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Bu bildirim, Hipofosfatazya
Hastaligi ile MUcadele
Dernegi tarafindan Birlegsmis
Milletler insan Haklar YUksek
Komiserligi Ofisinin nadir
hastaliklarla yasayanlar ve
onlarin aileleri ve
bakiverenlerinin sorunlari
hakkinda yaptigi bilgi
toplama ¢cagrisina binaen
hazirlanmistir. Ulkedeki
genel durum Uzerine bilgi
toplamak igin uzmanimiz
Turkiye'deki Nadir Hastaliklar
Agi ile iletisime gecmistir.
Ancak Agin koordinatérine
erismek mumkun
olmayinca, Aga dahil olan
ve bize YUksek Komiserligin
sordugu sorular konusunda
en kisa sUrede
geribildirimde bulunabilecek
dernekler secgilmistir.
Dernegimizin uzmani yedi
hasta haklari dernegi ile
istanbul'dan bir Universite
hastanesinde goérev yapan
cocuk endokrinoloji
profeséru ve nadir tanilh
hastalarin insan haklari
sorunlart alaninda, 6zellikle
de ilaca ve tedaviye erisim,
konularinda uzmanlagmig
Adana sehrinden bir avukat
ile derinlemesine
goérasmeler
gerceklestirmistir.
Uzmanimiz dért farkli
universite hastanesinden
belli nadir hastaliklar

1STK websitesi: https://hifoder.org/

konusunda uzman ve/veyo
bu konularda arasgtirma
yuruten dért farkl doktora
erismeye calismigtir ama
hicbiri yazismalarimiza
cevap vermemistir.
Uzmanimiz Saghk Bakanhgi
Saglik Hizmetleri Genel
Madurlagu altindaki Otizm
Zihinsel Ozel Gereksinimler
ve Nadir hastaliklar Dairesi
Bagkant ile de iletigsime
gecmeye ¢alismistir. Bu
daire bagkani ne yazik ki,
iletisim talebimize yazili
olarak geri dénus
yapmamistir.

Turkiye Nadir Hastaliklar
Agina gére, Ulkede yasayan
her on alti kisiden biri, diger
bir deyigle toplamda bes
milyon kisi nadir bir hastalik
tanisi ile yagsamaktadir.
Dunyada yaklasik sekiz bin
cesit nadir hastalik olsa da,
Turkiye'deki Agin on alti
Uyesi dernek, buyuk
cogunlukla hasta yakinlari
ve/veya bakiverenleri
tarafindan kurulmustur. Biz
bu Agdan iki kurucu tye
dernege ulastik: Willioms
Sendromu Dernegi ve
Tay-Sachs-Sandooff
Yardimlasma Dernegi. Bu iki
dernege ek olarak Turkiye
SMA (Spinal Muskuler Atrofi)
Vakfi ve Akondroplazi ve
Aileleri Dernegi bagkanlari
ile mulakatlar yapilmistir. Bu

2 Ag websitesi: https://www.nadirhastaliklaragi.org.tr/en/
3 STK websitesi: http://www.taysachs-sandhoff.com/

4 STK websitesi: https://www.sma.org.tr/fen
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bildirim icin kendi
dernegimiz, Hipofosfatazya
Hastaligi ile Micadele
Dernegdi baskani ile de
mulakat yapilimistir. Bu
bildirimin yazari olan
uzmanin kendisi de
dunyada milyonda bir
goérulen super nadir bir
hastalik olan Stiffperson
Sendromu tanilidir. Yazar, bu
arastirma sirasinda Turkiye
saglik sistemi ile olan kendi
kisisel deneyimine de
hesaba katmistir.
Uzmanimiz yukarida adi
gegen dernekler, uzman
doktor ve avukat ile YUksek
Komiserligin web sitesinde
yayinlanan sorular
Uzerinden en az bir saat
sUren derinlemesine
mulakatlar
gerceklestirmistir. Burada,
oncelikli olarak farkh nadir
hastalik tanili bireylerin,
ailelerinin ve
bakiverenlerinin dile
getirdigi insan haklari
sorunlart ile ortak konulart
bulacaksiniz. ikinci kisimda,
Saglik Bakanligi web
sitesinin kisa bir analizine
dayanarak, yapisal sorunlari
ve Turkiye'deki nadir
hastaliklara dair saglik
sistemi kaynakli devam
eden sorunlarin ¢ézimune
karsi engelleri okuyabilirsiniz.
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A. Hastalarin, Ailelerinin ve Bakiverenlerinin Ortak Sorunlari

l. Ge¢ ve/veya Yanlig Teshise Dayali Sorunla
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Goérusmecilerin hepsi degil
ama buyuk cogunlugu,
hastalarin anne veya
babasi olan dernek temsil-
cileri teshis ile ilgili sorun-
lardan bahsettiler. Bazi
vakalarda, érnegin Williams
Sendromunda, sorun geg
teshis almakti. Bir dernek
Uyesinin kizi on sekiz yasinda
teshis alabilmisti. Bu durum
ayni zamanda Hipofosfata-
zya Hastalgi ile MUcadele
Derneginin bagkaninin oglu
icin de gecerliydi. Bagkanin
oglu yillarca yanlis teshis
aldi ve on yildan fazla bir
sure dogru tedaviye erigse-
medi. Ebe olan anne oglun-
da bir buguk yasindan
itibaren bir gariplik old-
ugunu fark edip 1srar etmes-
ine ragmen, cocuk on iki
yasina kadar hipofosfatazya
tanisi alamadi. Bu bildirimin
yazari da bes yil sGren tani
arama ve yanlis teshisler
sonunda Stiffperson Sen-
dromu tanisini alabildi. Geg
teshis nedeniyle yazar
sUrecte hareket kabiliyetinin
bir kismini yitirdi.

Geg teshis hareket kisitlari-
na, biligsel ve nérolojik geri
dénulemez hasara ve/veyq
bozukluga ve hatta organ
yetmezligine bagl olarak
hastalarin hayatini kaybet-
mesine yol agabilir. Ozellikle,
nadir genetik vakalarda,
eger cocuk dogru teshisi

alamazsa ve hastaligin
erken bir agamasinda dogru
tedaviye erismezse, bes
yasina gelmeden hayatini
kaybedilir. Tay-Sachs hast-
aligi buna bir 6érnek olarak
gosterilebilir.

Geg ve/veya yanlig teshis
ayni zamanda hastalarin,
ailelerinin ve bakiverenlerin-
in sosyal, ekonomik ve
psikolojik sorunlar
yasamasina neden olabilir.
Cocuk hastalar ilk 6gretime
baslayamayabilir ve geg
teshis nedeniyle hayat-
larindan bayuk bir zaman
calinabilir. E§ger dogumla
gérulen bir bozukluk degjilse,
kimse neyi olduklarini
bilmedigi icin bazi hastalar
okulu birakmak zorunda
kalabilir. Bu agsamada aileler
ve bakim verenleri gocugu
bir hastaneden digerine
ve/veya bir doktordan
digerine gétirmekten
ekonomik olarak buyuk bir
yukun altina girmektedirler.
Bu agsama da gocuklarin
okulu birakmasina neden
olmaktadir. Yetigkin hastalar
islerine devam edemeyip;
isten atilabilirler ve igsiz
kalabilirler. Onlara bagli olan
aile bireyleri —aileleri ve
cocuklar- hem hastane ve
tedavi masraflarr hem de
gelir kaybi1 nedeniyle ekono-
mik sorunlarla kargi karsiya
kalmaktadirlar. Cocuk hast-

5 Bkz https://www.sma.org.tr/en/newborn-screening
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alarin ebeveynleri saglik
sistemi iginde yalniz
kalmaktadir. Dernekler
ailelerin bu sebeplerle
parcalandigini, babalarin
anneyi biraktigini ve hasta
cocuklarin bu suregte daha
da yalniz kaldigini
bildirmistir.

Bu duruma bir istisna spinal
muskuler atrofi (SMA) hast-
ahgidir. Hastalarin aileleri
son zamanlarda Turkiye'de
sosyal medya ve televizyon
kanallari araciligi ile seslerini
bir miktar duyurabildi. Hast-
alik ve yol agtigi sorunlar
biraz biliniyor ya da en
azindan kamusal olarak
duyuldu denilebilir. Kamu
baskisi ile Saglk Bakanhgi
yenidogan tarama pro-
gramina erken teshis kitini
Mayis 2022°de ekledi. SMA
Vakfina gbére, mevcut
tarama programi araciligl
ile 4500 ¢ocuk yillik olarak
var olan hastaliklardan
korunmus oluyor ve engelli-
lik dnlenmis oluyor. Yine de
bunu Turkiye'de genetik
kaynakl gérdlen tim hast-
aliklar igin séylememiz
mumkun degil.

Neredeyse tum hasta yakin-
lari psikolojik destegin édne-
minden bahsetti.
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Teshis sureci gogu nadir
hastalik i¢in uzun, yorucu ve
zorlu. Eger yakinlarin/bir
toplulugun destegi yoksa, o
zaman aileler saglik sistemi
icinde bir cevap ararken
ayakta kalamiyorlar. Tum
dernek yetkilileri saghk
sistemi i¢erisinde bu tur bir
destegin eksikliginin altini
¢izdi. Doktorlarin hastanin
ailesine karsi tutumu, kimi
zaman belirtilere inan-
mayiglari ve/veya hastalig
bilmedikleri durumda bagka
bir uzmana yénlendirmey-
isleri derneklerce en gok alti
cizilen sorunlardi. Aileler her
ne kadar ¢ocuklarinin hasta
olduklarini ve/veya bir sorun
oldugunu bilseler de énce
uzman doktorlari buna ikna
etmeleri gerekmisg. Doktor-
larin hastada tani éncesi bir
sorun olduguna inanmayisi
ve hastalari bu nedenle ileri
tetkiklere tabi tutmayisi
neredeyse tum hasta yakin-
lari/dernek temisilcileri
tarafindan ifade edildi.
Aslinda bu durum, saglik
sistemi i¢cinde bir cevap
ararken, ailelerin yasamak
zorunda kaldigi cogu
psikolojik sorunun da
sebebiydi.

Cogu dernek temsilcisi;
doktorlarin hastaya yeterli
zaman ayirmasinin éne-
minden, agik fikirli olma-
larinin gerekliliginden ve
eger gidilen uzman dokto-
run tani konusunda bir fikri
yoksa hastayi gérmezden
gelmek yerine bagka bir
uzmana ydénlendirmesinin
gerekliliginden bahsetti. Ne
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yazik ki, bir vakada Univer-
site hastanesindeki doktor-
lar ve tip personeli oglunun
ciddi sekilde hasta oldugu
konusunda israr eden ve
dnerilen tedaviyi reddeden
bir anneye zorbalik uygu-
lamisti.

Il. Teghisten Sonrasi

Tum dernek temsilcileri
tarafindan ortak dile getir-
ilen sorun, ailelerin ve bakim
verenlerin hasta igin dogru
teshisi aldiktan sonra sistem
icinde yalniz birakiimasiydi.
Doktorun anne ve babaya
cocuklarinin kronik ve nadir
bir hastaliga sahip old-
ugunu ve diger ¢cocuklar gibi
“‘normall’ bir hayati olamay-
acagini sdyledigi o ‘an’ hepsi
icin unutulacak gibi degildi.
Goérustugumuz tum anneler
ve babalar hayatlarinin o
gununu kot bir ani olarak
ayrintil tasvir ettiler. Hepsi
de bodyle bir haberi ver-
menin sadece bir doktorun
gorevi olmamasi gerektigini
ifade ettiler. Gérigsmeciler,
hem o taniy1 6grenme ani
icin hem de ikinci agsama
olan tedavi igin, devletten
psikolojik destek alma
talebinde bulundular. Hast-
aliklar nadir; teghisi zor ve
cogu uzman doktor
tarafindan bile bilinmiyor.
Aileler i¢in gercegi kabul
etmek ve gocugun muhte-
mel ihtiyacglarini bilebilmek
¢ok zor. Teshis sonrasiigin
ailelerin acil destege ihtiyaci
var.

Hastaligin adi ile birlikte
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altinda yatan kék neden
genetik veya dedil, ailelere
tedavi segenekleri ile mutlo-
ka aciklanmali. Ozellikle
ailesinde kalitsal gegisli
nadir hastaliklar géralen
geng ciftlere, eger cocuk
sahibi olmak istiyorlarsa
gerekli bilgiler ve 6n tibbi
destek verilmeli. Nadir hast-
aliklarin %80'in genetik bir
temeli olsa da bazilari oto-
immun bir 6zellik de tasiyor.
Neden nadir hastahgi olan
bir cocuk sahibi olduklari
konusunda dogru bilgiye
erigmek goérustugimuz tim
ebeveynlerin temel
beklentisi idi. iiging bir sekil-
de, konustugumuz tiim
dernek kurucular nadir
hastalikla yasayan bir
cocugun ve/veya yetigkinin
anne ve babasiydi. Bu ebev-
eynler hastalik ve onunla
yasama konusunda kendi
kendilerini yetistirmek
zorunda kalmislardi. Bazilari
tesaduf eseri tip personeli-
ydi, bu nedenle hastalikla
ilgili bilgisi olmayan ya da
bu bilgiye erisecek sosyal ve
ekonomik kaynaklara sahip
olmayan diger ailelere
yardimcl olmak igin dernek
kurmak istemiglerdi. Bazi
vakalarda sorun bastan
yanlig teshisten ziyade,
doktorun aileye yaklasimi
idi. Bir anne doktorun ona
oglunun bir daha higbir
zaman diger ¢ocuklar gibi
‘normal” olmayacagini ve
ondan umudu kesmelerini
sdyledigi ani unutamadigini
aktardi.
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Aksine o ¢ocuk buyudu, bir
yetigkin oldu ve simdi ézel
sektérde ig sahibi. Kendisi
meslek lisesine devam etti;
bitirdi ve engelliler igin
ayrilan kota ile turizm
meslek lisesi mezunu olarak
ise girdi. Ama bu basari,
annenin gocugundan
umudu kesmemesi;
etrafindaki komsular ve
okuldaki 6gretmenler ile
gittikleri doktorlar dahil
herkesi, hastalik ve ilerleyisi
konusunda bilgilendirmesi

sonucu gergeklesti. Sonugcta,

o anne Turkiye'de Williams
Sendromu konusunda
farkindahk yaratmak igin bir
dernek kurdu. Hastalarin
haklarini savunan
gorustugumuz sivil toplum
érgutlerinin kuruculari ya
hastanin ebeveyni veya bir
yakint idi. Devletin
saglamasi gereken psikolo-
jik ve sosyal destegin
eksikligi nedeniile aileler bir
topluluk destek agiinsa
etmek istemiglerdi. Akondro-
plazi hastalidi ile yagsayan
bir cocugun ebeveyni séyle
soyledi:

“Bu bizim annelerin ve
babalarin ytzinden; insan-
lar engelli bireyler konusun-
da toplumda o kadar cahil
ki.. Cocuklarimiza kahraman
gibi davraniyorlar. Nadir
hastaliklar ile yagayan
cocuklar kahraman olmak
zorunda degiller. Herkes
onlari olduklari gibi kabul
etmek zorunda. Toplum
kapsayici olmali ve aileler
bu esitlik anlayigini gok
erken yasta her cocuga
ogretmeli.”

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
iLE MUCADELE DERNEGI

lll. Tedavi Asamasi

Bu asamada ailelerin
yuzlesmek zorunda kaldiklari
ortak sorun farklh uzmanlhiga
sahip doktorlar arasindaki
koordinasyon eksikligi ve
farkli tedavi yéntemleri
konusundaki bilgi eksikligi.
TUm nadir hastaliklar
hastaya buttinsel ve
cok-disiplinli bir bakisi
gerektiriyor. Ornegin,
Williams Sendromu séz
konusu ise, gocuk ilk asama-
da bir endokrinologa, bir
kardiyologa ve bir genetik
uzmani ile nefrologa ihtiyag
duyuyor. Bu gocugun
mulakat yaptigimiz ebev-
eynleri on sekiz yil boyunca
farkli hastanelerde bu say-
digimiz her uzman igin
dutzenli kontrole gitmek ve
bu izlemeyi kendileri
yapmak zorunda
kalmiglardi. Hastahgin seyri
icin yapilmasi gereken
izleme saglik sisteminin
sorumlulugunda olmali,
ailelerin degil. Bu koordi-
nasyon eksikliginin arkasin-
da yatan temel neden
Turkiye'de nadir hastaliklar
ve tani sonrasi tedavinin
takibi icin Turkiye'de bir kayit
sisteminin olmayisi.

Bir anne soyle sdyledi:
‘Capa Hastanesi'nin bir
daha yakinindan gegcmek
istemiyorum. Oradan her
gectigimde &fke ve bunalim
hissediyorum.” Turkiye saglik
sisteminde gocugun tani
sonrasi sagliginin duzenli
izlenmesi sorumlulugu
tamamen ebeveynlerin
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omuzlarina birakiimig
durumda. Ebeveynler bu
yuku tim tedavi sureci
boyunca devletten higbir
destek gbrmeden tagsimak
zorunda kaliyorlar.

Tedaviye dair bir diger sorun
ise bazi hastaliklarin higbir
caresinin olmayisgi, hatta
yasam standartlarini
arttiracak bir gézimun bile
bulunmayigl. Dogru tedaviye
erisim ve 6zellikle de ilaca
erisim bu aileler i¢in ciddi bir
sorun. Bazi yeni tedaviler ve
ilaclar Turkiye Sosyal
Guvenlik Kurumu tarafindan
taninmis degil. Bu ylzden de
aileler gcocuklarinin en yeni
tedavilerden yararlanabilm-
esi icin mahkemeye bagvur-
mak ve dava agmak zorun-
da kaliyorlar. Mahkeme bir
vakada ilaca erigsim konu-
sunda karar verene kadar,
hastanin yasamini yitirdigi
durumlar olabiliyor.
Goérustugumuz uzman
avukat, dernegimizin
araciligi ile hipofosfatazya
hastaligininilact igin agtigi
bir davayi anlatti. Dava
oénce is mahkemesinde
goruldt ama kabul edile-
mezlik karari ¢iktl. Mahkeme
konuyu idare mahkemesine
yonlendirdi. Simdi dava
Uyusmazlik Mahkemesi
onudnde. Goérustugumuz
avukata goére, mahkemeden
ilaca erigim karari beklerken
hayatini kaybeden hastalar
var. Karari beklerken
yasanan kayiplarin aileler ve
hastaya bakim veren kigiler
Uzerinde yarattigi psikolojik
travma dayanilr gibi degil.
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Gorustugumuz Adana’da

caligan avukat sdyle sdyledi:

“Yetkililer insanlari sadece
sayi olarak goértyor. Sadece
nadir tanil hastalar degil,
kanser hastalari da simdi
ilaca erisim icin TUrkiye'de
dava agmak zorunda
kahyorlar.”

llaca erigim konusundaki
tam TUrkiye'den agilacak
davalarda Ankara'da birkag
idare mahkemesi gérev-
lendirilmis durumda. Daha
once bu davalar yerel mah-
kemelerde gorultyordu ve
ilag igin ihtiyati tedbir karart
almak mahkeme 6nlnde
daha kolaydi. Ancak
goérustigumuz avukat
gorevilendirilmis Ankara
mahkemelerinin vakalara
bakmakta yavas hareket
ettigini belirtti. Mahkemeler
dénce hastaya ilaca erisim
konusunda heyet karari
cikartmalari igin Ankara’da
bir Universite hastanesine
gitmelerini séyltyor. Bu
ekonomik kosullarda bir
ailenin dogru tedaviye ve
gerekli ilaca zamaninda
erisim icin agir hasta
gocugunu, bu yolu izleyerek
Ankara’ya ugakla getirmesi
imkansiz. Bunun tek sebebi
de Turkiye'deki sosyal
guvenlik sisteminin devlet
tarafindan karsilanmasi
mumkun ilaglara dair bir
listeye sahip olmasi. Nadir
hastaliklarin ilaglari listede
sayilan diger ilaglardan ¢ok
daha pahali oldugu igin,
aileler 6nce Sosyal Guvenlik
Kurumu'na séz konusu ilacin
devlet tarafindan

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
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karsilanmast igin bir bagvu-
ru yapmak zorunda. Kurum
bu bagvurulari genellikle
reddediyor ve o zaman da
aile Sosyal Guvenlik Kuru-
mu’na kargl dava yoluna
basvurmak ve mahkeme-
den bir karar beklemek
zorunda kaliyor. Bu arada
kGicUk sehirlerde bu
prosedurden haberi olma-
yan doktorlar hastalarin
yakinlarini/ailelerini yanls
yonlendiriyor ve onlara
hastalik igin ilaca diger bir
deyisle de dogru tedaviye
erigsimleri olmadigini
soyltyor. Doktorlardan gelen
tarden bir yaklagim ¢ocuk-
larinin hastahgr ve onun
seyri hakkinda ¢ok fazla bir
bilgisi olmayan aileler Uzer-
inde onariimaz etkiler
birakiyor.

Nadir hastaliklarda en
énemli konu, tani sonrasi
dogru tedaviye zamaninda
erigsim. Bu sorun ¢oézilmezse
ortaya engellilik ¢ikiyor. Geg
teshis sonucu tibbi ekipman,
hareket kisiti icin yardimci
gerecler kullanmak ve fizik
tedavi, tedavinin kendisi ile
birlikte ailelerin omzuna
ekstra finansal, fiziksel ve
psikolojik bir yuk bindiriyor.

IV. Engellilik Konusu

Hepsi olmasa da gogu nadir
tanili hasta hayatina bir tar
engellilik ile devam ediyor.
Engelliligin derecesi degisse
de kalici olabilir. Dogumda
ortaya ¢ikan bir nadir hast-
alik tanisinda bile, o kisi igin
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Turkiye'de engelli raporu
almak ve engelli hak-
larindan yararlanmak
sorunlu olabiliyor. ilk olarak,
her ne kadar nadir hastalik
tanisi kronik bir durum
belirtse de, diger bir deyisle
kisi bu hastalik ile 5mur boyu
yasayacak olsa bile, engelli
raporunun zaman zaman
yenilenmesi; bazi vakalarda
her yil glincellenmesi gerek-
mektedir. Engelliligin derec-
esi de raporun alindigi
hastaneye goére degisebil-
mektedir.

Nadir tanili hastalar
cok-disiplinli tibbi bir yak-
lasima ihtiyag duyarlar
fakat Tarkiye'de saglik
sistemi bu hastalara gére
planlanmamistir. Yukarida
aktarildigi gibi, hastayi takip
etmesi gereken farkl tibbi
bélimler ve uzman doktor-
lar vardir ve bu hastanin
hayati boyunca devam
edecek bir suregtir. Engellil-
igin derecesi hastanin
yasina gore degisebilir fakat
bu kisinin kisa strede tama-
men iyilesebilecedi anlami-
na gelmez.

Engelli raporu olmadan
hastalar saglik, egitim ve
calisma haklarina dair
sorunlarla birlikte toplumda
sosyal damgalanma ile de
karsilasirlar. Cocuk hastalar
okulda farkl géranamleri
nedeniyle veya kullandiklari
yardimci geregler ylzinden
zorbalik gorebilirler. Gérin-
mez engeller toplum
tarafindan da bilinmemek-
tedir.

Kronik veya akut bir agri ile
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yasamak, kas spazmlari ve
[veya gugsuzltkleri, duguk
kemik yogunlugu, harekette
zorluk cekmek digsardan
bakanlarca kolaylikla fark
edilmeyebilir. Cocuklar,
6zellikle okulda sadece
akran zorbaligina degil,
égretmenlerinin de
zorbahgina maruz kalabil-
mektedirler. Bir anne sdyle
konustu:

‘Oglumun lisesindeki butin
égretmenleri egitmek
zorunda kaldim. Sansliyim ki,
okul mudurd égretmeler igin
okulda egitici bir toplanti
organize etmeme izin verdi.
Onlara oglumun yuksek
sese, ani hareketlere ve
bagirmaya karsi asiri
hassas oldugunu anlattim.
Hepsi de bana ve cabama
sayg! duydu. Okul agisindan
cidden sansliydik. Fakat
oglum ilk 6gretimdeyken
yedi 6gretmen/okul
degistirmek zorunda kaldik.”
Williams Sendromu Dernegi
baskaninin ifadesine goére;
sadece 2022 sonbahar
déneminde yedi 6grencinin
ailesinden sikayet aldilar.
Istanbul'da bu 6grenciler
okullar agildiktan sonra
sadece hastaliklar sebebi-
yle okuldan atildilar. Bu 6zel
okullardaki veliler, 6gret-
menlerin sinifta Williams
Sendromu tanili gocuk
olmasi sebebiyle kendi
cocuklarina da farkl
davranacagini ileri strerek
sikayette bulundu.

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
iLE MUCADELE DERNEGI

V. Temel insan Haklari
Sorunlari

Nadir hastalik tanili bireyler
ve aileleri tim yasamlari
boyunca pek gok insan
haklar mtcadelesi vermek
zorunda. Simdiye kadar
saglik hakkai ile ilgili olan-
lardan bahsettik. Bundan
sonra sivil toplum érgutler-
inden aldigimiz bilgilere
dayal olarak birka¢ soruna
daha deginecegiz.

1. Erigsimsellik

Turkiye'de cogu kamusal
alan ve bina engelli birey-
lere gore tasarlanmamistir.
Gorustugumuz gcogu anne
cocuklarini hastaneye
gotururken ve hastane
icerisinde onlari tagimakta
karsilastiklari zorluklari
anlatti.

Sadece hastaneler degil,
ayni zamanda parklar ve
yesil alanlar da erisimsel
degil. Ozel kregler ve ilk ve
orta dereceli okullar ile
liseler de nadir bir hastalik
ile yagsayan gocuklar igin
erigilebilir degil.

Cogu zaman, hastalarin
anneleri gcocuklarini okuldan
iceri sokarken ve okuldan
cikartirken kucaklarinda
tasimak zorunda kalmak-
tadir. Bir vakada bir babailk
okulda bir asansér
goérdigunu ve kapisinin
neden kilitli oldugunu sor-
mustur. Okul mudurd de
asansérun bozuk oldugunu
sdylemistir. Bu Turkiye'de
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goérulen yaygin bir durum-
dur. Engelliler icin —asansoér,
otel odasi, tuvalet vb- bir
hizmet olsa da uygulamasi
yoktur.

2. Ayrimcilik

Nadir hastalik tanili bireyler
Pandemi sirasinda sokaga
ctkamamig ve bu nedenle
de gerekli tedavilerini kisit-
lamalar nedeniyle
alamamislardir. Bu da
sagliklarini k6t yénde
etkilemistir.

Hastalarin ailelerinden ve
bakim verenlerinden en ¢ok
duydugumuz sorun toplum
genelinde tguncu kigilerden
goérulen zorbaliktir. Hasta
ister bebek, ister ktigUk bir
cocuk, isterse de bir yetigkin
olsun ayrimcilik gok yay-
gindir. Ebeveynler ézellikle
dildeki ayrimciliktan yana
sikayetgi idiler. Bazilari
bebeklerini ve/veya cocuk-
larint insanlarin gok fazla
soru sormasi -nefes alma
veya beslenme igin
kullanilan aygitlar, sondalar
ile ilgili- nedeniyle sokaga
cikarmak istemediklerini
ifade etmistir. Bir baba sdyle
konustu:

“Cocuklarimiz bir sandaly-
eye tirmanabildi diye alkigl-
anmak zorunda olmamail..
Bu ayrimciliktir. Okul ortami
kapsayici olmak zorunda ve
diger cocuklara farkl
olmanin anormal olmadigi
anlatilmak zorunda. Normall
diye bir sey yok.”
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3. Egitim Hakki

Nadir tanili gocuklarin ebev-
eynleri, ozellikle orta Ust
sinifa mensup olup gocuk-
larini 6zel okula géndermek
isteyenler, okul yénetimlerin-
den ret almamak igin gcocuk-
larinin durumunu  saklama
geregi duymaktalar. Cogu

vakada, mental bir
sorunu/égrenme  guclugu
olmayan ¢ocuklar, hast-

aliklari sebebi ile ayri bir
sinifta  toplanmaktadirlar.
Aileler Mili Egitim Bakan-
grnin - bu uygulamasina
karsilar.  Cocuklarin  &zel
ihtiyaglart ~ olabilir  ama
onlara farkli 6grenme bec-
erileri veya hareket kisitlar
nedeniyle ayrimcilik yapil-
mayip, esit sekilde davranil-
masi gerekir. Cocuklarin bu
sekilde okulda ayrimasi
egitimden kopuslara  yol
acmaktadir. Nadir bir hastalik
ile yasayan ¢ocuklar okuldaki
bu yaklasim nedeniyle son-
rasinda akranlarindan  taciz,
zorbalk ve psikolojik siddet
goérmektedirler.

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
iLE MUCADELE DERNEGI

4. Caligsma Hakki

Nadir bir hastalik ile yagayan
bireyler  egitim  almayi
basarip bir ise girdiklerinde,
bu sefer de calisma hayat-
larinda ve/veya is piyasasin-
da gesitli sorunlarla karsilag-
maktadirlar. TUrkiye'deki
sosyal guvenlik sistemine
gore, evli olmayan kadinlar
babalarinin sosyal glvenc-
esinden yararlanma hakkina
sahipler. Ancak erkek gocuk-
lar on sekiz yagina geldikler-
inde tedavi ve ila¢ almaya
devam edebilmek igin bir ise
girmek  zorundalar. ise
girmezlerse de, saglk sigor-
tasi igin aylk belli bir miktar
6édemek zorundalar. Nadir
hastaliklarin  ilaglarr ve
tedavileri diger hastaliklara
gore ¢ok daha pahali.

Bazi nadir tanili hastalar igin
dizenli bir is sahibi olmak
oldukga zor. Cogu duzenli bir
tedaviye devam etmek veya
belirli aralklarla hastaneye
gitmek zorunda. Hastanede
olmalari gerekmese bile,
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engellilik derecelerine bagl
olarak isyerinde ayrimcilik
goérayorlar.  Goérustugumuz
bazi nadir tanih  hastalar
engelli raporu sahibi olarak
Tarkiye is Kurumu araciligi ile
kota sisteminden faydala-
nabilmiglerdi. Bu yolla eger
hasta belli bir duzeyde
engellilige sahip ise, rapora
dayali olarak is bulmasi
mumkun.  Ancak  engelli
raporlarinin belli aralklarla
yenilenmesi gerekiyor ve bu
da bagka bir sorun teskil
ediyor.
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B. Saglik Sistemine/Bakanh§i Bagl
Yapisal Sorunlar

Her seyden énce Turkiye'de
hangi nadir hastaliklarin
goéruldagu ve bu hastaliklar-
la yasayan kag kisi oldugu-
na dair herhangi bir veri
bulunmamaktadir. Bu ned-
enle de Bakanlik tarafindan
toplanmisg ve ayrigtiriimis
analiz edilmis bir veri de
yoktur. Bakanlik bunyesinde
Saglik Hizmetleri Genel
Madurltagu altinda Otizm
Zihinsel Ozel Gereksinimler
ve Nadir hastaliklar Dairesi
Bagkanhgr bulunmaktadir.
Bu isimden de anlasildigi
Uzere, bu bagkanlik Tarki-
ye'de gorulen nadir hast-
aliklar konusunda uzman-
lagmis degildir. Nadir hast-
aliklara dair bilgiler ve bu
alandaki gelismeler Saghk
Bakanhgr altindaki farkli
genel mudurltkler altinda
toplanmistir. Hem hastane

AR

dizeyinde hem de tepe
noktada bakanlik duzeyinde
bir koordinasyon sorunu
bulunmaktadir. Ornegin,
spinal muskuler atrofi (SMA)
hastaligina dair son
gelismeler Bakanlik web
sitesinde Arastirma,
Gelistirme ve Saglik Teknolo-
jisi Degerlendirme Dairesi
Baskanhgi altinda bulun-
maktadir. Farkh nadir hast-
aliklarla ilgili farkl bilgiler
Nadir Hastaliklar ile ilgili
Daire Baskanligi gibi tek bir
yerde toplanmamaktadir.
Ote yandan, Saglik Bakanhg
2021 yilinda Universite has-
tanelerinde nadir hastaliklar
arastirma merkezleri
acilacagint duyurmustur.
Hangi hastanelerde merkez
acilacag bilgisi i¢in internet
Uzerinden arastirma
yapmak gerekmektedir.

SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDURLUGU !
OTiZM, ZIHINSEL 6ZEL GEREKSINIMLER VE NADIR HASTALIKLAR DAIRESI BASKANLIGI

Nadir Hastaliklar
Giincellenme Tarihi 09 Haziran 2020

Kurumsal  Mevzuat  Birimler

Dokiimanlar  fletigim

Buradasiniz; Birimler » Nadir Hastaliklar

Resim 1: Saglik Bakanhgi web sitesindeki nadir hastaliklar ile ilgili birimin sayfasi. Sayfa bos!

6 Ankara Universitesindeki merkez ile ilgili haber i¢in bakiniz:
https://www.aa.comzr/tr/saglik/ankarada-nadir-hastaliklar-gunu-etkinligi-duzenlendi/2519728#

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
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Nadir hastalik tanili bireyler-
in aileleri ¢ok ihtiyag duy-
duklari psikolojik destegi ve
topluluk destegini birbirler-
ine saglamak igin sivil
toplum érgutleri kurmak
zorunda kalmiglardir. Bazi
vakalarda, saglik personeli
olan sivil toplum érgutlerinin
baskanlari, hasta yakin-
larinin en ¢ok ihtiyag duy-
duklari hayati bazi saglhk
bilgilerini kendileri Gyelere
vermek zorunda kalmisgtir. Bu
devletin sorumlulugunda
olmalhdir.
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3.

Goérustugumuz sivil toplum
érgutlerinden bir tanesi
doktorlarin hasta yakinlari-
na hastalik ile ilgili gerekli
bilgileri ve evde yapiimasi
gerekenleri anlatmasi
talebinde bulundu. Bu talebi
Saglik Bakanhgrna da
ilettiklerini ifade ettiler. Bazi
hastalarin aileleri tarafindan
bakilmalari neredeyse
imkansiz. Saglhk durumlari
cok ciddi. Bu konuda devle-
tin bu hastalar igin sagladigi
mali destek yetersiz. Ekono-
mik kriz nedeniyle nadir
tanili hastalarin bakimiigin
gerekli finansal butge son
bir yil icinde Turkiye'de en az
ikiye katlandi.

HiIPOFOSFATAZYA HASTALIGI
iLE MUCADELE DERNEGI

4.

Goérustugumuz
toplum  6rgatu
yenidogan tarama panelinin

cogu sivil
temsilcisi,

ve ciftlerin resmi olarak
evlenmeden oOnce yaptir-
mak zorunda olduklari kan
testinin 6neminden bahsetti.
Eger bu paneller yeterince
kapsamli olursa ve genetik
gecisli hastaliklarr muamkan
oldugunca tespit edebilirse,
o zaman dogustan c¢ogu
nadir hastalik da énlenebilir.

5.

Bir diger yapisal sorun ise
ilaca erigim, diger bir deyisle,
tedavi hakki. Hastalarin aile-
leri hayat kurtaran gerekli
ilaglara  erigebilmek igin
hukuki yollara bagvurmak ve
dava acmak zorunda
olmamall.  Tani  konulur
konulmaz, ilaca ihtiyaci olan
gocugun tedavisi dogrudan
baslamali. Acil durumlarda
hasta i¢in engelli raporu en
kisa strede ¢ikariimal.
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6.

Son olarak, devlet nadir
hastaliklara dair kisa ve uzun
dénemli planlar gelistirmeli.
Nadir hastalik sayisi ve
tanisinl - azaltmaya doénuk
kamu saghigr politikalari
Saghk  Bakanhigrnin  bu
alandaki  énceligi  olmali.
Nadir hastaliklar ve onlarin
aileler Gzerindeki etkisi konu-
sunda toplum genelinde
farkindalik yaratmak, akraba
eviiliklerinin  sayisint  ve
béylelikle de nadir hast-
aliklarin  gérdlme  sikhgini
azaltmak igcin buydk énem
tagimaktadir.
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ETKIN

AB PROGRAMI

Bu rapor Etkiniz AB Programi kapsaminda Avrupa Birli¢
destegi ile Uretilmistir. Bu raporun igeriginden yalnizca
fatazya Hastaligi ile Micadele Dernegi sorumludur ve
higbir sekilde Avrupa Birligi'nin goruslerini yansitmamaktadir.
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