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Onso6z

Nadir Gorilen Hastaliklar Agi, Evrensel Hasta Haklari Dernegi (EHHD) nin girisimiyle 2020’nin Agustos
ayinda Avrupa Birligi tarafindan finanse edilen Sivil Blyl Programi destegiyle olusturulmaya
baslamistir. Ag, aldigi destek ile Kibris Tiirk Tabipleri Birligi ve YDU DESAM isbirligi icerisinde
hazirlamis oldugu “Saglk Calisanlari NGH Algi Anketi” ni hazirlamis ve Kibris’in kuzeyinde kayitl olan
saglik galisanlarina ulagtirmistir. Yapilan galismanin raporu asagidaki gibidir.

Giris

Diinya Uzerinde yaklasik 300 milyon kisinin miicadele ettigi %50 oraninda cocuklari etkileyen nadir
gorilen hastaligin tanisi, diger tim klinik teshisler gibi baslar: klinik semptomlari olan bir hasta, ilgili
hekime danisir veya hasta ¢ocuksa, ebeveynleri, birinci basamak saglik hizmetleri uzmani olarak bir
cocuk doktoruna basvurmayi tercih edebilir [1]. Bu asamada ilgili brans uzmani hekim hastayi kendisi
tani ve tedavisini gergeklestirecek veya hastayi s6z konusu patolojide uzmanlasmis baska bir birime
sevk edecektir [2]. Zamanla kotlilesen semptomlar, baska yeni semptomlarin ortaya ¢ikmasi, hekim
tarafindan regete edilen tedavilerin etkisizligi veya hastaligin agiklanamayan ilerlemesi, hastayi
hekimler arasinda “tedavi donglsi” veya “Artze-Odyssey” olarak adlandirilan ileri geri
yonlendirmelerle sonuglanmaktadir [3].

Tedavi dongiileri sadece saglik ¢alisanlari igin bir hayal kirikligi kaynagi degildir, ayni zamanda hasta
ve hasta yakinlari i¢in umut kirici bir dénemdir. Bunlara ek olarak, olasi tedavi segenekleriyle
celisebilen hastaligin ilerlemesine ve semptomlarin kétiilesmesine de izin verir [3, 4]. Hastanin tibbi,
fiziksel ve zihinsel yiikiiniin yani sira, birgok farkli hekime yapilan vizite, kontrol gériismeleri ve teshis
testleri nedeniyle aileler ekonomik kayiplar yasayabilir ve maddi sorunlar yasayabilir. Bu siire
boyunca hayal kirikligi, stres, anksiyete, kendinden siphe duyma ve duygusal travma, tanisal
yetersizligin ve etkisiz hasta bakiminin sonuclari olup, ailelerin doktorlar ve diger saghk calisanlari ile
iliskilerini ciddi sekilde etkilemektedir [5].
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ilk semptomlarin ortaya ¢ikmasi ile tani arasindaki zaman her hastalikta dnemlidir, ancak ¢ogu zaman
nadir hastaliklarda problemlidir [6]. Bu gecikme siiresi, nadir hastaliklar igin tipik olan ge¢ ve yanhs
taniya neden oldugu bilinen tanisal tedavi donglsini besler. Birlesik Krallik'ta (UK) ve Amerika
Birlesik Devletleri'nde (ABD) yasayan 631 nadir hastalik hastasi arasinda yapilan bir arastirma, nadir
gorilen bir hastayl dogru sekilde tedavi etmek icin ortalama stirenin 5,6 ile 7,6 yil arasinda degistigini
gostermistir [7]. Genetic Alliance UK, l¢ nadir hastaligi olan bireylerden birinin dogru teshisi almak
icin iki yildan fazla beklemesi gerektigini bildirmistir [8].

Saglk calisanlari arasinda dislik nadir hastalik bilinci ve bilgisinin, bircok nadir hastaligi olan bireyin
gec ve yanlis tanilarla karsilasmasinin nedenlerinden biri olduguna inanilmaktadir [3, 9]. Ozellikle
hastalardaki saglik sorunlarini ilk belirleyen pratisyen/ acil tip hekimleri, ¢cocuk hastaliklari uzmanlari
ve eczacilar gibi ilk birinci basamak saglik hizmetleri uzmanlari, nadir bir hastaligin tanisi i¢in klinik
dogrulamayi yapmakta gticlik cekiyor gibi gérinmektedir. Birinci basamak saglik hizmet uzmanlari,
“alisiilmadik” bir hasta ile karsilastiklarinda nadir gorilen hastaliklari dislinerek, nadir goriilen
hastanin tani ve olasi tedavi yolculugunu kolaylastirmaya temelden katkida bulunabilir [10-12]. Nadir
hastaliklar hakkinda hem egitim hem de bilgi, nadir hastalik tanilari hakkinda farkindaligin ve klinik
siphenin artirilmasina katkida bulunabilir. Bu konuda yasanilan sikintilar hekimlerin ve tip fakiltesi
ogrencilerinin nadir gorilen hastaliklarla ilgili sendromlar konusunda egitimlerinin yetersiz oldugu ve
bu bilgi eksikliginin nadir hastaliklarin teshisine izin vermedigi gostermistir [13].

Hekimlerin nadir hastaliklarla ilgili bilgi birikimleri tzerine calismalar isveg, ispanya, Belgika,
Bulgaristan gibi bircok Avrupa Ulkesinde yapilmistir, ancak Kibris’in kuzeyinde yapilmamistir [9, 14-
16]. Kibris'in kuzeyinde ilk kez nadir gérilen hastaliklarin farkindaliginin artirilmasi icin Evrensel Hasta
Haklari Dernegi (EHHD) tarafindan hekimlerin nadir hastalik farkindaliklarini artirmak ve nadir
hastaliga sahip hastalarinin tanisinda onlari desteklemek icin bilgi ve egitimin nasil ihtiya¢ ve
tercihlerine gore uyarlanabilecegi bu arastirmayi tasarlamis olup, Kibris Tark Tabipleri Birligi'ne
(KTTB) bagh hekimlere yanitlanmak tzere génderilmistir.
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Uygulanan Yontem

Nadir gorilen hastaliklar alanlarinda c¢alisma yapilan uzmanlarla yapilan gériismeler sonrasinda
KTTB’ne bagh hekimler arasindaki nadir gorilen hastaliklarla ilgili farkindalik, bilgi diizeylerini ve bilgi
ihtiyaglarini arastirmak icin online bir anket olusturulmustur.S6z konusu anket KTBB tarafindan
kendine kayith olan hekimlere e-mail yoluyla gonderilmistir.

Uzman Goriismeleri ve Odak Grup Calismalari

Gorlismeler Agustos ve Eylil 2020’de belirli araliklarla Kibris’in kuzeyinde nadir gorilen hastaliklar
Gzerine bilimsel calismalarini sirdiiren bir uzman ile gerceklesti. Gorlismelerin amaci, anketin
diizenini bilgilendirmek ve veri doygunlugunu elde etmekti. Gorismeler sonunda Vanderborne ve
arkadaslarinin calismasindan taban alinan doért acik soru ve alt sorulardan olusan anket kilavuz
olusturuldu [16] (Online anket linki; https://forms.gle/GRNvX9nTBQfwbGG27) Nadir hastalik
bilincinin ge¢ ve yanlis tanidaki roll, akademik ve siirekli tip egitiminin nadir hastalik farkindahgina
katkisi ve nadir hastaliklarin tanisini kolaylastirmak icin bazi nadir gorilen hastaliklarin bilgi degeri
sorgulanacagl anket olusturuldu. Ayni zamanda, 02 Ekim 2020 Cuma glinu nadir gorilen hastaliklar
uzmanlari; Prof. Dr. Ugur Ozbek, Acibadem Universitesi, Tip Fakiiltesi Dahili Tip Bilimleri Tibbi Genetik
Anabilim Dali Baskani, Dog. Dr. Mahmut Ergdren Cerkez, YDU DESAM , KTTB Dis iliskiler Sorumlusu
Dr. Sonug Biyiik, EHHD yonetim kurulu baskani Emete imge , hasta ve/veya hasta
yakinlarininkatildigi yaklasik iki saat sliren Zoom cevrimici Odak grup calismasi diizenlendi.(EK-
2toplanti ekran gorintisi)

Anket Calismasi

Turkce hazirlanan anket KTTB’ne Uye hekimlerin calismaya e-posta yolu ile davet edilmesi ile
yapilmistir.  KTTB’nin aktif e-posta kullanan 636 Gyesi bu anket ¢alismasina katilimci olarak davet
edilmistir.
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Anket bes bélime ayrilmis 34 coktan se¢cmeli sorudan olusturulmustur. ilk bélimde katimcilarin
Ozellikleri ve ikinci bélimde nadir hastaliklarla ilgili bilgiler incelenmistir. Bolim iki ve {i¢ arasinda, her
katimcinin ayni bilgi diizeyine sahip olmasini saglamak i¢in Avrupa Birligi'nin (AB) nadir hastaliklar
tanimi verilmistir. Bolim Ugte ise nadir hastalik farkindaligi arastirilmistir. Bolim (g ve dort arasinda,
nadir hastaliklarin daha genis bir agiklamasi saglanmis ve bazi 6zellikler vurgulanmistir. Bolim dort,
nadir hastaliklarla ilgili akademik ve siirekli tip egitimi incelenmistir. Son bélimde katihmcilarin nadir
ve ultra nadir hastalklarla ilgili bilgi ihtiyaclari ile genetik bilgi deneyimleri sorgulanmistir. Anket
sadece bilgilendirilmis onam verildikten sonra anonim katilimla gergeklestirildi.

Sonuglar
Odak grup toplantisi — 2 Ekim 2020

Ug farkh nadir hastaliga sahip (hipoaldesteronism, amyloidosis ve keratocunus) hasta ve hasta yakini,
Turkiye’den nadir hastaliklar Gzerine uzman hekim, KKTC temsilci, EHHD y6netim kurulu baskani ve
Gyeleri ile Kibris'in kuzeyinde nadir hastaliklar alaninda c¢alismalar sirdiren bir bilim insaninin
modoratorliglinde gerceklesen toplanti siresince nadir hastaliga sahip kisilerin taniya giden yolda
yasadiklari sikintilara ve tedavi sireclerindeki Ada’da hali hazirda bulunmayan eksik tedavi
yaklasimlarina deginildi. Tirkiye’den katilan uzman hekim nadir hastaliklarla ilgili bilgi deneyimini
paylasirken o6zellikle sivil toplum o6rgutlerinin bu konuya sahip g¢ikmasi gerektigini vurguladi. KTTB
temsilci ise ilk eylem plani olarak Lefkosa Dr. Burhan Nalbatoglu Devlet Hastanesi klinik sefleri ile
goruserek nadir hastaliklar tGzerine komisyon kurulmasi igin ¢alismalar baslatacagini belirterek hedef
grubun en anlamh ¢iktisi oldu. Bu hedef grup sayesinde Kibris'in kuzeyinde ilk kez nadir hastaliklar
tartisilirken, hasta, hekim, alaninda uzman ve sivil toplum &rgitlerini bir araya getiren ilk toplant
oldu.

Katihma bilgileri

Toplamda 54 hekim anketi tamamladi. Katilanlarin ¢ogu kadin (%61,1) hekimlerdi. Yas dagilimlar ise
%48,1 30-45 yas araliginda, %37’si 45-60 yas araliginda, %11,1 60 Uzeri ve %3,7 30 yas altindaydi.
Ankete katilan hekimlerin %92,6’si tip egitimlerini Tlrkiye’de tamamladiklarini belirtirken, %5,6’s
diger Uglncu Diinya Ulkelerinde tamamladilar. Sadece %1,9’u alti yillik tip egitimini KKTC'de
tamamladi. Katiimci hekimlerin %90,7’si tipta uzmanhk egitimlerini Tirkiye’de tamamladi. Sadece
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%3,7’si tipta uzmanlik egitimlerini diger baska bir (ilkede tamamladi. %5,6’sinin tipta uzmanlik egitimi
bulunmamaktadir. Katilimcilardan %31,5’i calistiklari kurumu fakilteye bagli hastane, %31,5 devlete
bagh bir saghk kurulusu, %16,7’si 6zel hastane, %14,8’si 6zel klinik/ muayene ve %5,6’sI diger bir
kurum olarak tanimladi (Tablo1).

Katilimci Genel Bilgileri Katilimci
n %

Cinsiyet 33 61,10
Kadin 21 38,90
Erkek
Yas
<30 2 3,70
35-45 26 48,10
45-60 20 37,00
>60 6 11,10
Calistigi kurum
Devlete bagl bir saglhk kurulusu 17 31,50
Fakllteye bagh hastane 17 31,50
Ozel klinik/ muayene 8 14,80
Ozel hastane 9 16,70
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deger).

Ankete katilan %33,3'U ¢ocuk sagligi ve hastaliklari, %28,5'i i¢ hastaliklari, %23,8’i Kulak Burun Bogaz
ve yine %23,8'i anestezi ve reanimasyon, %19,0"1 tibbi patoloji, %14,2’si kadin saghgl ve dogum
uzmanlariydi. Tablo 2’de ankete katilan hekimlerin diger branslari da gosterilmektedir. Ayni zamanda
katilimcilarin akademik Gnvanlari soruldugu zaman %59,3’tnin uzman doktor, %20,4’Gnin yardimcl
docent doktor, %11,1’inin dogent doktor, %5,6’sinin pratisyen hekim ve %3,7 sinin profosér doktor
Unvanlarina sahip olduklarini belirttiler.

Tablo 2. Nadir goriilen hastaliklari agi anketine katilan hekimlerin uzmanlik alanlarini géstermektedir.
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Genel bilgi durumu

Anketin ilk bolimiinde katiimcilardan nadir hastaliklar hakkindaki bilgilerini 1 zayif, 5 mikemmel
araliginda puanlamalari istendi. 7 hekim (%13,0) nadir hastaliklarla ilgili bilgisini zayif olarak
tanimlarken, 15 hekim (%27,8) bilgisinin zayif ile orta arasinda oldugunu tanimladi. Higbir hekim nadir
hastaliklar konusunda bilgisinin mikemmel oldugunu disiinmedi (Tablo 3).

Nadir hastaliklar hakkindaki bilginizi nasil degerlendirirsiniz?
54 responses

30
24 (44.4%)
20
15 (27.8%)
10
7 (13%) 8 (14.8%)
0 (0%)
0
5

Tablo 3. Ankete katilan hekimlerden nadir hastaliklar hakkinda genel bilgi birikimlerini gbsteren tablo
(1: zayif, 5: mikemmel).

Katimcilarin nadir gorilen hastaliklar ile ilgili bilgi birikimi soruldugu zaman buyilk bir ¢ogunlugu
(%61,1) Avrupa Birligi'ne gore nadir hastaliklarin tanimini 2000 kisiden azini etkileyen ve yasami
tehdit eden ve/veya kronik bir sakatlik durumu olarak dogru tanimladi. 17 hekim (%31,5) ise yanls
secenegi secerek Avrupa Birligi’'ne gore nadir hastaliklar 5000 kisiden azini etkileyen ve yasami tehdit
eden ve/veya kronik bir sakatlik durumu secenegini secti. Ug katilimci hekim (%5,6) ise nadir
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hastaliklar tanimini tam olarak bilmedigini sdylerken, sadece bir hekim (%1,9) nadir hastalik gibi bir
tanimi daha 6nce duymadigini belirtti.

Katimcilara birden fazla secenegi secebilecekleri nadir gorilen hastaliklarin tanimlarinin hangisi
olabilecegi soruldugu zaman %63’G (34 hekim) nadir hastaliklarin kronik bir hastalik oldugu dogru
olarak cevapladi. ikinci dogru tanim olan “yetim ilaglar, nadir hastaliklarin énlenmesi, teshisi ve
yonetiminde kullanilan 6zel ilaglardir” ifadesini 19 katihmci hekim (%35,2) tarafindan dogru bir tanim
olarak segilmistir. 40 hekim (%74,1) nadir hastaliklarin ¢ogunlukla etiyolojisinde genetik kdken
oldugunun bilincinde olarak tgiincii dogru tanimi cevaplamistir. Ug katiimci hekim (%5,6) soruda
tanimlanan tim ibarelerin dogru oldugunu soylerken sadece bir katilimci doktor (%1,9) ifadelerin
timindn yanlis oldugunu belirtmistir.

Hekimlere nispeten yayin gorilen (akromegali, kistik fibroz, Huntington hastaligi vb. gibi) ve ultra
nadir gortlen (trikorhinofalenjeal sendrom, Wiedemann-Rautenstrauch sendromu vb. gibi) 21 nadir
hastaliktan hangilerini daha 6nce duyduklari soruldugu zaman; hekimlerin yaygin goérilen nadir
hastaliklar bildikleri gdzlendi. Ornegin en sik gériilen sendromlardan akromegali ve kistik fibroz 47
(%87) hekim tarafindan bilinmektedir. Hekimler arasinda en az bilinen sendrom Bangstad sendromu
g hekim (%5,6) tarafindan isaretlenmistir.

Nadir gorilen hastaliklar icin 6zel olarak gelistirilen ilaglar yetim ilaglar, 6zel bir prosediire gére
piyasaya girmistir. Yetim ilaglar igcin dogru olan bu tanimlama 24 hekim (%44,4) tarafindan
bilinmektedir. Hekimler %38,9 (21) yetim ilaglar hakkinda bilgi birikiminin olmadigini bildirdi. Bununla
birlikte ankete katilan hekimlerin %63’ (34) Kibris'in kuzey kesiminde yetim ilaglarin tanimlanmis
oldugunu bilgisine sahip degildir. %35,2’si (19) bu tanimlanmanin yapilmadigini ve sadece bir hekim
(%1,9) bu tanimlamanin yapildigini diisinmektedir. Kibris'in kuzeyinde nadir hastaliklarin tedavisinde
kullanilan yetim ilaglarin mevcut oldugunu diistinen hekimlerin orani %7,4’tir (4). Yetim ilaglarin var
oldugunu ama eksik olan ilaglarinda bulundugunu disiinen oran %31,5 (17) iken bu ilaglarinin
mevcudiyetinin olmadigini sdyleyen hekim orana %24,1’dir (13). Hekimlerin %37 ise yetim ilaglarin
mevcut olup olmadig bilgisine sahip degil.
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Farkindalik

“Hekimlere nadir hastaliklardan ne kadar haberdarsiniz?” sorusuna hekimlerden 1 kesinlikle hayir, 5
kesinlikle iyi olacak sekilde belirtmeleri istendi. Hekimlerin %5,6’s1 (3) kesinlikle nadir hastaliklardan
haberdar olmadigini belirtirken, ¢cogunlugunu (%38,9) orta derecede nadir gorilen hastaliklardan
haberdardir. Ankete katilan hekimlerden %7,4’U (4) nadir hastaliklar konusunda kesinlikle iyi bilgiye
sahiptir (Tablo 4).

1. Nadir hastaliklardan ne kadar haberdarsiniz?
54 responses

30

20 21 (38.9%)
17 (31.5%)

9 (16.7%)

4 (7.4%)

3 (5.6%)

Tablo 4. Ankete katilan hekimlerin nadir hastaliklardan ne kadar haberdar oldugunu sorusuna
verdikleri yanitin grafigi (1: kesinlikle hayir, 5: kesinlikle iyi)

Hekimlerin %33,3’l Kibris'in kuzey kesiminde ylizden az nadir hastalik oldugu dislincesindedir. %39,9
oraninda hekim nadir hastaliklarin sayisinin 100-1000 arasinda oldugunu belirtirken. %13 oraninda
hekimin bu konu ile ilgili bir fikri bulunmamaktadir. %31,5 oraninda hekim nadir hastaliga sahip bir
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bireyin tani almasi i¢in gecebilecek ortalama siirenin 2 ay ile 1 yil arasinda, %29,6’si bir ile (g yil
arasinda, %18,5’i lc yildan fazla, %7,4’U iki aydan az oldugunu belirtirken; %13’l bu konu hakkinda
bir fikri bulunmamaktadir. Nadir hastaliklarin tanisinda gecen ortalama sirenin ¢ yildan fazla
oldugunu disiniirken hekimlerin blyik bir cogunlugu bu soruya yanls cevap vermistir.

Hekimlerin %35,2’si gecmiste nadir gortlen bir hastaligi sahip bir veya birden fazla hastasi, %18,5
oraninda hekimin besten az, %24,1'nin nadir hastaligi olan bir hastasi olmamistir. %18,5 oraninda
hekimin besten az, %7,4’Gnin hem bes ile on arasinda hem de 10’dan fazla hastasi olmustur.
Hekimlerin %7,4’G daha Once nadir hastaliga sahip bir hastasinin olup olmadigina dair bir fikri
bulunmamaktadir. Bunula birlikte hekimlerin %83,3’l bir hastanin nadir gorilen bir hastaliga sahip
oldugunu birkac kez diistinmustiir. Yine hekimlerden %7,4’inlin bu konuda fikri bulunmamaktadir.

Nadir gorilen bir hastaliga sahip kisiye tani konuldugunda nereye bildirim yapilmasi lizerine bir soru
lizerine hekimlerin %44,4’i zaten bildirim yapmadigini, %25,9’u KKTC Saglk Bakanligi'na, %27,8 bagl
bulundugu hastaneye, %11,1’i bagh bulundugu fakiilteye bildirim yapmaktadir. Nadir gorilen bir
hastaliga sahip bir bireyin tanisi konulduktan sonra bildirim yapilmasi zorunlulugu bulunmamaktadir.
“Bildirim yapilmasi zorunlulugu var mi?” sorusu Uzerine ankete katilan katiimcilarin %48,1’i bu
konuda bilgisi olmadigini, %29,6’s1 zorunluluk olmadigini, %20,4 oraninda hekim ise zorunlu bildirim
oldugunu sdylemistir. %1,9 oraninda hekim ise bildirim rutinde uygulandigini diisiinmesine ragmen
zorunlu olmamasi gerektigini belirtmistir.

Akademik ve siirekli tip egitimi

Katilmcilara akademik tip egitimlerinin nadir hastaliklara cok zaman ayirip ayirmadig soruldugunda,
%35,2'si "Hayir" cevabini verdi. %18,5'i de hayir ama daha fazla zaman harcanabilecegini
distinmektedir. %14,8’ise akademik egitiminde nadir hastaliklar Gizerine harcanin zamanin yeterli ve
gerekli oldugunu belirtti. Nadir gorilen bir hastaligin tanisinda uzmanlik egitiminin yararli ve pratik
oldugunu diisiinen hekim orani %38,9 iken; bu egitimin yetersiz oldugunu dislinen %22,2, vasat
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oldugunu disinenler ise %18,5tir. Hekimlerin %24,1’i nadir hastaliklarla ilgili faaliyetlerle
ilgilenmektedir. %20,4’U ise katilmak istedigini ama Kibris'in kuzey kesiminde bu konu hakkinda
herhangi bir faaliyetin yapildigindan haberdar degil. Hekimlerin %11,1 ise daha ¢ok yaygin gorilen
hastaliklarla ilgili egitici faaliyetlerine katilmayi arzulamaktadir. %9,3 ise bu konu hakkinda herhangi
bir diisiinceye sahip degildir.

Genetik danismanlik ailesel olarak ve genetik kaynakli rastlanan hastaliklarin hasta ve/ veya ailesine
hastalikla basa ¢ikmanin yollarini aciklayarak 6gretilmesinde ve soy agaci cikarip bir sonraki nesil ile
aile fertleri icin riskleri hesaplamada birincil derecede énemli bir bilim dalidir. Genetik Danismanlar
genellikle tibbi genetik konusunda uzmanlasmis hekimler ve bu konuda bilim doktorasi/ uzman
Unvanina sahip kisilerden olusmaktadir. Ankete katilan katihmcilarin %94,4’G Kibris’in kuzeyinde
genetik danismanin gerekli oldugunu vurgulamistir.

Nadir hastaliklar hakkinda bilgi

Doktorlarin ¢ogu (%40,7) herhangi bir 6zel nadir hastaliklarla ilgili kuruluglardan, arama motorlarinda
veya bilgi kaynaklarindan haberdar degil. Katilimcilarin basvurdugu en sik bilgi kaynaklari %33,3
oraninda Yakin Dogu Universitesi DESAM Enstitiisii, %25,9 oraninda Kibris Néroloji ve Genetik
Ensitlisli, %22,2 oraninda European Rare Diseases Organization (Avrupa Nadir Hastaliklar
Organizasyonu), %18,5 Tirkiye Nadir Hastaliklar Agi sayilabilir. Katilimcilarin burada yerel kaynaklari
daha ¢ok tercih ettigi gézlemlendi. Hekimlerin %46,3’l daha ¢ok nadir hastaliklar konusunda klinik
olgulardan ve hikayelerden bilgi sahibi olmak istemektedir. %37 oraninda hekim hem nadir
hastaliklarin dnlenmesi ve taranmasi hem de nadir hastaliklarin semptomlari hakinda bilgi sahibi
olmak istemektedir. Nadir hastaliklar konusunda uzmanlardan dogrudan bilgi almanin en dogru yol
oldugunu dislinmektedirler (57,4). Ayni zamanda tibbi dernekler (%46,3), konferans (%53,7) ve
kongrelerden (%55,6) de bu bilgileri alabileceklerini ifade etmislerdir. Dogrudan hastadan nadir
hastaliklar konusunda bilgi sahibi alabilecegini disiinen hekim orani sadece %3,7 iken; hasta
dernekleriigin bu oran %22,2’dir.
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Hekimlerin blylk bir cogunlugu hastaya nadir hastalik hakkinda bilgi verirken kendi genetik
bilgilerinin yetersiz oldugunu dusliinmektedir (%75,9). Bununla beraber yine hemen hemen ayni
orada (%75,9) hekim nadir hastaliklarin tanisi igin kullanabilecek genetik tani yontemler hakkinda
bilgiye sahip degildir.

Doktorlarin biylk bir cogunlugu Kibris’in kuzeyinde ultra nadir hastaliklarin tanimlandigini
bilmemektedir (%74,1). Ultra nadir hastaliklarin tanimlandigini diisiinen hekim orani %7,4 iken hayir
diyenlerin orani %18,5’tir. Hekimlerin %66,7’sinin ultra nadir hastaliklar hakkinda bilgi birikimi yaygin
nadir hastaliklarla ilgili bilgilerinden daha azdir. %24,1’inin ultra nadir hastaliklar hakkinda bilgiye
ihtiyaci bulunmamaktadir.

Ankete katilan hekimlerin %72,2’si nadir goriilen hastaliklarla ilgili ¢alismalar yapan sivil toplum
orgitlerinin varhgini bilmemektedir. %18,5 i ise bu kuruslardan haberdardir. Son olarak hekimlerin
bliylik bir cogunlugu Kibris’in kuzeyinde nadir gorilen hastaliklar konusunda calisma yapan sivil
toplum 6rgutlerine ihtiya¢ duyuldugunu belirtmistir.

Tartisma
Bilgi birikimi

Kibris’in kuzey kesiminde doktorlarin nadir hastaliklar hakkindaki temel bilgilerinin orta diizeyde ama
pratikte yetersiz olduguna inanilmaktadir. Anket sonuglari, hekimlerin %40,8'inin bilgilerinin
standartlarin altinda veya zayif oldugunu belirttigi icin bu ifadeyi dogrulamaktadir. Anket sonuglari,
Engel ve arkadaslarinin calismasina katilan diinya ¢apindaki doktor popilasyonu ile karsilastirildiginda
da bunu gostermektedir [4]. Kibris'in kuzeyinde hekimlerin 6zellikle yetim ilaglar hakkinda bilgi
birikimleri cok yetersizdir (%63,6).
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Farkindalik

Nadir hastalik bilgisi diizeyine benzer sekilde, hekimlerin farkindalk diizeylerini orta dlizey biraz
Gzerinde olarak degerlendirildi. Pek ¢ok hekim (%83,3) nadir hastaliga sahip bir hastasi oldugunu
birka¢c kez sliphelenmistir. Doktorlarin ¢ogu, Kibris’in kuzeyindenadir hastaliklardan kag¢ hastanin
etkilendigini dogru bir sekilde tahmin edebiliyor. Bunlara ek olarak, hi¢c gerek ve zorunluluk yokken
nadir gorilen bir hastaliga sahip bir hastayr %35,9 oraninda hekim Kibris’in kuzeyinde sagliktan
sorumlu yetkililere bildirim yaptigini iddia ediyor. Yine blyik bir cogunlugu (%44,4) dogru bir yol
izleyerek bu hastaliklari herhangi bir birime bildirme zorunlulugu hissetmiyor.

Bilgi ihtiyaci

Anketi dolduran ¢ogu hekim nadir hastaliklar hakkinda bilgiye ihtiya¢ duydugunu belirtti. Hekimlerin
blyik bir kismi nadir hastalklarla ilgili bilgi 6grenimi icin klinik olgu ve hikayelere ihtiyag
duymaktadir. Diger cogunluklar ise nadir hastaliklarin semptomlari, yetim ilaglar, tedavi yontemleri,
hastalar ve hikayeleri gibi hemen hemen tiim konulardan nadir hastalik semptomlari hakkinda
bilgilerine ihtiya¢ duyduklarini belirtmistir. ihtiya¢c duyulan nadir hastalik bilgisini dagitmak icin bilgi
kanallarinin tercihleri doktorlar arasinda oldukca benzerdir. Genel ¢ogunluk, uzman merkezleri ve
surekli egitim oturumlarini tercih ediyor. Buna ek olarak, hekimler, nadir hastalik bilgilerinin yayilmasi
icin kongreler, sempozyumlar ve konferanslarla ilgilenmektedir.

Bilgi kaynagi

En tipik nadir hastalik bilgi kaynagi Orphanet olmasina ragmen, hekimler yerel bilgi kaynaklarini tercih
etmektedirler. Orphanet’i bilen hekim orani %14,8'dir. Muhtemelen yerel kaynaklar hekimler igin
daha erisilebilirdir. Nadir goriilen bir hastalik ayirici tanisinin yani sira, olasi tedavi segenekleri,
taninmis uzmanlarin ve referans merkezlerinin veya hasta derneklerinin iletisim bilgileri de degerli
ciktilar olabilmektedir. ideal bilgi kaynagi giincel bir dijital platform olmali, hekimlerin tercih ettigi
dilde Ucretsiz olarak bulunmali ve cok sayida nadir hastalik uzmani tarafindan dogrulanmalidir.
Doktorlar, nadir hastalik bilgi kanali olarak web sitelerini veya dijital platformlari belirtmemis olsalar
da boyle bir dijital platformun tiim hekimler igin ¢ok yararl olabilecegi dngorilmektedir.
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Egitim

Hekimler mevcut nadir hastalik akademik egitiminin yeterli olmadigl konusunda hemfikirdir. Anket
sonuglarina bakilacak olursak nadir hastaliklarin akademik tip egitimi ve sirekli egitim sirasinda ele
alinmasi gerekmektedir. Tamamen nadir hastaliklara adanmis kurslarda veya oturumlarda degil, alt
disiplin kurslarina entegre edilmelidir. Anketi dolduran doktorlar ayrica tamamen nadir hastaliklara
adanmis siirekli egitim kurslariyla ilgilenmediklerini de belirtiyorlar. Ozellikle yaygin ve nadir hastalik
konularini birlestiren kurslara ilginin daha ¢ok arta bilecegi anket sonuglarina goére sdylenebilir. Nadir
hastaliklara ilgi ayni zamanda bransa 6zel olabilir. Ornegin cocuk doktoru ve alt branslarinin nadir
gorilen hastaliklara ilgisi bir kulak burun bogaz uzmanindan daha fazladir. Dolayisi ile ¢alismanin
sinirlamasi yoninden ileriki donemlerde bu uygulama alani spesifik yapilabilir.

Sonug

Cogu hekim kariyerleri boyunca bir veya daha fazla nadir hastaliga sahip bireylerle karsi karsiya kalsa
da nadir hastaliklarla ilgili farkindalik diizeyi ortalama seviyenin altindadir. Cogu hekim nadir
hastaliklar hakkinda iyi bir temel bilgiye sahiptir. Hekimler, dogru ve glvenilir nadir hastalik
bilgilerinin nerede bulunabilecegi konusunda, bu hekimlerin tercihlerini karsilayan uzmanlk alanina
dzel bir sekilde bilgilendirilmelidir. Onleme ve tarama, nadir hastalik semptomlari, ayirici tani ve hasta
sevkine iliskin bilgiler tim doktorlar icin ¢cok degerli olabilir. Hekimlerin ¢cogu yalnizca hastayla ilgili
nadir hastalik bilgilerine ihtiya¢c duymaktadir, ama bazi uzmanlarin mevcut tedaviler ve yetim ilaglar
hakkinda ek bilgi almak istemeleri kacinilmamalidir. Nadir hastalik bilgilerinin dagitimina en uygun
bilgi kanallarinin uzman merkezler ve siirekli egitimler oldugu gorilmdistiir. Bununla birlikte, lokal
kuruluslarin yani sira dijital platformlarin, hasta semptomlarinin ve laboratuvar test sonuglarinin girdi
verileri olarak kullanilmasina izin veren bir platforma yikseltilirse, tim doktorlar icin nadir hastalk
bilgilerinin altin standardi haline gelme potansiyeline sahip olacaktir. Kibris'in kuzeyindebu bilgi
paylasiminin baslatilmasi icin akademisyen, hekim, idari yetkililer ve sivil toplum oOrgitlerinin de
icinde olacagl bir komisyon kurulmasi sarttir. Hastaya sorulacak tanisal testler veya sorular, olasi
tedavi segenekleri ve uzmanlarin, referans merkezlerinin ve hasta derneklerinin iletisim bilgileri bir
arada toplanmali ve KTTB ve Universitelerdeki tip fakulteleri araciligi ile paylasilmahdir. Boyle bir
platform, doktorlarin akademik tibbi egitimleri sirasinda da faydah olabilir. Yaygin hastalik ve nadir
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hastalik konularini birlestiren egitim kurslarinda, tip fakiltesi 6grenci ve asistanlari ve katihmcilar,
nadir bir hastalikta olabilecegini gosteren hususlar konusunda haberdar edilmelidir. “Nadir gortlen
hastalik” vurgusu, bir taniyi yeniden yonlendirebilir ve sonunda dogru teshisi kolaylastirabilir.
Akademik egitimde nadir gortlen olgularin kullanilmasi, siirekli egitim ve ayrica teshis araglarinin
gelistirilmesinde tesvik edilmelidir.

Sonug olarak, Kibris’in kuzeyindeki hekimlerin nadir hastaliklarin erken bir asamada tani edilmesinde
etkin bir sekilde desteklenmesi igin, nadir hastaliklarla ilgili akademik tip egitimi gézden gegirilmelidir.
Ogretme ydntemleri, gercek diinya verilerinin bilgisayar analizine dayali olarak odaklanmalidir. Buna
ek olarak, nadir hastalik semptomlari, referans merkezleri ve tani testleri dahil ancak bunlarla sinirh
olmamak Uzere doktorlarin bilgi ihtiyaclarini karsilayan yikseltilmis bir dijital platform, dogru ve
zamaninda nadir hastalik teshisini desteklemek icin ideal olabilir. Hastalarin daha ¢cok hekimlerle
bulusabilecegi ve farkindaligi saglayabilecegi sivil toplum faaliyetleri dizenlenmelidir.  Nadir
hastaliklarin %85 genetik kokenli oldugu duislinllirse ve hekimlerin bu konuda bilgilerini yetersiz
oldugu disinildiginde saglktan sorumlu mercilerin ve KTTB bu konuda uzman kadrolar olusturmasi
(genetik danisman, tibbi genetik uzmani)nadir hastaliga sahip olan bireylerin erken tanisi igin
elzemdir. Ayni zamanda hedef grup toplantisinin sonunda KTTB temsilcisinin devlet hastanelerinde
nadir hastaliklar komisyonu kurulmasi icin ¢alismalarin baslatilacagi yoniindeki 6nerisi hedef grubun
amacina ulastigini géstermektedir. Bu komisyonlarin vakit kaybetmeden sivil toplum o&rgitleri ile
istisare edilerek hikimet politikalarinin 6ncelikleri arasina girmelidir Akademik tip egitimi ve
yukseltilmis dijital platform kombinasyonlarinin olusturulmasi, nadir goriilen hastaliga sahip kisilerin
daha erken ve dogru tani almasina ve bu hastalar icin zamaninda uygun tedavi ve daha iyi bir yasam
kalitesi saglayacaktir. Bu konuda farkindaligin artiriimasi igin sivil toplum o6rgitlerinin hastalar ve
yakinlari ile birlikte hareketi cok 6nemlidir.
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