HALK SAGLIGI UZMANLARI DERNEGI

TANISIZ HASTALIKLAR GUNU BiLGi NOTU

Tani ve tedavi sireci zor olan hastalik grubu olarak karsimiza ¢ikan “tanisiz hastaliklar” (1), her sene
Nisan aymin son Cuma giiniinde (2) —bazi kuruluslar tarafindan farkli giinler segilmistir— farkindahk
yaratmak amaciyla glindeme gelse de, tanisiz hastaliklara sahip bireyler ve onlarla birlikte yasayan

aileler icin her giin glindemdedir (3).

Tani konulamayan hastaliklar blylik 6lciide nadir hastaliklardan olusmaktadir, diger bir ifade ile nadir
hastaliklarin pek ¢ogu tanisiz hastaliklar semsiyesi altinda yer almaktadir. Nadir hastaliklar ise,
yaklasik 7000 hastaligl iceren daha genis bir kavramdir. Nadir hastaliklar, diinya ¢apinda 300-400
milyondan fazla insani etkileyerek kronik hastaliga, sakathga ve erken 6limlere neden olmaktadir.
Cok sayida nadir hastaliga sahip birey yillarca teshis edilmeden kalmakta ve bircogu dogru teshis

konulamadan hayatini kaybetmektedir (4).

Nadir hastaliga sahip bireylerin “tanisiz” kalma sireleri EURORDIS-Rare Diseases Europe verilerine
gore 5 ila 30 yil arasinda degisiklik gostermektedir. Tani konulamayan ancak semptomlarin varligi
nedeniyle klinik kusku bulunan olgulara yaklasim oldukga zorlayici olabilmektedir (1). Ulkemizde
akraba evliligi sikhg, 2018 yih Tarkiye Nifus ve Saglk Arastirmasi sonuglarina gére %25’tir, yani her
dért evlilikten biri akraba evliligi olarak tespit edilmistir (5). Turkiye istatistik Kurumu verilerine gore
2010 yilinda yapilan tim evlilikler icinde akraba evliligi %5,9; 2016 yilinda %4,6; 2020 yilinda 3,8;
2021 yilinda %4,0 olarak bulunmustur (6). Bu durum nadir ve tanisiz hastaliklarin sayisini ve gesidini
arttirmaktadir (7). Bu hastalar genellikle bircok farkh saghk kurulusunda kapsamli ve pahali
tetkiklerden gecebilmektedirler. Buna ragmen, hastalara genellikle teshis konulamamaktadir, hatta
kasitl olmadan yanlis teshis konabilmektedir. Bu durum hastalarin ve aile Uyelerinin duygusal ve

ekonomik yiikiini daha da arttirmaktadir (4).

Tanisiz hastaliklarin sebep oldugu semptomlar bircok baslik altinda incelenebilmektedir. Semptomlar
genellikle; nedeni belirsiz yliksek ates, halsizlik, ciddi kilo kayiplari, gece terlemeleri ve kasinti olabilir.
Bu grup hastalar, farkh branslardaki hekimler tarafindan degerlendirilmis ancak yapilan muayene ve

tetkiklerle bir tani konulamayan veya daha sonra anlasilabilecek kasitsiz yanlis tani konulmasi ile karsi
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karslya kalan hastalardan olusmaktadir. Bazi kanserler, romatolojik hastaliklar ve enfeksiyonlar tanisi

konulamayan/gec¢ tani konulan hastaliklardir.

Nadir ve Tanisiz Hastaliklar Aginin (Rare & Undiagnosed Network) belirttigi gibi, 2023 Tanisiz
Hastaliklar Giinii’'niin temasi “Karsilasilan her zorluk, cesurca atilan adimlara sebep olur (Intentional
Disruption)” seklinde belirlenmistir (3). Olusturulan temanin isiginda, tanisiz hastaliklarin teshis
zorlugundan kaynaklanan sorunlar cercevesinde, dikkat edilmesi gereken noktalar su sekilde

ozetlenebilir:

e Tani konulamayan veya tedaviden yanit alamayan hastalarin yonlendirilebilmesi icin nadir
veya tanisiz hastaliklar ag ve merkezlerinin yayginlastiriimasi gerekmektedir. Bu merkezlerin
etkin calismasi icin gerek hastalarin kolaylikla merkeze erisimi yoninden gerekse bilgi
paylasimi ile bilimsel gelismeler agisindan gilincel kalma yoninden saglik kuruluslan ile
temasin arttirilmasi gerekmektedir.

e Ulkemizde nadir ve tanisiz hastaliklar sikligini ve cesidini azaltmak amaciyla akraba evliligini
azaltmayi hedefleyen bilgilendirme kampanyalari diizenlenmelidir.

e s iliskili ve cevresel maruz kalmanin éniine gecmek igin is maruz kalma matrisleri kullanihp
ulusal veri bankasi olusturulmalidir.

e Tanisal anlamda 6nemli olan biyobankalarla ilgili mevzuat ¢ikarilarak mevcut ve kurulacak

biyobankalar nadir ve tanisiz hastalar igin islevsel hale getirilmelidir.

HASUDER Nadir Hastaliklar Calisma Grubu adina Ars. Gor. Dr. Ecenur Topal ve Ars. Gor. Dr. Hiseyin

Oriin tarafindan hazirlanmistir.
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