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Hastaliklara kars: verdigi savas,
insanoglunun hayatta kalma
miicadelesinin 6nemli

bir béliimiinii olusturuyor.
Insanlik tarihi boyunca
hastaliklar1 6nlemek ve tedavi
edebilmek i¢in yapilan galismalar
onemli bir etkinlik alan1 olmus.
Bugiin bilim ve teknolojideki
gelismeler sayesinde

gecmise oranla gok daha fazla
hastalig1 yenebiliyoruz.

Ancak yine de ¢aresi bulunamamis
pek ¢ok hastalik var.

Bu size tirkiitiicii geliyorsa daha
kotiistini soyleyelim:

Cok ender rastlandig: icin caresi
(pek de) aranmamus hastaliklar...
Fakat kottimserlige de
kapilmiyoruz, ¢iinkii insanlik
pek ¢ok konuda oldugu gibi
simdiye kadar biiyiik dl¢iide
ihmal ettigi bu “Oksiiz hastaliklar”
konusunda da bilinglenmeye
basliyor.

Orak hiicre anemisi genetik
olarak aktanlan bir nadir
hastalik. Baglica belirtileri
kronik (stirekli) kansizlik ve agn
nobetleri. Bu hastalikta kirmizi
kan hiicreleri icinde bulunan
ve viicuda oksijen tastyan
hemoglobin molekiillerinin
yapist bozuktur. Bozuk yapidaki
bu molekiiller normalde
yuvarlak sekilli (solda) olan
kirmizi kan hiicrelerinden
bazilarinin orada benzer bir sekil
(sagda) almasina sebep olur.
Kansizlik ve agrinin kaynagi da
bu bozuk sekilli hiicrelerdir.

u hastaliklar aragtirmacilarin ilgi-
~ Bsini oncelikle gekmedikleri, ticari
” kurumlar i¢in kar vaat etmedik-
leri ve ayni zamanda halk saglig1 politika-
larinda genellikle goz ard1 edildikleri i¢in
ilgi ve 6ncelikten yoksun kalmis ve bu yiiz-
den de “Oksiiz” olarak nitelenmis.

Aslinda “6kstiz hastalik” tanimi iki
ayr1 hastalik grubu i¢in kullaniliyor.
Bunlardan biri nadir hastaliklar, digeri
ise ihmal edilmis hastaliklar. Nadir has-
taliklar genel niifusta goriilme orani dii-
siik olan hastaliklar: ifade ediyor. Thmal
edilmis hastaliklar ise gelismekte olan
tilkelerde yaygin olarak goriililyor, an-
cak bu tilkeler de bu hastaliklarla miica-
dele edebilecek sosyoekonomik yeterli-
likte olmayabiliyor. Gelismis tlkelerde-
ki ilag endiistrisi ise bu tilkeleri karl bir
pazar olarak gérmedigi i¢in bu hastalik-
lara odaklanmiyor. Biz simdi daha ¢ok
nadir hastaliklardan s6z edecegiz.

Avrupada nadir hastalik, 10.000 kisi-
den bes ya da daha azinda goriilen has-
taliklar olarak tanimlaniyor. Bu oran
dustik gibi goriinse de yaklagik 500 mil-
yonluk Avrupa Birligi niifusu dikkate
alindiginda her bir hastalik i¢cin 250.000
gibi bir say1 ¢ikiyor. Bugiin 27 AB tilke-
sinde toplam 30 milyon kisinin bir na-
dir hastaligi oldugu tahmin ediliyor.
ABDde ise toplam 200.000den az in-
sanda goriilen bir hastalik nadir hastalik
olarak kabul ediliyor ve ABDde toplam
20 milyonun iizerinde insanin bir nadir
hastalig1 oldugu tahmin ediliyor. Hasta
say1s1 hastaliktan hastaliga biiyiik fark-

liliklar gosterse de nadir hastalik istatis-
tiklerindeki vaka sayilarinin ¢ogunu ¢cok
daha nadir, 100.000de bir ya da daha az
goriilen hastaliklara iligkin vakalar olus-
turuyor. Cogu nadir hastalik diinyada
sadece birkag bin, birka¢ yiiz hatta bir-
kag diizine insani etkiliyor.

Goruldugi gibi nadir hastaliklarin her
biri nadir goriilse de aslinda toplamda
etkiledikleri insan say1s1 hi¢ de az degil.
Dolayisiyla bir insanin bir nadir hastali-
g1 olmasi az rastlanan bir durum degil.
Ayrica su da ¢arpicl bir veri ki istatistik-
sel olarak her birimiz 6 ila 8 genetik ku-
sur tagtyoruz. Bunlarin hepsi olmasa da
¢ogu gekinik olarak aktariliyor, dolayi-
siyla ayn1 genetik kusuru tagiyan iki bi-
rey ¢ocuk sahibi olursa, dogan ¢ocuklar
genetik kokenli bir nadir hastaliktan et-
kilenebiliyor.

Nadir Hastaliklarin Cesitliligi

Guiniimiizde sayilarinin 5000 ila 8000
arasinda oldugu tahmin edilen nadir
hastaliklar, pek ¢ok a¢idan gesitlilik gos-
teriyor. Nadir hastaliklarin belirtileri, sa-
dece farkli hastaliklar arasinda degil tek
bir hastaligin farkli vakalar: arasinda bi-
le gesitlilik gosterebiliyor. Ayni hastalik
kisiden kisiye farkl: belirtilerle ortaya ¢1-
kabiliyor. Hatta pek ¢ok nadir hastaligin
¢ok sayida alt tipine rastlaniyor.

Nadir hastaliklarin % 80’1 genetik ko-
kene bagl olarak ortaya ¢ikiyor. Bu has-
taliklar tek bir gene, birden fazla gene
ya da kromozom bozukluklarina bag-

I1 olabiliyor. Ebeveynlerden kalitim yo-
luyla gegenler olabildigi gibi yeni olusan
bir mutasyondan kaynaklanan hastalik-
lar da oluyor. Dogumlarin % 3-4’tinde
genetik kokenli nadir hastaliklara rast-
lanryor. Bunun diginda nadir hastalik-
lar bakteri ya da viriis enfeksiyonlarin-
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NICK NOLTE SUSAN SARANDON

LORENZO'S OIL

Adrenoldkodistrofi (ALD) denen nadir hastalik,

1992 yilinda Lorenzoun Yagi adli filmle tiim diinyada dikkatleri
lizerine cekti. Senaryosu gercek bir hikayeden uyarlanan film,
ALD tanisi konan Lorenzo adli bir cocugun anne ve babasinin
tiim zorluklara ragmen verdigi miicadeleyi konu aliyor.

ALD dejeneratif bir miyelin bozuklugu, yani bu hastalikta sinirleri
kaplayan miyelin kilif zamanla bozulmaya ugruyor.

Miyelin olmayinca da sinirler normal islevlerini yerine getiremiyor.
Ne yazik ki viicut miyelin kilifi yenileyemiyor ve hastalik

zamanla ilerliyor. Filmde yasami anlatilan Lorenzo, 2008 yilinda
30. dogum giiniinden bir giin sonra hayatini kaybetti.

dan, alerjilerden, dejeneratif (bozulmaya
sebep olan), proliferatif (hiicre gogalma-
sina sebep olan) ya da teratojenik (emb-
riyo gelisiminde bozukluk yaratan) et-
kenlerden kaynaklanabiliyor. Baz1 nadir
hastaliklar da hem genetik hem de ¢ev-
resel faktorlerin etkisiyle olusuyor.

Nadir hastaliklar ilk belirtilerin or-
taya ¢iktigi donem agisindan da gesitli-
lik sergiliyor. Pek ¢ok nadir hastalik ilk
belirtilerini dogumda ya da ¢ocuklukta
gosteriyor. Bazilari ilk belirtileri ¢ocuk-
lukta gosterse de ileri yaslarda daha agir
belirtiler ortaya ¢ikariyor. Bir kisim na-
dir hastalik ise yalnizca yetiskinlikte or-
taya ¢ikiyor.

Yine de nadir hastaliklarin ortak yon-
leri de var. Bu hastaliklar genellikle agir
ya da ¢ok agir seyreden, kronik ve yiki-
c1 Ozellikte, hayati tehlike olusturan has-
taliklar. Bu hastaliklarin % 50’si ¢ocuk
yaslarda ortaya cikiyor. Nadir hastaliklar
¢ogunlukla hastanin kendine yeterligini
azaltarak ya da yok ederek hastanin ya-
sam kalitesini distiriiyor.
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Hastalar Nelerle Karsi Karsiya?

Hastalarin ve ailelerinin karsilastig:
ilk 6nemli sorun hastaliga tan1 konulma-
s1. Nadir hastaliklar hakkinda genellikle
¢ok az sey bilindigi i¢in dogru taninin
konulmasi ¢ogu zaman aylar hatta yillar
alabiliyor. Bazi durumlarda dogru tani
kondugunda hastaya ¢oktan daha yay-
g bir hastaligin tedavisi uygulanmig
oluyor. Tabii ki dogru taniya hicbir za-
man ulagilamayan durumlar da oluyor.

Avrupa Nadir Hastalik Orgiitiiniin
(EURORDIS) nadir hastaliklardaki tani
gecikmeleriyle ilgili yaptig1 bir arastir-
ma, Ehlers Danlos sendromu denen bir
nadir hastalikta, her dért hastadan biri-
nin dogru tani i¢in otuz yildan fazla bek-
ledigini ortaya koymus. Arastirmaya ka-
tilan hastalarin % 40’mna daha 6nce yan-
lis bir tan1 konmus. Bunlarin da altida
birine yanlis taniya dayanilarak cerrahi
miidahale, onda birine yanlis taniya da-
yanilarak psikolojik miidahale yapilmus.

Nadir hastaliklara tan1 konmasi dok-
torlarin da zorlandig1 bir siirec. Cogu
zaman muayeneyi yapan doktor hasta-
lig1 tanimiyor ve dolayisiyla da belirti-
leri dogru sekilde yorumlayamiyor. Ba-
z1 nadir hastaliklarda halsizlik, kansiz-
ik, agr1, géorme sorunlari, bas déonme-
si ya da Oksiirme gibi belli bir hastaliga
6zel olmayan siradan belirtiler gorili-
yor. Doktorlar 6ncelikle bu belirtilerin
daha yaygin olan sebeplerini incelemeye
yoneldikleri i¢in dogru taniya ulagmala-
11 gliclesebiliyor. Bazen de tam tersi ge-
kilde, ¢ok sira dist belirtiler goriiliiyor.
Sira dist bir belirtinin bir nadir hastali-
g tanisini kolaylagtiracag: disiiniilebi-
lir, ama bu ancak muayeneyi yapan dok-
tor o hastaliga asinaysa s6z konusu ola-
bilir. Eger doktor o belirtiyi gosteren bir
hastalik bilmiyorsa muhtemelen hasta-
y1 bagka bir uzmana yonlendiriyor. Kimi
vakalarda da belirtiler, hastaligin tipik
belirtileriyle bire bir 6rtigmiiyor. Or-
negin o hastalikta pek rastlanmayan be-
lirtiler goriililyor ya da tipik belirtilerin
yalnizca bir kismi ortaya ¢ikiyor. Bu da
doktoru, dogru tani koyma yolunda bi-
le olsa tereddiite diisiirebiliyor. Tum bu

sebeplerden dolayr nadir hastalig1 olan
hastalarin dogru taniya kavusana kadar
¢ok sayida doktora bagvurmasi gerekebi-
liyor. Bu hem yorucu hem de zaman alan
bir siireg. Nadir hastaliklar ¢ogu zaman
ancak az sayida uzman tarafindan anla-
silabildigi icin uzman aragtirmacilardan
randevu almak gerekebiliyor. Uzman ki-
silerden randevu almak daha da zor olu-
yor ve hastalar aylarca bekleyebiliyorlar.
Dogru taniya ulasip ulasamayacagindan
bile emin olmadan aylarca bir randevu-
yu beklemek ise hem hasta hem de ailesi
i¢in oldukga y1pratici. Cok sayida dokto-
ra muayene olmak ve her birine derdini
anlatmaya ¢aligmak da hastalar icin stres
yaratan bir durum.

Dogru tanmnin gecikmesi trajik so-
nuglar dogurabiliyor. Eger hastalik gene-
tik kokenliyse dogru taniya ulasilana ka-
dar gecen zamanda ailenin ayni hastaliga
sahip baska cocuklari diinyaya gelebiliyor.

TUBITAK’tan
Nadir Hastaliklarla
llgili Destek

TUBITAK (lkemizde nadir hastalik
arastirmalarina yonelik destekler ko-
nusunda bir girisimde bulundu. Avru-
pa Arastirma Alani Agi'nin (ERA-NET)
Avrupa Ulkelerinde nadir hastaliklar
alaninda yapilan arastirma calisma-
larini koordine etmek amaciyla kuru-
lan bir ortaklik programi olan E-Rare
programina ortak oldu. Bes Avrupa ul-
kesinin daha ortak oldugu bu prog-
ram kapsaminda nadir hastalik aras-
tirmalarina yonelik ilki 2007'de, ikinci-
si 2009'da olmak Uzere iki proje cagrisi
acildi. 2009 E-Rare ¢agrisi degisik tlke-
lerde bulunan bilim insanlari arasinda,
uzmanliklarin paylasimina dayali, ta-
mamlayici ve disiplinler arasi projeler
gerceklestirilmesini saglayan etkili or-
takhklar kurulmasini amacliyor. Destek
cagnsiyla ilgili ayrintil bilgilere su ad-
resten ulasilabilir: http://www.tubitak.
gov.tr/home.do?sid=377&cid=12019
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Hastanin sorunu tam olarak anlagilama-
dig1 igin hasta, aile bireylerinden olum-
suz tepkiler gorebiliyor ya da aldig1 des-
tek yetersiz kalabiliyor. Dogru taniya ula-
silana kadar gecen siirede gerekli tedavi ya
da miidahale yapilamadig: icin hastanin
psikolojik, zihinsel ve fiziksel durumu da-
ha da kotiiye gidebiliyor, hatta bazen has-
ta hayatin1 kaybediyor. Geg tan1 ve sebep
oldugu giiglitkler de vatandaglarin saghik
sistemine olan giivenini zedeliyor.

Cabalar sonug verip dogru tani kon-
dugunda da hastay1 ve ailesini bir bagka
sikintili siire¢ bekliyor. Doktorlar yine
nadir hastaliklar konusundaki tecriibe-
sizliklerinden dolay: taniy: hastaya acik-
larken duyarsiz davranabiliyorlar ve has-
tayr gerektigi sekilde bilgilendirmeye-
biliyorlar. Oysa taninin gecikmesinden
dolay1 zaten sikinti iginde olan bu hasta-
larla iletisim kurarken daha dikkatli ol-
mak gerekiyor.

rumdan etkileniyor. Pek ¢ok durumda
nadir hastalikli ¢couklara sahip ciftlerin
evlilikleri son buluyor.

Tedavi Sorunu

Nadir hastaliklarla ilgili en biiyiik so-
runlardan biri, bu hastaliklarin gogunun
etkin bir tedavisinin olmamasi. Bir kisim
nadir hastalikta semptomatik yani hasta-
ligin etkilerinin giderilmesine yonelik te-
davilerle hastanin sikayetlerinin bir 6l¢ii-
de azaltilmasi mtiimkiin oluyor. Bu tedavi-
ler gesitli cerrahi operasyonlari ya da agr1
kesici, kas gevsetici 6zellikli ilaglarmn kul-
lanilmasini igerebiliyor. Ancak bu tedavi-
ler hastaligin sebebini ortadan kaldirma-

dig1 gibi cesitli yan etkiler de yaratabiliyor.

Nadir hastaliklara yonelik ilaglar ABD
ve Avrupada “6ksiiz ilaglar” olarak anili-
liyor. Normal piyasa sartlarinda ilag en-
disstrisi bu tir ilaglarin gelistirilmesiyle

ingiliz fizikei Stephen William Hawking bir amiyotrofik lateral skleroz (ALS) hastas. Lou Gehrig hastaligi olarak da bilinen bu nadir hastalik,
kaslan kontrol eden sinir hiicrelerine (motor noronlara) saldiran bir hastalik. ALS zaman icinde kétiilegen, yani ilerleyici bir hastalik.
Normalde motor ndronlar hareketle ilgili iletileri beyinden kaslara tagtyor, ancak ALS'de motor ndronlar bozulmaya ugrayp éliiyor,

bu yiizden de iletiler kaslara ulasamiyor. Kaslar da uzun siire kullanilmayinca zayifliyor ve kdreliyor.

Tiim bu sikintilar hastay1 ve ailesini
ciddi bicimde etkiliyor. Hasta ve ailesi
toplumdan dislanmis hissedebiliyor, psi-
kolojik, sosyal ve ekonomik ac¢idan ké-
tii durum gelebiliyor. Hasta ¢ocuk da ol-
sa yetiskin de olsa tiim aile bireyleri du-

ilgilenmiyor. Bunun ana sebebi ise ¢ok az
sayida insani etkileyen nadir hastaliklarin
¢ok kiictik bir pazar potansiyeli olustur-
mast. Bir tibbi tirtiniin gelistirilmesi genel
olarak zor ve masrafli bir siire¢. Bunun
i¢in ilgili hastaligin sebebinin ve tedavide

hedef alinacak etmenlerin bilinmesi, ayr1-
ca klinik denemelerin yapilabilecegi mer-
kezlerin olusturulmasi gerekiyor. Tahmin
edilebilecegi gibi oksiiz ilaglarin tretimi
kar-maliyet orani agisindan ilag endiistri-
sine pek de cazip goriinmiiyor.

Nadir hastaliklara yonelik tani ve te-
davilerin gelistirilmesinin 6nitindeki en
biiylik engellerden biri de bu hastalik-
larin ¢ogunun sebeplerinin heniiz yete-
rince anlagilamamis olmasi. Cogu na-
dir hastaligin mekanizmasi, dogal sey-
ri ve epidemiyolojisi (hastaligin dagili-
my, goriilme sikligi ve bunlar1 etkileyen
etmenler) hakkinda pek bir sey bilinmi-
yor. Bu da bu konularda yeterince temel
aragtirma yapilmamasindan kaynaklani-
yor. Bu arastirmalara yonelik fon talep-
lerinin yaygin hastaliklarla ilgili aragtir-
ma fonu talepleriyle rekabet etmesi gere-
kiyor. Nadir hastalik temel arastirmalari-
na yonelik kamu fonlar yetersiz kaliyor;
ilag sirketleri ise zaten bu arastirmalara
yatirim yapmiyor. Ayrica bu hastaliklar
ender olarak gortldiikleri i¢in genellik-
le aragtirmacilarin pek ilgisini gekmiyor.

Gegen yiizyilin son ¢eyreginden iti-
baren nadir hastaliklardan muzdarip in-
sanlarin da yaygin hastaliklari olan in-
sanlarla ayn1 kalitede saglik hizmeti al-
mast gerektigi diislincesi yayginlasma-
ya basladi. Bunun sonucunda da tiim
diinyada, nadir hastaliklara yonelik 6k-
stiz ilaglarin arastirilmasi, gelistirilmesi
ve piyasaya stiriilmesinin tegvik edilme-
si bir gereklilik olarak 6nem kazanmaya
basladi. ilk olarak 1983 yilinda ABDde,
okstiz ilaglarin gelistirilmesi icin sanayi
kuruluslarini tegvik etmek amacryla Ok-
siiz flag Kanunu yiiriirliige girdi. Bu ka-
nunun ila¢ endistrisine sagladig1 6nem-
li tegviklerden biri, okstiz ilag olarak tes-
cillenmis ve ruhsat almis ilaglar i¢in ye-
di yillik tekel hakki tanimasiydi. Ayri-
ca bu ilaglarin klinik denemeleriyle il-
gili vergi indirimleri de uygulaniyordu.
ABD'yi bagka iilkeler de izledi; 1985’te
Japonyada, 1997de Avustralyada ve
2000de Avrupa Birliginde oksiiz ilagla-
rin tegvikine yonelik benzeri kanuni dii-
zenlemeler yapildi. Tesvikler genel ola-
rak ti¢ sekilde yapiliyor: vergi indirimle-
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ri ve arastirma destekleri, piyasa ruhsat-
landirma siirecinin basitlestirilmesi ve
piyasada belirli siire tekel hakki.

Zamanla oksiiz ilaclarla ilgili bu diizen-
lemeler olumlu sonuglar vermeye baslad.
ABDdeki tegvikler nadir hastaliklarin te-
davisine yonelik ¢aligmalara 6nemli katki
sagladi. Oksiiz {lag Kanunu'nun kabuliin-
den giintimiize ABDde 1100tin iizerin-
de ilag, oksiiz ila¢ kategorisine girdi, bun-
larin dreticileri tesviklerden yararland: ve
300den fazla ilaca piyasa ruhsati verildi.
Opysa kanunun kabuliinden 6nceki 10 yil
i¢inde sadece 10 oksiiz ilag gelistirilmigti.
ABDdeki tegvikler ozellikle kiigiik ve or-
ta Ol¢ekli biyoteknoloji firmalarindan rag-
bet gordii, hatta bu tegviklerden yararla-
nilarak pek ¢ok yeni biyoteknoloji firma-
st kuruldu. Avrupada Avrupa Birligi Ok-
siiz [lag Diizenlemesinin yiiriirliige girdi-
¢i 2000 yilindan 2004 yilina kadar yapilan
300 bagvurunun 200t 6ksiiz ilag kategori-
sine déhil edildi ve 15 tiriine piyasa ruhsa-
t1 verildi. Japonyada ilgili kanuni diizenle-
menin ardindan 1993-1999 yillar1 arasin-
da 113 ilag oksiiz ilag kabul edildi ve 43 ta-
nesi piyasa ruhsati aldi. Yine Avustralyada
1998den 2001 kadar 42 ilaca 6ksiiz unva-
n1 verildi ve 17’si ruhsat aldi.

ABD{de piyasaya siiriilen 6ksiiz ilaglar-
dan ABDde toplam 11 milyon, diinya ¢a-
pinda ise bu saymin da iizerinde insanin
faydalandig tahmin ediliyor.

Her ne kadar 6ksiiz ila¢ ¢aligmalarinin
tesvikine yonelik olarak yapilan bu diizen-
lemeler bir dlgiide basar1 saglamis olsa da
bunlarla ilgili 6nemli elestiriler de yapaliyor.

Bu tegviklerin bazi ilag tireticileri ta-
rafindan kér oran yiiksek ilaglarmn iire-
timinde kullanilarak yiiksek kazanglar
elde etmek ve rekabetin 6niinii kesmek
i¢in suiistimal edildigi yoniinde elestiri-
ler var. ABDde bu gerekgeyle Oksiiz lag
Kanununun degistirilmesini savunanlar
oldu. Ancak tegviklerin devam etmesini
isteyen ila¢ endiistrisi ile sirf birkag firma
okstiz ilaglardan fazla kér ediyor diye bu
basarii uygulamanin sonlandirilmasini
fazla riskli bulan hasta gruplari buna tep-
ki gosterdiler.

Tegviklerin ilag endiistrisini oksiiz ilag
gelistirmeye yonlendirme konusunda ne
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Nadir Hastaliklara Ornekler

Aslinda nadir hastaliklarin bir kismi halk tarafindan biliniyor. Kistik
fibroz, sarkoidoz, fenilketoniiri (PKU) ve SARS hastaliklan gdrece ta-
ninan nadir hastaliklar arasinda. Buna karsilik primer siliyer diskine-
7i, Darier hastaliq, eritropoetik protoporfiri ve Usher sendromu gibi
cogumuzun adini bile duymadii pek cok nadir hastalik var.

Nadir hastaliklarin isimleri uzman olmayan insanlar icin genellikle
pek bir anlam ifade etmiyor. Veeritabanlan her hastaligin 6zel ismi-
ni ayn ayn verse de listeler ya da arama motorlan genellikle kate-
gori temelinde arama sadlayacak sekilde diizenleniyor. Nadir has-
taliklar tiplerine ve etkiledikleri sistem ya da viicut héliimlerine go-
re de gruplandinhyor:

Otoimmiin hastaliklar temelde bagisiklik sisteminin viicudun kendi
hicrelerini yok ettigi hastaliklar. En cok bilinen nadir hastaliklardan
biri olan multipl skleroz (MS) da otoimmiin dzellikte bir hastalik.
Nadir kan hastaliklarindan bazilan kan kanserleri, orak hiicre ane-
misi ve Akdeniz anemisi olarak da bilinen talasemi. Bu kategoride-
ki hastaliklar kanr olusturan kirmizi ve beyaz hiicreleri, trombositle-
1i, plazmayy, kan islevlerini kontrol eden hormonlar ve benzeri dge-
leri etkiliyor.

ALS, Parkinson hastaligi ve Huntington hastalii, beyni, omuriligi
ve/veya sinirleri etkileyen nadir hastaliklar arasinda yer altyor.

Bazi kanser tiirleri de nadir hastaliklar arasinda yer aliyor. Cocuk-
larda gdriilen kanserlerin hemen hemen hepsi nadir hastalik ka-
bul ediliyor.

Kromozomlarda olusan bozukluklar da nadir hastaliklar ortaya gika-
rabiliyor. Kinlgan X sendromu, Klinefelter sendromu ve Turner send-
romu kromozom bozuklugundan kaynakli nadir hastaliklardan.

Bir kisim nadir hastalik dogustan gelen kalp bozukluklan sonucun-
da ortaya ikiyor. Biiyiik arter transpozisyonu, aort koarktasyonu
(aort damarninin daralmasi) ve hipoplastik sol kalp sendromu bu tiir
nadir hastaliklara birkag ornek.

kadar etkili oldugu da sorgulaniyor. Bazi
endiistri yetkilileri diisiik karh ilaglar soz
konusu oldugunda tekel hakki taninma-
sinin bir tegvik sayilamayacagini, ¢iinki
boyle bir pazara zaten kimsenin rakip ola-
rak girmek istemeyecegini soyliiyor. Gelis-
tirilmekte olan Oksiiz ilaclardan kaginin,
tegvikler olmasayd: da firmalar tarafindan
ele almacagini kestirmekse zor. Ornegin
gelistirilmekte olan oksiiz ilaglar arasinda
bazi kanser tiirleri ve AIDS gibi hastalikla-
ra yonelik, ila¢ firmalarinin zaten uzun yil-
lardur ilgilendigi ilaglar da var.

Oksiiz ilaglarla ilgili en ¢ok dile geti-
rilen sorunlardan biri de ilaglara erigim.
Oncelikle 6ksiiz ilaglar yiiksek maliyetle
tiretilip kisith bir pazara sunulduklari i¢in
yliksek fiyatlara satiliyor. Yetkili resmi ku-

Bazi bag doku hastaliklan da yine nadir hastaliklar arasinda yer ali-
yor. Ehlers-Danlos sendromu, Erdheim-Chester hastaligi ve Loeys-
Dietz sendromu bunlardan bazilan.

Agir kombine immiinyetmezlik (SCID), DiGeorge sendromu (DGS)
ve hiperimmiinoglobulin E sendromu bagisiklik yetersizlikleriyle il-
gili nadir hastaliklardan birkag1.

Bakteri ve viriislerin sebep oldugu bazi bulasiai hastaliklar da nadir
goriilen hastaliklar arasinda. Listeriyoz, lejyoner hastaligi ve nokar-
diyoz bu tiir nadir hastaliklar.

Nadir bgbrek ve bosaltim yolu hastaliklarndan bazilan, Bartter
sendromu, Addison hastaligi ve Wilms tiimaril.

Lokodistrofi olarak adlandinlan bir grup hastalik, beyindeki sinir
hiicrelerini cevreleyen miyelin kiliftaki bozukluklardan kaynakla-
niyor. Bu gruptaki en bilinen hastalik Lorenzohun Yagi filmiyle tiim
diinyada dikkatleri Gisttine ceken adrenoldkodistrofi (ALD).
Lizozomal depo hastaliklari, protein, yad, pigment ya da bagka
maddelerin viicutta anormal miktarda birikmesine yol acan hasta-
Iiklar. Gaucher hastalig, Hunter sendromu (MPS 1) ve sistinoz bun-
lardan bazilar.

Viicuttaki kimyasal siireclerdeki sorunlardan kaynaklanan nadir
hastaliklar da var. Fenilketondiri, sistiniri ve histidinemi bu tiir na-
dir hastaliklar.

Kears-Sayre sendromu ve Melas sendromu gibi bazi nadir hasta-
Iiklar, hicrelerin mitokondri organellerindeki bozukluklardan kay-
naklaniyor.

Kaslan, kemikleri ya da eklemleri etkileyen nadir hastaliklardan ba-
zllan akondroplazia, akromegali ve osteopetroz. Unlii aktdr Josh
Ryan Evans da bir akondroplazia hastasiydi.

Bazi nadir hastaliklar da deri hastaliklan ya da deriyi etkileyen has-
taliklar. Albinizm, kseroderma pigmentosum ve ciizzam bunlar ara-

sinda saytlabilir.

rumlar fiyatlarin belirlenmesinde pek soz
sahibi degiller; ya fiyata hi¢ karisamiyor-
lar ya da miidahale haklar1 sinirli oluyor.
Fiyatlarin yiiksek olmasi ise farkli gelir
diizeylerinden hastalar i¢in daha bagtan
esitsizlik yaratiyor.

Oksiiz ilaglar konusundaki raporlar, ge-
nel olarak 6kstiz ilaglarla ilgili bu yasal dii-
zenlemelerin yararli oldugu yoniinde, an-
cak daha yapilmas gereken ¢ok sey oldu-
gu, oOzellikle oksiiz ilaglara erisim esitli-
i saglanmasi i¢in diizenlemeler yapilma-
st gerektigi de vurgulaniyor.

Sivil Toplum

Nadir hastaliklar sivil toplum girisimle-
rinin belki de en 6nemli oldugu alanlardan
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biri. Cogunlugu gelismis tilkelerde olmak
tizere bu konuda ¢aligmalar yapan ¢ok sa-
yida destek ve dayanigma organizasyonu
bulunuyor.

Hastalar ve aileleri destek gruplarina
tiye olarak benzer sorunlari yasayan hasta-
larla iletisim kurma imkén1 buluyor. Boy-
lece psikolojik agidan kismen de olsa ra-
hatliyorlar. Bu gruplarda giinliik hayatla-
riyla ilgili problemlere yonelik fikir ve 6ne-
ri aligverisinde de bulunabiliyorlar. Ayrica
hastalikla miicadele etme konusunda ya-
rarh bilgilere ulagabiliyorlar.

Oksiiz ilaglara yonelik tegviklerin bag-
latilmasinda, nadir hastaliklarin destek
gruplar tarafindan kamuoyu giindemine
getirilmesinin ve kamuoyunun bu konu-
da bilinglendirilmesinin 6nemli bir etki-
si oldugu disiiniiliiyor. Ayrica bu organi-
zasyonlarda hastalar ve yakinlar: giiglerini
birlestirerek seslerini duyurma imkan: bu-
luyor. Boylece siyasi otorite tarafindan dik-
kate alinma ihtimalleri artiyor.

Cok sayida destek ve dayanisma grubu-
nun yani sira nadir hastaliklarla ilgili daha
organize etkinlikler yapan biiyiik sivil top-
lum kuruluglar1 da var. ABDdeki Ulusal
Nadir Hastalik Organizasyonu (NORD),
Avrupadaki Avrupa Nadir Hastaliklar Or-
ganizasyonu (EURORDIS) ve Orphanet bu
alandaki en biiyiik kuruluglardan bazilar1.

EURORDIS, 2008 yilinin 29 Subatini
ilk “Avrupa Nadir Hastaliklar Giinii” ola-
rak ilan etti. Daha sonra her yilin subat
aywmnin son giiniinde nadir hastaliklarla il-
gili farkindalig1 artirmak amaciyla etkin-
likler yapilmasi karari alindi.

-
‘ a2

Albinizm deriye, gozlere ve saclara renk veren melanin
pigmentinin iiretimindeki bir bozukluk sonucu oluguyor. Bu da
melanin iireten melanosit hiicrelerinin islev bozuklugundan
kaynaklaniyor. Genetik olarak aktarilan albinizmin farkli tipleri
farkl kromozomlar iizerinde bulunan genlerle tasiniyor. Albino
hastalarin derilerinde melanin olmadigi icin, giinesin zararl
etkilerinden korunmalan gerekiyor.

Nadir Hastaliklarin Gelecegi

Nadir hastaliklarla miicadele y6niin-
de son 25 yilda 6nemli agsamalar kayde-
dilmis olsa da aslinda daha alinmasi ge-
reken ¢ok yol var. Cok sayida nadir has-
talikla ilgili hala aragtirma yapilmiyor.

Nadir hastaliklarla ilgili bilgi ve tec-
rilbe birikiminin olusmasi, fakat da-
ha da 6nemlisi bu birikimin hem ulusal
hem de uluslararasi kapsamda etkin ge-
kilde paylasilmasi gerekiyor. Daha faz-
la hasta ve hasta yakininin ve nadir has-
taliklar konusunda tecriibeli saglik per-
sonelinin destek ve dayanigma grupla-
rina katilmast ¢cok faydali olabilir. Ay-
rica doktorlarin nadir hastaliklar konu-
sunda egitilmeleri ve bilin¢lendirilme-
leri vakalarin erken tani ve tedavisine
katki saglayabilir.Ote yandan bilim ca-
miasinin da kendi i¢indeki iletisimi ¢ok
6nemli, ¢linkii nadir hastalik aragtirma-
lar1 zaten gorece kasitli kaynaklarla yapi-
liyor. Bilim insanlarinin bilgi ve tecriibe
paylasimi, aragtirmalar1 hizlandirip ge-
ligtirebilir. Bunun i¢in de tilkelerin bilim
kurumlarinin bu paylasimlarin gercek-
legebilecegi cesitli platformlar olugstur-
mast gerekiyor.

Ayrica hem hastalarin hem de ilgi-
li saglik personelinin nadir hastaliklar-
la ilgili bilgilere kolayca erisebilmesini
saglayacak veritabanlarinin olusturul-
mast da onemli. Avrupa ve ABDde bu
tir veritabanlar1 6rneklerine rastlanabi-
liyor. NORD’un Nadir Hastaliklar Veri-
tabani, Contact A Family’nin Ozel Du-
rumlar ve Nadir Hastaliklar Indeksi ile
Orphanet bunlardan bazilar1.

Daha o6nce gerekeelerine degindigi-
miz gibi, nadir hastaliklarla ilgili temel
bilim arastirmalarinin kamu fonlariy-
la tegvik edilmesi gerekiyor. Ayrica na-
dir hastaliklarin tani ve tedavisine yo-
nelik ar-ge faaliyetleri igin iiniversite-
sanayi igbirliklerinin tegvik edilmesi de
onemli.

Tim bu tedbirlerin alinmasinda ve
diizenlemelerin saglanmasinda devlet-
lerin inisiyatif kullanmasinin gereklili-
gi tartisilmaz. Ancak sonugta devletle-
rin harekete ge¢cmesinde de kamuoyu-

nun 6nemli etkisi oluyor. Bu ylizden na-
dir hastaliklar konusunda kamuoyunun
bilinglendirilmesi ¢ok 6nemli.

Aslinda birey olarak hepimize bu ko-
nuda sorumluluk diisiiyor. En azindan
bu konuda bilgi sahibi olabilir ve ilgili
sivil toplum hareketlerine destek verebi-
liriz. Nadir hastaliklar1 sadece az sayida
insanin bagina gelen bir talihsizlik ola-
rak gérmemeliyiz. Ustelik nadir hasta-
liklara kars: miicadeleye destek vermek,
sadece vicdani bir sorumluluk degil ay-
n1 zamanda gelecek nesillerin yagam ka-
litesini ve dolayisiyla da iilkenin sosyal
ve ekonomik refahini artirmaya yonelik
bir yatirim olacaktir.

Bir X kromozomunun eksik ya da bozuk
olmasindan kaynaklanan bir genetik hastalik
olan Turner sendromu yalnizca kadinlarda
goriliiyor. 2000-2500 canl dogumdan
birinde goriilen bu hastalik pek ok fiziksel
belirti olusturuyor. Turner sendromlu hastalar
normalden daha kisa boylu oluyorlar,

cocuk yasta uygulanan hormon tedavisi
boyun uzamasina yardima oluyor.

Aynica ikincil cinsiyet ozelliklerinin
(dogrudan iiremeyle ilgili olmayan cinsiyet
ozellikleri) olusmasl icin de hormon

tedavisi uygulanabiliyor.

Yukaridaki resim Turner sendromlu

bir hastanin kromozomlarini gdsteriyor,
gorildiigi gibi normalde iki tane

olmas gerekirken yalnizca bir tane

X kromozomu var.
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