamamﬂlanma
hizmetlerinden etkin Kurulug: orani (%]
faydalanmasinin HSGM
saglanmasi SHEM
A]) Nadir hastaliklara Paydaglar:

sahip hasta ve
yakinlarinda STK
gorulebilecek ruh
saghgi sorunlari, bas
etme becerileri ve ruh
saglhgr hizmetlerinden
faydalanma konularini
icerecek egitimlerin
ve grup calismalarinin
hazirlanmasi [%50]

B] Bu egitimlerin hasta
organizasyonlari ve
meslek argutleriyle is
hirligi halinde ailelere
ulastirilmasi (%50]

2.2.6. Hedef: Hastalarin ve yakinlarinin, hastaligin beraberinde getirdigi ruhsal sorunlarla bas etmelerine
yonelik uzaktan psikolgjik destek, sosyal destek ve danisma hizmetlerinin gelistirilmesi
2.2.6.1. Sorumlu Faaliyet 25 50 70 85 100

Kurum/ tamamlanma
Kurulus: arani

Psikososyal destek
amacli uzaktan saglik
hizmeti mobil uygulamasi | SHGM

olusturulmasi Paydaslar:
A] Teknik altyapinin SBSGM

olusturulmasi [%50]

B] Personel istihdam ve
donaniminin saglanmasi
(%20]

C] Pilot uygulamalarin
yapilmasi [%15]

G]) Hizmetin
yayginlastiriimasi (%15]
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi

3.1. Tanida Birinci Basamak Saglk Kurumlarinda Caligan Saglk Personelinin Rolii

3.1.2.1. Hedef: Birinci basamak saglik kurumlarinda calisan hekimlerin, gerek géruldugt durumlarda hastayi
dogru hir sekilde ilgili brans hekimine veya alaninda uzman saghk kurumlarina yonlendirebilmesi icin gerekli
bilgi ve beceriye sahip olmalarinin saglanmasi

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
3.1.2.1.1. Sorumliu Faaliyet 30 70 90 100 | 100
A]) Nadir hastaliklar ile Kurulml. tamamolanma
ilgili hekim envanteri Kurulug: orani (%
olusturulmasi [%25) TUSEB
B] Hastalari alaninda Paydaslar:
uzman hekime HSGM

yonlendirecek altyapinin
olugturulmasi {%25) SHGM

C] Altyapinin Orphanet SBSGM
Tarkiye'ye entegre
edilmesi (%25]

C] Aile hekimlerinin
bu bilgi altyapisina
erisiminin ve
kullanimlarinin
saglanmasi [%25]

3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi
3.2.2.1. Hedef : Tarama programlarinin genisletilmesi ve strdiralmesi

3.2.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 30 100
Kurum/ tamamlanma

A) Tarama programlarinin
genisletiimesi ve Kurulus: orani (%)
slrduralmesi cahismalart | HSGM
icin Saghk Bakanliginin

o , Paydagslar:

ilgili birimleri olan Halk )

Saghg Genel Mudurlagt, | TUSEB Yillk tarama

TUSEB, Saglik Hizmetleri | sHgM degerlendirme 2toplanti |2 ) )

Kamu Hastaneleri Genel
Madurlagunin ilgili daire
bagkanlarindan olugsan
bir yartticl komitenin
kurulmasi (%30]

lanti | lanti | lant
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi

3.2.2.1. Hedef : Tarama programlarinin genigletilmesi ve surddrilmesi

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak Gﬁstgr esi 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Kurum/ 9
Kurulug
B] Ylruticu komite Sorumlu Faaliyet 30 100
tarafindan belirlenecek Kurum/ tamamlanma
alaninda uzman Kurulus: orani (%)
bilim insanlarindan
olusturulan “Nadir HSGM
Hastaliklar Tarama Bilim p lar:
Komisyonu” tarafindan, aydaglar:
bilimsel kanitlarin, TUSEB
pilot calismalarin, Villik tarama
ekanomik ciktilarin SHGM dederlendirme 2 toplanti 2 2 2
degerlpzndirilerek KHGM toplanti sayis| top- |top- |top-
yenidogan tarama lanti | lanti | lanti

programina dahil
edilmeye aday hastaliklar
icin mevcut kanitlarin;
hastalik, tani testi,

tedavi secenekleri,
tarama programlarinin
etkinligi ve kabul
edilehilirligi yonunden
incelenmesi; tarama
programlarinin fayda ve
maliyet etkinlik agisindan
degerlendirilmesi ve
taranacak hastaliklarin
belirlenmesi icin kanita
dayali karar algoritmasi
olusturulmasi [%50]

C] ilgili komite ve bilim
kurulunun ddzenli
araliklarla [alti ayda

bir] mevcut tarama
programlarini olusturulan
algoritma dogrultusunda
degerlendirmesi ve
program kapsami diginda
yer alan hastaliklar igin
uygulanabilecek tarama
programlari hakkinda
kanitlari inceleyerek
onerilerde bulunmasi
(%10]

C) Gerek gorulen
durumlarda eklenmesi
planlanan testler icin
pilot calismalar yapilmasi
(%10]
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi

becerilerinin artirilmasi

3.2.2.2. Hedef: Yenidogan tarama programinin genisletilmesi amaciyla Tipta Uzmanlik Egitimi Cekirdek
Mufredati kapsaminda girisimsel yetkinligi bulunan ilgili uzman hekimlerin ve laboratuvar personelinin bilgi ve

Egitim Cekirdek Mfredati
kapsaminda girisimsel
yetkinligi bulunan ilgili
uzman hekimlerin ve
laboratuvar personelinin
egitimlerinin uyumlu
olmasi igin standart
egitimler olusturulmasi
(%30]

B] Bu egitimlerden

ilgili uzman hekim ve
labaratuvar personelinin
yararlanmasinin
saglanmasi (%50)

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
3.2.2.2.1. Sorumliu Faaliyet 50 60 70 85 100
A) Yaramekte olan Kurum/ tamamlanma
tarama caligmalarindan | Kurulus: orani (%)
birinci derecede sorumlu | HSGM
olan Tipta Uzmanlik
SHGM

3.2.2.3. Hedef: Tarama testlerinde stiphe o

lusan hastalarin tani, tedavi ve

takip sureclerinin iyilestiriimesi

3.2.23.1.

Tani, tedavi ve takipte yer
alacak ana dal, yan dal
uzmanlari ve donanimli
yardimei saglik personeli
sayisinin artirilmasi ve Ulke
genelinde ihtiyaca gore
yayginhi§inin saglanmasi.

A} ilgili saglik personeli
ile ilgili mevcut durum
tespiti ve projeksiyonlarin
yapiimasi [%25]

B] Uygun dagilimin
saglanmasi igin
planlamanin yapilmasi
(%23)

C) Saglik personeli sayisi
ve dagiiminin meveut
projeksiyona gore artisinin
takibi (%50]

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

YHGM
SHGM

Faaliyet
tamamlanma
arani (%)

25

50

100

100 | 100
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi

3.2.2.3. Hedef: Tarama testlerinde suphe olusan hastalarin tani, tedavi ve takip streclerinin iyilestirilmesi

saglanmasi amaciyla
gerekli altyapinin
olusturulmasi

A] Her ilde ilgili ana dal
uzman hekimleri ve
Saglik Bakanligr tegkilat
koordinatorlerinden
olusan sorumlu ekipler
olusturularak tarama
sonrasi slreglerin
takibinin saglanmasi
(%25]

B] Her hastalik

icin uzaktan saglik
hizmeti takip sistemi
kurgulanmasi ve
sistemde yer alacak
pediatri uzmani, pediatri
hemsiresi, halk saghgi
hemsiresi, ilgili ana

dal uzmani, yan dal
uzmani ve koordinator
egitimlerinin saglanmasi
(%33]

C] Pilot uygulamanin
yapilmasi [%15]

C) Ulke geneline
yayginlastiriimasi (%25]

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Kurum/ Gostergesi
Kurulug
3.2.2.3.2. Sorumlu Faaliyet 15 25 60 75 100
Takip ve tedavi Kurum/ tamamlanma
hizmetlerinin kalitesi ve Kurulus: orani (%
ulasilabilirligini artirmak | HSGM
Uzere ihtiyacg duyulan SHGM
alanlarda uzaktan saghk
hizmetleri vasitasiyla SBSGM
ilgili uzmanlara erigimin | kHGM
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.2. Genigletilmis Yenidogan Taramasi

3.2.2.4. Hedef: Yenidogan taramasi igin 6rnek alinmasi ile pozitif ¢cikan bebeklerin ailelerine bildiriminin
yapilmasi arasinda gecen azami geri donus slresinin en aza indirilmesi

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak Gﬁstgr esi 2023 2024 2025 2026 | 2027
Kurum/ 9
Kurulug
3.2.2.4.1. Sorumlu Faaliyet 20 60 80 100 | 100
A] Mevcut surenin Kurum/. tamamolanma
belirlenmesi [%20] Kurulug: orani (%]
B] Hiz kisitlayici HSEM
etkenlerin tespiti (%20] | Paydaslar:
C) Hedef strenin tayini SHGM
(%20]
C) Onlemlerin alinmasi
(%20]
D] Sonucun yillik
raporlanmasi [%20)
3.2.2.5. Hedef: Yerli tani kitlerinin gelistirilmesi
3.2.2.5.1. Sorumlu 1- Cikilan Yillik 1 Yillik 1 Yillik | Yilhk | Yillik
A] Mevcut durumun Kurum/ cagri sayis| 1 1 1
ve hedef kitlerin tespit Kurulug:
edilmesi TUSEB . .
2- Cagn . . Cagn | Gagn | Gagn
; - agri basina | Cagri basina
B) Yerli tani kiti Paydaslar: sonucu g dribas g aribes bagina | bagina | basina
gelistirilmesi amaciyla HSEM desteklenen 3 3 3
proje desteklerinin .
U proje sayisl
saglanmasi SHGM
C] Projelerin trline TUBITAK
donusturiimesinde
danigsmanlik hizmetlerinin
verilmesi
] Kitlerin kullanima
sunulmasi
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.3. Tasltyici Taramasi

3.3.2.1. Hedef: Pilot calismalar ile toplumumuzda bulunan nadir genetik hastaliklar ile iliskili genlerin

prevelansinin saptanmasi

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
3.3.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 20 40 60 80 100
A] Nadir Hastaliklar Kuruml. tamamolanma
Tarama Bilim Komisyonu Kurulug: orani (%
tarafindan prevelans HSGM
calismasi yapiimasi Paydaglar:
gereken hastaliklarin ]
belirlenmesi ve galigma | TUSEB

planinin yapiimasi [%40]

B] Maddi altyapinin
saglanmasi [%20]

C] Calismanin
tamamlanarak sonuclarin
ilgili kurumlar ile
paylasiimasi [%40]

Universiteler

Meslek
Orglitleri

3.3.2.2. Hedef: Nadir Hastaliklar Tarama Bilim Komisyonu tarafindan gerekli gortlen hastaliklarin tasiyici
tarama programi kapsamina alinarak uygun yontemler ile taranmasi

3.3.2.2.1.

A]) Nadir Hastaliklar
Tarama Bilim Komisyonu
tarafindan tasiyici
taramasina 0zgl karar
verme algoritmasinin
olusturulmasi [Hastalik
ile iligkili genlerin sikhgi,
hastaligin ciddiyeti,
bilimsel kanitlar,
ekonomik ciktilar,

tedavi secenekleri,
planlanan tarama
programinin etkinligi

ve kabul edilehilirliginin
degerlendirilmesi] [%50]

B] Olusturulan algoritma
esas alinarak verilen
kararlarin ilgili kurumlar
ile paylasiimasi [%50]

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

TUSEB
Paydaslar:
HSGM
Universiteler

Meslek
Orglitleri

Faaliyet
tamamlanma
orani (%)

25

50

75

100

100
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi
3.3. Tastyici Taramasi

3.3.2.3. Hedef: ihtiyag duyulan [riskli evlilik vb.) durumlar igin genetik danigmanlik hizmetinin
yayginlastiriimasi ve kalitesinin artirilmasi

olusturulmasi [%50]

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
3.3.2.3.1. Sorumlu Faaliyet 25 o0 75 100 | 100
A) Genetik danismanlik Kuru:n/. tamamolanma
egitim programlarinin Kurulug: orani (%]
olusturulmasi (%50] SHGM
B] Genetik danismanlik Paydaslar:
standart kilavuzlarinin VoK

3.3.2.4. Hedef: Preimplantasyon genetik tani (PGT] hizmetlerinin etkin sunulabilmesi icin mevcut uzmanlarin
bilgi ve becerilerinin gelistiriimesi

3.3.2.4.1.

A) Kamuda goérev yapan
tibbi genetik ve gcocuk
genetik hastaliklari
uzmanlariicin meslekici
egitim programlarinin
duzenlenmesi (%30]

B] Her saglik hizmet
Ust bolgesinde PGT
uygulayahilecek tibbi
genetik veya cocuk
genetik hastaliklar
uzmanlarinin
bulunmasinin temini ve
bu uzmanlar icin gerekli
altyapi olanaklarinin
saglanmasi [%50]

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

SHGM
KHGM
Paydaslar:

Meslek
OrgUtleri

Universiteler

Faaliyet
tamamlanma
arani (%)

25

50

75

100 100
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi

3.4. Kademeli Testler

3.4.2.1. Hedef: Kalitsal, sakatlik ve ¢lume yol agahilecek hastaligi tespit edilen bireylerin (érnedin Uzun QT

Sendromu gihi] akrabalarinin ilgili genetik hastalik yontnden taranmasi, iliskili genetik hastaligin tespit

edildigi bireyler icin gerekli koruyucu veya tedavi edici onlemlerin alinmasi (6rnegin ilag, implante edilebilir

defibrilatorler vb.]

Sorumlu
ve Ig Birligi Siireg
Faaliyetler Yapilacak A . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Kurum/ Gostergesi
Kurulug
3.4.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 15 30 60 0 100
A) Tanima uygun tanilarin Kurum/ tamamlanma
Nadir Hastaliklar Tarama Kurulus: orani (%]
Bilim Komisyonu HSGM
tarafindan belirlenmesi SHGM
[%20) ..
_ TUSEB
B] Belirlenen tanilara
sahip hireylerin ve Paydaglar:
aile bireylerinin tespiti 3 Basamak
(aile taramasi, aile soy Saglik
agacinin gikartiimasi) Tesisleri

(%20)

C] Tespit edilen bireylerin
aile hekimlerine bildirim
yollanarak, bu hastalarin
nitelikli ve strekli
takiplerinin saglanmasi
(%20]

C) ilgili bireylere sorumlu
aile hekimi tarafindan
ulasilarak, hastalara
genetik danismanlik
hizmetinin sunulmasi

ve uygun merkezlere
yonlendirilmesi [%20]

D] Yilhk ulasilan hasta
sayilarina dair rapor
hazirlanmasi [%20]
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3. Nadir Hastaliklarin Tanisi ve Onlenmesi

3.5. Gebelik Oncesi ve Dogum Oncesi Bakim

3.5.2.1. Hedef: Anneye, potansiyel risklerin anlatilarak hamilelik éncesi ve hamilelik boyunca zararh Grlnlere
ve patajenlere maruziyetinin énlenmesi, bu amacla gerekli gértlen onlemlerin alinmasi [6rnegin gebelik 6ncesi
kizamikgik asisi, folik asit destedi, cevre dizenlenmesi)

evlilik éncesi tarama
kapsaminda hirinci
basamakta kayit
altina alinan her cifte
bildirilmesi [%40]

Sorumlu

ve s Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027

Gostergesi

Kurum/

Kurulus
3.5.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 15 30 60 80 100
A] Hedeflenecek fetal Eurulm/. tamamo/lanma
geligim risk faktdrlerinin | " UrHUE: orant (%]
belirlenmesi [%30] HSGM
B] Hedef risk faktarleriile | Paydaglar:
ilgili bilgi kaynaklarmin

M

olusturulmasi [%30] SEE
C) Gebelikte nadir Meslek
hastaliklar igin fetal Orgtler
gelisim risk faktorlerinin - | SBSGM

3.6. Riskli Popiilasyon Taramasi

3.6.2.1. Hedef: Tani almamis olasi nadir hastaligi bulunan bireylerin semptom hazli taranmasi

3.6.2.1.1.

A]) Nadir Hastaliklar
Tarama Bilim Komisyonu
tarafindan semptomlar
Uzerinden gidilerek
saptanahilecek nadir
hastaliklarin ve bu
hastaliklar igin risk
gruplarinin hedef olarak
belirlenmesi (%35]

B] Riskli hireylerin tespit
edilmesi [%35]

C] Kaoruyucu 6nlemlerin
alinmasi, hastaya
uygun tedavi hizmetinin
saglanmasi, gerekli
durumlarda aileye
genetik danismanlik
verilmesi ve kademeli
testlerin uygulanmasi
(%30]

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

SHGM
HSGM
KHGM
TUSEB
Paydaslar:

Meslek
Orgitleri

Universiteler

Faaliyet
tamamlanma
orani (%)

15

35

50

70 100

q7
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4. Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1. Genel Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1.2.1. Hedef: Hastaliklarin beklenen seyrini tanimlayan ve bakim hizmetlerinin sunulmasinda birinci, ikinci
ve Uglincu hasamak saglik kurumlarinin ve bu kurumlarda hizmet veren saglik calisanlarinin sorumluluklarini
belirleyen kanita dayali iyi tanimlanmis bakim planlarinin olusturulmasi.

gelistirilmesi.

C] Her protokal

icin sahaya ydnelik
egitim faaliyetlerinin
gerceklestiriimesi

Sorumlu
ve Is Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 2026 2027
Gdstergesi
Kurum/
Kurulug
41.21.1. Sorumlu Cikarilan 1 2 3 4 S
A) Onceligine binaen Kurum/. protokol
belirlenecek en az S nadir Kurulus: saylsi
hastalik icin hastaliga SHGM
6zgu hilim kurullarinin SGGM
kurulmasi
R Paydaslar:
B] llgili bilim kurullarinca
standart tedavi ve Meslek
bakim protokallerinin Orgutleri
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4. Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1. Genel Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1.2.2. Hedef: ilgili uzmanlik alanindaki hekimlerin ve saglik galisanlarinin bakimi koordine etmesi igin
uzaktan saglk hizmetleri ve bilgi teknolojileri hizmeti sunulmasi

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
4.1.2.2.1. Sorumlu Faaliyet 25 50 80 90 100
A) ikinci ve Gglinci Kurum/ tamamlanma
basamak pilot saglik Kurulus: orani (%]

kuruluglarinda uzaktan SBSGM
saglik hizmeti altyapisinin
kurulmasi [%50] KHGM

B) Cografi olarak yan dal | HSGM
uzman hekimine erisimin | gygm
kisith oldugu veya bu .
hekimlerin sayisinin Universiteler
yetersiz oldugu baélgeler
icin ihtiyag halinde yurt
icindeki diger bolgelerde
gorevli yan dal uzman
hekimlerinden her il igin
sorumlular belirlenmesi,
uzaktan saglik hizmeti
ve konsultasyon
hizmetlerinin
gelistirilmesi.

(%30)

C] 3.2.2.3.2. maddesinde
kurulan il ekipleriile ilden
sorumlu yan dal uzman
hekim koordinasyonuyla
hastanin takibi (%10]

¢] Uygulamanin sahaya
genisletilmesi [%10]

4.1.2.3. Hedef: Nadir hastaligi olan bireylere hizli ve spesifik tibbi hizmet Uretmek icin, belirlenen standartlar
cercevesinde 6zellesmis hizmet hirimlerinin olusturulmasi

41.2.3.1. Sorumlu Faaliyet 25 o0 75 90 100
A) NMH hizmet Kurum/ tamamlanma
birimlerinin sayisinin Kurulus: orani (%)

20’ye cikartiimasi (%50] | SHGEM

B) NMH hizmet birimleri | «yeMm
diginda belirlenecek en
az 2 nadir hastalik igin
her saglik hizmet Ust
bolgesinde ozellesmis
pilot hizmet birimi
kurulmasi [%50]

49
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4. Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1. Genel Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.1.2.4. Hedef: Nadir hastaliklarin multidisipliner bir sekilde ele alindig tilke politikalari ve bilimsel
arastirmalara yon veren mevcut merkezlerin Mikemmeliyet Merkezi niteligine kavusmasinin desteklenmesi.

B) ilgili merkezlerin
TUSKA mitkemmeliyet
merkezi altyapisi
acisindan eksikliklerinin
giderilmesi (%35]

C] Mukemmeliyet merkezi
adaylarin yurt ici ve yurt
disi koordinasyonununun
saglanmasi [ERN
uyelikleri gibi) [%30]

Universiteler

3. Basamak
Saghk
Tesisleri

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
41.2.4.1. Sorumlu Faaliyet 15 35 70 90 100
A] Nadir hastalik Kurum/ tamamlanma
Kurulus: orani (%)
uygulama arastirma
merkezleriyle ilgili TUSEB
envanter caligmasi TUBITAK
yapilmasi [%35]
Paydaslar:

4.1.2.5. Hedef: Kurulan mikemmeliyet merkezlerinin bilgi, tecrube ve uzmanliklarini sahada hizmet veren
diger hastaneler, hizmet birimleri, merkezler, birinci basamak saglk ekipleri, sosyal bakim ve egitim ekipleri ve
evde bakim hizmetleriyle paylagsmasi

4.1.2.5.1.

A]) Mikemmeliyet
merkezlerinin agiimasi
(%50]

B] Sahaya verilecek
egitim ve hizmetlerin
desteklenmesi ve
koordinasyonun
saglanmasi (%50]

Sorumlu
Kurum/
Kurulus:

TUSEB
Paydaslar:

3. Basamak
Saghk
Tesisleri

Faaliyet
tamamlanma
orani (%)

15

25

50

75 100




2023-2027

4. Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.2. Nadir Hastaliklarin Tedavilerinde Kullanilan Biyolojik ilaglar, Genetik ve Hiicresel Tedaviler

4.2.2.1. Hedef: Nadir hastaliga sahip hireylerin tedaviye erisimlerinin saglanmasi ve gelistirilen yeni tedavilerin
degerlendirilmesi amaclyla; uluslararasi mevzuat g6z 6ntnde bulundurularak ulusal yetim ilag mevzuatinin
gelistirilmesi ve kararlarin mevzuat i1siginda; seffaf hir sekilde, bilimsel prosedir ve modeller ile desteklenmesi

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
4.2.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 25 75 100 |100 | 100
A] Nadir hastaliklarin Kuru:‘nl. tamanllanma
nedene yonelik Kurulus: orani (%
tedavilerini [yetimilag) | TITCK
dlelgerlendlrme& icin bir Paydaglar:
bilim kurulu kurulmasi
(%10) SGK
B] Yetim ilag mevzuative | SHGM

karar modelleriyle ilgili
bilimsel calismalarin
yapilmasi [%20]

C) Ulkemizde
bulunmayan tedaviler
dahil olmak tzere
hastalarin tedaviye
erisimini hizlandiracak
yol iceren yetim ilaclar
ile ilgili mevzuatlarin
olusturulmasi, [6zellikle
ruhsatlandirma,
fiyatlandirma ve geri
odeme mevzuatlari],
ruhsatlandirma
slreclerinde oncelikli ve
hizli degerlendirmenin
saglanahilmesi igin
onceliklendirme
kategorisi belirlenmesi
ve yetim ilaglarla ilgili
fikri mulkiyet kavraminin
belirlenmesi [%10]

C] Bilimsel prosedrlerin
ve karar modellerinin
olusturulmasi [%20]

ol
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4. Tedavi ve Bakim Hizmetleri

4.2. Nadir Hastaliklarin Tedavilerinde Kullanilan Biyolgjik ilaglar, Genetik ve Hiicresel Tedaviler

4.2.2.1. Hedef: Nadir hastaliga sahip hireylerin tedaviye erisimlerinin saglanmasi ve gelistirilen yeni tedavilerin
dederlendirilmesi amaciyla; uluslararasi mevzuat goz 6ntinde bulundurularak ulusal yetim ilag mevzuatinin
gelistiriimesi ve kararlarin mevzuat i1siginda; seffaf bir sekilde, bilimsel prosedur ve maodeller ile desteklenmesi

Sorumlu
ve i Birligi Siireg
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
42.2.1.1. Sorumliu Faaliyet 25 75 100 |100 |100
D] Yeni gelistirilen Kurum/ tamamlanma
tedavilerin, yetim ilag Kurulug: orani (%)
mevzuatina uygun TiTCK

olarak ilgili bilim kurulu
tarafindan, bilimsel kanit | Paydaslar:
dizeyi, hasta ihtiyacive | ggk
hastalik yukd, tedavinin
fayda ve yan etkileri ile SHGM
maliyet etkinligi goz
onlne alinarak, daha
onceden olusturulan
prosedlr veya karar
maodelleri de kullanilarak
degerlendirilmesi. Uygun
bulunan tedavilerin
kullanima sunulmasi
(%20]

E) Bilim kurulu
tarafindan uygun
bulunan ileri teknoloji
dranu ilaclari [6rnedin
gen tedavisi] hastalara
uygulanacag sertifikall
0zellesmis merkezlerin
olusturulmasi [%20]

4.2.2.2. Hedef: DUnyada nadir hastaliklar alanindaki yeni tedavi seceneklerinin Turkiye'de bulunahilirliginde
Avrupa ortalamasinin yakalanmasi,

422.2.1. Sorumliu Faaliyet 20 40 60 80 100
A] Tirkiye'nin diger Kurum/ tamamlanma

(lkelere kiyasla meveut | Kurulus: orani (%]

durumunun tespit TiTCK

edilmesi (%20]

B] Tedavilere erisimin
onundeki engellerin
tespit edilmesi [%40]

C] Tespit edilen engellerin
asiimasina yonelik
calismalarin yapilmasi
(%40]

oc
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5. Aragtirma ve Geligtirme Calismalari

5.1. Kanit Dizeyinin Artiriimasi (Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi)
5.1.2.1. Hedef: Epidemiyolojik calismalar organize edilerek nadir hastaliklarin insidans, prevalans verilerinin

elde edilmesi
Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
5.1.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 10 40 60 80 100
A)3.321.ve123.1 Kurum/ tamamlanma
Kurulus: arani (%)

saylil faaliyetlerde
belirtilen calismalar TUSEB
Isi§inda Turkiye'deki nadir

hastaliklarin dagilim TUBITAK
haritasinin gikartilmasi Paydaslar:
6o HSGM

B) Elde edilen SHM

epidemiyolagjik, klinik
ve ekonomik verilerin
yorumlanmasi ve elde
edilen ciktilarin ilgili
hususlarda karar verici
konumdaki kurumlar ile
paylasiimasi (%50]

o3
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5. Aragtirma ve Geligtirme Calismalari

5.1. Kanit Dizeyinin Artiriimasi (Ulusal Nadir Hastaliklar Veri Sistemi)

5.1.2.2. Hedef: Ulusal nadir hastaliklar veri sisteminin olusturulmasi
Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
5.1.2.2.1. Sorumliu Faaliyet 15 30 50 70 100
A) Veri sisteminin Kurum/ tamamlanma
olusturulmasi [%30]) Kurulug: orani (%]
B) Olusturulacak veri SBSGM
sistemi ile bulunabhilirlik,
erisilebilirlik, birlikte SHEM
calisabilirlik ve yeniden Paydaglar:
kullanilabilirlik [FAIR] Uni il
ozelliklerine sahip verinin niversiteler
elde edilmesi [%20] TUSER
C] Veri sisteminin Meslek
finansal ve operasyonel | ey
strdarulehilirliginin
saglanmasi (%20]
G] Olusturulan veri
sisteminin mevcut
hasta kayit sistemlerine
entegre edilmesi [%20]
D] Veri paylasimi
konusunda ilgili kurum/
kuruluslar, Saglik
Bakanligi, meslek
orgutleri ve STKlarin
(hasta dernegi ve
endUstiriyi temsil eden
dernekler] katilacagi hir
calistay diizenlenmesi
(%10]
5.1.2.3. Hedef: Nadir hastaliklar alaninda calisan hilim insanlarinin belirlenmesi
5.1.2.3.1. Sorumlu Faaliyet 25 50 100 |100 | 100
A) Bu alanda galisan bilim Kurum/ tamamlanma
insanlarinin envanterinin | Kurulus: orani (%)
olusturulmasi [%50] TUSEB
B] Envanterin
yayinlanmasi ve yillik
guncellenmesi [%50]

o4
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5. Aragtirma ve Geligtirme Calismalari

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

5.2.2.1. Hedef: Nadir hastaliklarda drnekleme yapmak amaci ile biyobankalarin kurulmasi, mevcut
biyobankalarin bu amacla kullaniminin tesvik edilmesi ve strdtralebilirligin saglanmasi

(%50)

B] Uygun merkezlerin
ortak kullanima agilmasi
(%20]

C] Nadir hastaliklar
0zelinde proje cagnlarinin
aciimasi [%20]

G] Proje yazim ve
koordinasyon konusunda
destek sunulmasi ve
uluslararasi rekabet
gucunln saglanmasi
(%10]

Universiteler

Meslek
Orgutleri

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak areg . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulus
5.2.2.1.1. Sorumlu Faaliyet 15 30 50 70 100
A) Mevcut biyobanka Kurum/ tamamolanma
envanterinin cikarimasi | Kurulug: orani (%)
(%30] TUSEB
B] Nadir hastalik TUBITAK
arastirmalarina uygun
olabilecek biyobankalar Paydaslar:
icin is birligi protokolleri - ,
olusturulmasi [%70] UnlvlerS|teIer
ve diger
arastirma
merkezleri
5.2.2.2. Hedef: Klinik 6ncesi arastirmalarin desteklenmesi
5.2.2.2.1. Sorumliu Faaliyet 25 40 30 70 100
A) Biyolgjik ilag, gen Kurum/ tamamlanma
ve hicresel tedaviler Kurulug: orani (%)
icin laboratuvarlarin, TUSEB
gerekli fiziksel altyapi o
olanaklarinin ve insan TUBITAK
kaynaklarinin saglanmasi Paydaslar:

00
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5. Aragtirma ve Geligtirme Caligmalari

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

5.2.2.3. Hedef: Tani ve tarama testlerinin gelistirilmesi

B] Yapilacak
arastirmalarin “Klinik
Arastirmalar Portali”nda
duyurulmasi (%25]

C) Merkezlerin yilda iki

Universiteler

kere denetlenmesi [%25]

Sorumlu
ve Is Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gdstergesi
Kurum/
Kurulug
5.2.2.3.1. Sorumlu Faaliyet 10 15 S0 60 100
A) Ulkemizdeki meveut | Kurum/ tamamlanma
insan kaynaklari ve Kurulug: orani (%)
altyapinin belirlenmesi TUSEB
amaciyla paydaslarla o
calistay dizenlenmesi TUBITAK
(%15] Paydaslar:
B] Tani ve taramada
kullanilan testlerin SHGM
Glkemizde Uretilmesinin = | (zgl
tesvik edilmesi, proje Kuruluslar
cagnlarinin agilmasi ve
desteklenmesi [%45)
C] Geligtirilen tani
araclarinin trtine
dénlstdrtlmesi
amaciyla kansorsiyum
olusturulmasi (kamu ve
ozel is birligi ile] (%40)]
5.2.2.4. Hedef: Faz 1 de dahil olmak Gzere arastirmalarin desteklemesi ve altyapilarinin olusturulmasi
5.2.2.4.1. Sorumlu Faaliyet 29 a0 73 100 | 100
A} lyi Klinik Uygulamalari | Kurum/ tamamlanma
(iKU/Good Clinical Kurulug: orani (%)
Practice (GCP)] sertifikas | 1()sgR
verilen merkezlere o
altyapi ve personel TUBITAK
desteg|‘n.|n saglanmasi TITCK
ve bu birimlerde galisan
personelin nadir Paydaslar:
hastaliklar alaninda
yUratulecek calismalar MeS'_IEK .
icin yetkinliklerinin Orgatleri
artirlmasi [%50] STK
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5. Aragtirma ve Geligtirme Calismalari

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

5.2.2.5.1. Hedef: Hastalar ve yakinlarina yonelik biyopsikososyal destek projelerinin gelistirilmesi

projelere katihminin
desteklenmesi

amaciyla yilda iki

kez ilgili paydaslarin
katihmiyla toplantilar
gerceklestiriimesi (%50]

B] Toplanti ¢iktilarinin
hastalarin hayatina
yansimasinin hasta
goruslerini iceren anket
calismalariyla takibi
(%25]

C] Anket galismalari
sonuclarmin ilgili
kurumlar ve STK'lar

ile paylasilarak
degerlendiriimesi [%25]

Universiteler

Sorumlu
ve i Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . ¢ . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
5.2.2.5.1. Sorumlu Faaliyet 25 50 75 100 | 100
A] Aile ve Sosyal Kurum/ tamamlanma
Hizmetler Bakanlig Kurulug: orani (%)
ile ig birligi yapilarak; Aile ve Sosyal
hastalarin yasam .
. . Hizmetler
kalitelerini, sosyal .
ve ekanomik hayata Bakanhg
katilimlarini artiracak Paydaglar:
bu hastalarin kronik
hastalara taninan egitim, SHGM
u!a§|m ve istihdam Meslek
gibi sosyal lhlaklardan Orgiitlerd
yararlanabilir hale
gelmesini saglayacak STK

o/
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5. Aragtirma ve Geligtirme Caligmalari

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

5.2.2.6. Hedef: Gen tedavileri, biyolojik ilaclar, hiicresel tedaviler ve ileri teknalgji drtinlerinin tlkemizde

gelistirilmesi igin hali hazirda tlkemizde arastirmalarini strdtren bilim insanlarinin ve tretimi saglayabilecek
Uretim tesislerinin belirlenmesi ve desteklenmesi, bu alanda galisacak yeni bilim insanlarinin yetistirilmesi
veya lilkemize bu alanda calisan hilim insanlarinin istihdam edilmesi. ilag gelistirilmesi icin ihtiyac duyulan

altyapi olanaklarinin saglanmasi

Sorumlu
ve ig Birligi Siireg
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 | 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
5.2.2.6.1. Sorumlu Faaliyet 20 40 60 80 100
A) Gen tedavileri, biyolojik | Kurum/ tamamlanma
ilaclar, hiicresel tedaviler | Kurulus: orani (%]
ve ileri teknoloji arunleri | TUSEB
koordinasyon kurulunun .
kurulmasi [%10] TUBITAK
B] Gen tedavileri, TITCK
blyUlUJlk ilaglar, hlicresel Payda§|ar:
tedaviler ve ileri teknalgji
SHGM

Urtinlerine iliskin tlke
raporu hazirlanmasi
(%10)]

C) ihtiyag duyulan tedavi
yontemlerinin ve ilaclarin
gelistirilmesi igin gerekli
altyapinin saglanmasi
(%20]

C) Gen tedavileri, biyolojik
ilaclar, hicresel tedaviler
ve ileri teknoloji trlnleri
gibi inovatif yontemlerin
gelistiriimesine yonelik
proje destegi saglanmasi
(%20]

D] ilac sanayi ile is
birligi imkanlarinin
degerlendirilmesi ve bu
alanda ilerleyehilecek
firmalarin tretime
yonelik faaliyetlerinin
desteklenmesi [%10]
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5. Aragtirma ve Geligtirme Calismalari

5.2. Tani ve Tedavi Calismalari

5.2.2.6. Hedef: Gen tedavileri, biyolgjik ilaglar, hticresel tedaviler ve ileri teknoloji trtinlerinin tlkemizde
gelistirilmesi icin hali hazirda Ulkemizde arastirmalarini stirdtren hilim insanlarinin ve Uretimi saglayabilecek
uretim tesislerinin belirlenmesi ve desteklenmesi, bu alanda calisacak yeni bilim insanlarinin yetistiriimesi
veya llkemize bu alanda calisan bilim insanlarinin istihdam edilmesi. ilag gelistiriimesi icin ihtiyag duyulan

altyapi olanaklarinin saglanmasi

Sorumlu
ve ig Birligi Siire
Faaliyetler Yapilacak . . 2023 2024 2025 2026 | 2027
Gostergesi
Kurum/
Kurulug
5.2.2.6.1. Sorumlu Faaliyet 20 40 60 80 100
E] Uluslararasi merkezler Kurum/ tamamlanma
ile is birligi kurularak Kurulus: orani (%)
ulkemizde ihtiyag duyulan | TUJSEB
tedavi yontemlerinin ve -
ilaglarin gelistirilmesi TUBITAK
(%20) TITCK
F] ”glll tedavilerin Payda§|ar:
yerli olarak Uretilmesi
SHGM

durumunda ayri geri
6deme modelleri
konusunda caligmalarin
yurutdlmesi [%10]

oY
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