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OZET
Doktora Tezi
Avrupa Birligi Saghk Politikas1 Baglaminda Nadir Hastaliklar ve Avrupa
Referans Aglan

ibrahim GULHAN

Dokuz Eyliil Universitesi
Sosyal Bilimler Enstitiisii
Avrupa Birligi Anabilim Dah

Avrupa Calismalar1 Programi

Biitiin diinyada 6nemli bir giindem konusu olan saghk, Avrupa Birligi’nde
(AB) de ozellikle yaslanan niifus ve simir otesi saghk hizmetleri baglaminda
giderek daha ¢cok giindeme gelmektedir. Ekonomik gelismeyi saghkh bir toplum
yapisina baglayan, ancak saghk alaninda kurumsal olarak miinhasiran yetkili
olmayan AB, son yillarda bu alanda genis bir inisiyatif kullanmaya baslanstir.
AB’nin kurumsal olarak ilgilendigi spesifik bir saghk konusu da biitiin
Avrupa’da ¢ok genis bir niifusu etkileyen ve iilkelerin tek baslarina miicadele
etmelerinin cok zor oldugu nadir hastaliklardir (NH). AB toplumda 1/2000°den
daha az goriilen hastaliklar1 NH olarak tanimlamaktadir. Biiyiik kismi genetik
nedenli olan NH’nin ¢ogunun tedavisi ya yoktur ya da ¢ok pahahdir. Son yillarda
NH’yle miicadelede ¢cagdas yonetim seklinin merkezi bir yaklasim oldugu kabul
edilmis ve AB de buna yonelik olarak hem iilkeleri tek tek giiclendirecek hem de
onlar1 bir ¢ati altinda toplayarak bilgi ve deneyim birikimi saglayacak bir
politika gelistirerek Avrupa Referans Aglar’’'m1 (ARA) kurmustur. Diinyada
benzeri olmayan ARA sistemi, biitiin Avrupa’daki NH merkezlerini sanal bir
agda birlestiren ileri bir e-saghk uygulamasidir. Bu sistem sayesinde doktorlar
hastalarim1 baska iilkelerdeki merkezlerle konsiilte ederek genis bir bilgi ve
deneyimden yararlanma imkani bulacak, hastalarin gereksiz yere baska iilkelere
gitmesi onlenecek ve baska bir merkeze gitmesi gereken hastalar ise en iyi tedavi
seceneklerini ve merkezi bu aglarda bulabileceklerdir. AB’nin NH konusunda

yaklasik otuz yilhk ¢alismasinin sonunda kurdugu ARA sistemi, AB saghk



politikasindaki derinlesmenin tipik bir ornegi olarak karsimiza ¢ikmaktadir.
Heniiz ¢ok yeni olan ARA sisteminin bundan sonraki gelisimi ve NH acisindan

saglayacagi yararlar ise oniimiizdeki donemde ortaya cikacaktir.

Anahtar Kelimeler: Avrupa Birligi, Saghk Politikasi, Nadir Hastaliklar, Avrupa

Referans Aglari.



ABSTRACT
Doctoral Thesis
Doctor of Philosophy (PhD)
Rare Diseases and European Reference Networks in Context of European
Union’s Health Policy
ibrahim GULHAN

Dokuz Eyliil University
Graduate School of Social Sciences
Department of European Union

European Studies Program

As a substantial concern throughout the world, health becomes a current
issue in the European Union (EU), especially within the context of aging
population and cross-border health services. The EU, which ties economic
development to a healthy society, is not exclusively authorized in the field of
health, but has begun to develop a wide range of initiatives in recent years. A
specific health issue that the EU has adopted institutionally is rare diseases (RD)
which are very difficult for member states to fight on their own that affects a very
large population throughout Europe. The EU defines the diseases that affect less
than one person in 2,000 as RD. The majority of RD, most of which are genetically
induced, have either no treatment or very expensive. In recent years, the modern
management is accepted to be the central approach to fight against the RD. In
parallel, the EU has introduced European Reference Networks (ERN) by
developing a policy to provide knowledge and experience that will gather and
empower member states under the same roof. As a unique system in the world,
the ERN is an advanced e-health implementation that unites RD centers across
Europe within a virtual network. This system will give the opportunity to benefit
from a wide range of knowledge and experience by consulting their patients with
related centers in other countries for doctors, will avoid unnecessary travel to
other countries, and will let patients to find the best treatment options and the
center within this network. The ERN system established by the EU at the end of

Vi



nearly three decades of efforts, is a typical example of deepening process in the
EU’s health policy. The future developments of the very recent ERN system and

its benefits for RD will appear in the future period.

Keywords: European Union, Health Policy, Rare Diseases, European Reference
Networks.
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GIRIS

Gilinimiizde saglik politikalari, diinyanin her yerinde en 6énemli ve oncelikli
giindem maddeleri arasindadir. Bir taraftan sagligin artik temel bir insan hakki olarak
goriilmesi, diger taraftan savaglar, gocler ve cevre felaketleri gibi toplum sagligina
biiyiik zarar verici faktorlerin varligi, ayrica degisen, degistirilen ve yonlendirilen
tiikketici davraniglar gibi baska olumsuz etkenler nedeniyle dengeli bir saglik politikas1
olusturmak ve izlemek giderek zorlagsmaktadir. Saglik s6z konusu oldugunda istismar
olasilig1 artmakta ve hiikiimetler gereksinmenin artist ve olumsuz gostergelere ragmen
saglik harcamalarini kismak i¢in yogun bir baski altinda kalabilmektedirler. Diinya
genelinde gelir adaletsizligi, yoksulluk, artan yasli niifus gibi saglik gostergelerinde
esitsizligi koriikleyen pek ¢ok durum hiikiimetleri agir bir baski altinda tutmaktadir.
Kiiresellesmenin olumlu ve olumsuz etkileri de saglikta ciddi bir tartisma konusudur.

Diinyada zaman i¢inde degisen saglik anlayis1 ve politikasinin izleri, Diinya
Saglik Orgiitii’niin (DSO) saglik politikasinda da goriilebilir. Bu konudaki temel
belgelerden birisi 1978 tarihli Alma-Ata Bildirgesidir. Bu bildirgede 2000 yilina kadar
‘herkes i¢in saglhik’ hedeflenmis ve bu hedefe giden yolun da ‘birinci basamak saglik
hizmetleri’nden gectigi vurgulanmisti. Bu, baslangigta ucuz ve 6zellikle tiglincii diinya
tilkeleri i¢in uygulanabilir bir politika olarak kabul gérmiistii. Ancak 1990’lara dogru
bu politikanin uygulanamadig1 ve hedeflere ulasma konusunda ciddi sorunlarin var
oldugu goriildii. 21. yiizyil’in baslarinda DSO tarafindan Milenyum Kalkinma
Hedefleri belirlendiginde ise AIDS, tiiberkiiloz ve sitma kontrolden ¢ikma noktasina
gelmis ve acil miidahale gerektirir haldeydi. Iste bu kosullar altinda Alma-Ata’nin 30.
yilinda yine ayni sehirde DSO konferansi yapilmis ve ardindan ‘2008 Diinya Saghk
Raporu’ yaymlanmistir. Bu Raporda temel saglik hizmetlerini giivence altina almak
igin dort reform onerilmektedir. Bunlar saglik giivencesinin kapsayiciligi (evrensel
kapsayicilik) reformlari, hizmet sunum reformlari, Kamu diizeni reformlar1 ve liderlik
reformlaridir.

Ancak yapilan tespitler saglik konusunda hedeflerin yine tutturulamadigini ve
temel bakis acgisinda radikal bir degisim gerektigini gosteriyordu. DSO biitiin bu
tespitlerin 1s18inda, Alma-Ata’nin 40. yilinda yani 2018’de bu kez Kazakistan’in

Astana sehrinde ‘Birinci basamak saglik hizmeti kiiresel konferansi: Alma-Ata’dan



evrensel saglik kapsayiciligina ve siirdiiriilebilir gelisme hedeflerine dogru’ baglikli
bir toplanti diizenlemistir. Bu toplantida diinyanin biitiin {ilkelerinden devlet ve
hiikiimet baskanlari, 1978 Alma-Ata bildirgesindeki degerlere ve ‘siirdiiriilebilir
gelisme icin 2030 giindemi’ne bagliliklarini, ‘herkes icin saglik’ hedefiyle yeni bir
deklarasyon imzalayarak gostermislerdir. Bu bildirgenin igerigi diinyada insan sagligi
icin gercekten timit vaat etmektedir. Bu bildirgede 6ne ¢ikan baslica unsurlar sagligin
temel insan haklarindan oldugunun gii¢lii sekilde vurgulanmasi, birinci basamak
saglik hizmetlerine yeniden Oncelik verilmesi ve saglik hizmetlerinin biitiin insanlar
kapsamasi gerekliligidir. Bu baglamda, birinci basamak saglik hizmetlerini
giiclendirmenin, saglik hizmeti kapsayiciliginin artmasi i¢in en 6nemli kosullardan
birisi oldugu vurgulanmaktadir.

Saglik politikasi, Avrupa Birligi’nin (AB) kurulusundan bugiine biiyiik bir
degisim ve ilerleme gdstermistir. Baslangicta sagliga yalnizca komir ¢elik
calisanlarinin is sagligi baglaminda bakan AB, giliniimiizde saglik alanindaki hemen
hemen her konuyu giindemine almakta ve hatta kiiresel saglikta nemli bir aktor olma
iddiasinmi tasimaktadir.

Nadir Hastaliklar (NH) toplumda diisiik siklikta goriilen, yasami tehdit eden,
cogu genetik nedenlerden kaynaklanan ve binlerce tiirii bulunan genis bir hastalik
grubudur. Cogunun tedavisinin olmamasi, var olan tedavilerin ¢ok pahali olmasi,
tedaviye erisimin ¢ok zor olmasi, bu hastaliklarla ilgilenen uzmanlarin ¢ok az olmast,
bu hastaliklarla ilgili arastirma ve ila¢ gelistirme ¢aligmalarinin ¢ok zor ve pahali
olmas1 gibi nedenlerden dolayi, gliniimiizde nadir hastaliklarla ilgili temel yonetim
anlayisi, bu hastalarin belirli merkezlerde takip edilmesi gerektigidir. Bu yaklasim
gercekten de NH’yle miicadelede gok 6nemli avantajlar sunmaktadir. Bu merkezi takip
sayesinde hastalarin tedaviye erigsimi kolaylagmakta, NH’yle ilgilenen uzmanlarin
yetismesi saglanmakta, buralarda saglanan bilgi birikimi ve deneyimle bu hastaliklar
tizerinde hem taniya hem de tedaviye yonelik c¢ok Onemli arastirmalar
yapilabilmektedir.

AB’nde yaklasik 30 yildir NH iizerinde kurumsal olarak ¢alisilmaktadir. Bu
konuda oncelikle ulusal kayit sistemleri ve takip merkezleri desteklenmis ve sonra bu
ulusal merkezleri birlestirme yolunda pek ¢ok proje hayata gegirilmistir. Biitiin bu

caligmalarin sonunda, 2017 yilinda diinyada bagka bir 6rnegi bulunmayan Avrupa



Referans Aglar1 (ARA) kurulmustur. ARA belirli kosullar altinda Avrupa’daki belirli
bir grup NH’yle ilgilenen ulusal takip merkezlerini, hekimleri ve hastalar1 ayni
platform {izerinde birlestiren bir sanal aglar sistemidir.

Tezde AB’nde NH aglarinin kurulus ve isleyisine iligskin olarak zaman ve
mekan boyutunda karsilagtirma yontemi tercih edilmistir. Bu ¢ercevede siireg izleme,
tezin biitliinlinde temel dayanak olusturmaktadir.

Tezin birinci bolimiinde AB saglik ve e-saglik politikasi ele alinacaktir. Bu
boliimde AB saglik politikasinin kurulusundan bugiine ge¢irdigi evrim incelenecek ve
saglik politikasindaki derinlesme sorgulanacaktir. kinci boliimde ise NH ve bu
baglamda NH kayit sistemi ve takip merkezleri degerlendirilecektir. Bu boliimde NH
ve NH’de yonetim kavrami ele alinacak ve AB’nin NH’yle uzun bir siiredir sistematik
sekilde ilgilendigi gosterilecektir. Ikinci boliimiin bir diger bashigi ise AB NH
politikas1 ve NH konusunda AB’nin geldigi son asama olan ARA ve bu asamaya
iligkin stire¢ incelenecektir. Bu bolimde hem AB’nin uzun yillardir iiye tlkeleri
ARA’nin kurulusu ve isleyisi i¢in agsama asama ortak faaliyetlerle birlestirdigi tespit
edilmekte hem de ARA sisteminin NH’nin yonetiminde ne kadar 6zgiin bir olgu
oldugu gosterilmektedir. Ugiincii boliimde ise 2017 yilinda kurulmus bulunan mevcut
24 ARA ayr1 ayri1 degerlendirilmektedir. Bu boliimde heniiz ¢ok yeni olan bu deneyim,

once aglarin ortak ozellikleri tespit edilip ardindan her ag incelenmektedir.



BIiRINCi BOLUM
AVRUPA BIiRLIiGi SAGLIK POLITIiKASI

1.1. KAVRAM

AB’nin 6zgiin kurumsal yapisi; uluslariistii saglik politikasi ve saglik hizmetine

erisimi kolaylastiran e-saglik politikasi incelenmektedir.

1.2. AVRUPA BIiRLIiGI SAGLIK POLITIKASI

Bu ¢alismada AB saglik politikas1 ile kastedilen AB’nin kurumsal kimligiyle
takip ettigi politikadir. Bu baglamda AB iilkelerinin tek tek izledikleri saglik
politikalar1 bu kapsama girmemektedir. AB saglik politikas1 biiylikk oranda DG
SANTE (Saglik ve Gida Giivenligi Genel Midiirligi- European Commission's
Directorate for Health and Food Safety) tarafindan yiiriitilmekle birlikte, diger genel
midirliikklerin karar ve uygulamalar1 da saglik politikasina ait bazi alanlar
icermektedir.

AB kurucu antlagmalarinda baslangicta saglik konusu dogrudan gegmemekte
ve ¢ok az yer bulmaktayken, entegrasyon derinlestik¢e saglik da giderek kendisine
daha ¢ok yer bulmaya baslamistir. Bu nedenle AB saglik politikasi tarihsel arka plan

ve glincel saglik politikas1 olmak {izere iki baslikta incelenecektir.

1.2.1. Avrupa Birligi Saglik Politikasinin Tarihsel Arka Plam

AB saglik politikas1 baglangicta yalnizca antlagmalarin saglik alanindaki siirl
sayida hiikmiinde yer bulmusken, giinlimiizde neredeyse ortak politika alanlariyla boy
Olciisecek hale gelmistir. Bunun sebepleri arasinda AB'nin geldigi genisleme ve siyasi
biitlinlesme sonucunda hastalarin ve saglik calisanlarinin giderek artan hareketliligi,
saglik hizmetlerinin iiye iilkeler arasinda belirli bir diizeye ¢ikartilma zorunlulugu,

kiiresel saglik tehditlerine karsi hazir olma zorunlulugu, saghigin pek cok AB



politikasiyla dogrudan veya dolayli olarak etkilesime giriyor olmasi sayilabilir.!
Saglikla ilgili Avrupa Birligi Adalet Divan1 (ABAD) kararlart da AB’nin saglik
politikasinda derinlesmesini zorunlu hale getiren bir baska nedendir.?

AB kurucu antlagsmalarinda saglik konusunun yillar i¢inde kademeli olarak
arttig1 goriilmektedir.> AB’nin baslangicini olusturan 1951 tarihli Paris Antlasmas1’nin
55. maddesinde komiir ve celik endiistrisinde calisanlarin saglik ve giivenligi
konusunda arastirma ve liye iilkeler arasinda isbirligi yapilmasina yonelik hiikiim
bulunmaktadir. 1957 tarihli Roma Antlasmasinin 36. maddesinde ise insan sagliginin
ve yagaminin korunmasi temelinde, iiye iilkelere ticaretin sinirlandirilmasi konusunda
yetki verilmektedir. 1987 tarihli Tek Avrupa Senedinde Topluluk kurumlari saglig
ilgilendiren kararlarinda ‘yiiksek diizeyde korumay1’ temel alacaklardir denmektedir.
1992 tarihli Maastricht Antlasmasinin 129. maddesinde halk sagligina yer verilmekte
ve bdylece Toplulugun saglik alanindaki rolii resmi olarak ilk defa vurgulanmaktadir.®
Bu Antlasmayla ikame etme ilkesi (subsidiarity) getirilmis ve bdylece AB’ye
kurumsal olarak saglik alaninda da yetki verilmistir. Ciinkii bu ilkeye gore bir konuda
AB’nin Birlik diizeyinde harekete ge¢mesiyle daha yararl bir sonu¢ alinacaksa, bu
durumda Birlik diizeyinde harekete gegilmelidir. 1997 tarihli Amsterdam
Antlasmasmin 152. maddesi saglikla ilgilidir. Buna gore tiim Topluluk politika ve
faaliyetlerinde yiiksek diizeyde bir saglik korumasmmin saglanmast gerekir. Yine bu
maddeyle saglik etki degerlendirmesi yapilmasi adimi atilmis ve saglik ¢alisanlarini
bir araya getiren Avrupa Saghk Forumu kurulmustur. Komisyonun yeniden
yapilandirilmas: ile birlikte saglikla ilgilenen bir genel miidiirlik (DG SANTE)
kurulmustur. Bu antlasma ile kan, hiicre ve doku nakli ile ilgili baglayic1 kararlar
alinabilir hale gelmistir. Saghkla ilgili dolayli bir atif da Avrupa Birligi
Antlagsmasi’nda (ABA) bulunmaktadir.® Zira Antlasmanin 6. maddesinde ‘Birlik, 12
Aralik 2007 tarihinde Strazburg’da uyarlandigi haliyle, Antlagmalar’la ayni hukuki
degere sahip olan 7 Aralik 2000 tarihli Avrupa Birligi Temel Haklar Sarti’nda yer

1 Meri Tuulikki Koivusalo, “The Future of European Health Policies”, International Journal of Health
Services. Cilt:35, Say1:2, 2005, ss.325-342.

2 Hasan Hiiseyin Yildinm ve Tiirkan Yildirnm, Avrupa Birligi Saghk Politikalar1 ve Saghk
Sistemleri, Giincellenmis ve Genisletilmis 3. Baski, ABSAM Yayinlari, Ankara, 2015, s. 64.

3 John Hodgson, “The Impact of European Union Law on Public Health”, British Jounal of Nursing.
Cilt:18, Say1:6, 2009, ss.378-379.

4 Y1ldirim ve Yildirim, ss. 66-68.

5 Yildirim ve Yildirim, ss. 69-70.
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alan haklar, ozgiirliikleri ve ilkeleri tanir’ denilmektedir. Boylece antlagmalarin bir
parcast haline gelen Sartin 35. maddesi saglikla ilgili olup, herkesin koruyucu saglik
hizmetlerinden ve tibbi tedaviden yararlanma hakki oldugu sdylenerek, Birligin her
tiirlii eylem ve politikalarinda yiiksek diizeyde saglik korumasi saglamasi gerektigi ve
bunun herkesin hakki oldugu belirtilmektedir.

Yukarida belirtildigi gibi, saglik politikasinin olusmasinda ABAD kararlar1 da
etkili olmaktadir. Ancak bu etki AB i¢inde belli bir tepkiyi de beraberinde getirmistir.
Nitekim 2002 yilinda ispanya’nin dénem baskanligi sirasinda, saglik alaninda isbirligi
ve ortak politika arayisi i¢in yapilan gayri resmi AB Saglik Bakanlari toplantisinda;
saglik alaninda hig¢bir sey yapmamanin siirdiiriilebilir olmadigi, ABAD’in saglik
politikalarini1 belirlemesinin Avrupa’daki hastalarin sagligt icin uygun olmadigi ve
saglik politikasinin politikacilar tarafindan yonlendirilmesi gerektigi vurgulanmustir.®
Daha sonra Malaga siireci olarak taninan bu toplantida, yiiksek derecede uzmanlagmis
referans merkezleri olusturulmasi, kullanilmayan kapasitenin paylasilmasi, sinir
bolgelerinde isbirliginin kolaylastirilmasi ve bagka bir iilkede uzun siire ikamet edenler
icin saglik hizmeti saglanmasi konularinda alinan kararlar sonraki yillarda AB saglik
politikasindaki derinlesmeye yon vermistir.

13 Aralik 2007 tarihinde imzalanan ve 1 Aralik 2009 tarihinde yiirtirliige giren
Lizbon Antlasmasi, Avrupa Toplulugunu Kuran Antlasma’nin adin1 Avrupa Birliginin
Isleyisi Hakkinda Antlasma (ABIHA) olarak degistirmistir. ABA ve AAET’yi kuran
antlagma ise, ayni isimlerle varligini1 siirdirmektedir. Sonu¢ olarak AB’nin
baslangictan beri biitiin antlagmalarin1 birlestiren ve giinlimiizde gegerli olan
antlasmas1 ABIHA dir. Bu antlasma 2009 yilinda kabul edildikten sonra, daha 6nceki
antlasmalar1 birlestirmistir. AB saglik politikasina iliskin diizenlemeleri, bu
antlasmanin igeriginde gérmek miimkiindiir. Antlasmanin ‘/lkeler’ baslikli birinci
boliimiiniin 3. maddesine gore Birligin miinhasiran yetkili oldugu alanlar sunlardir:
giimriik birligi, i¢ pazarin isleyisi i¢in gerekli olan rekabet kurallarinin olusturulmasi,
para birimi avro olan iiye devletler i¢in para politikasi, ortak balik¢ilik politikasi
cergevesinde biyolojik deniz kaynaklarinin koruma altina alinmasi ve ortak ticaret
politikasi. Aynm1 boliimiin 6. maddesinde ise Birligin desteklemek ve esgiidiim

saglamakla yiikiimlii oldugu konular sayilmaktadir. Bu maddeye gore Birligin, liye

6 Yildirim ve Yildirim, s. 84.



tilkelerin eylemlerini desteklemek, esgiidiim saglamak etmek veya tamamlamak
amactyla Avrupa diizeyinde tedbirler alabilecegi alanlar sunlardir: insan sagliginin
korunmasi ve iyilestirilmesi; sanayi; kiiltiir; turizm; egitim, mesleki egitim, genglik ve
spor. Birlik boylelikle kurucu antlasmanin ilk bdliimiinde sagliga atif yapmaktadir.

Saglik konusundaki temel politika ifadesi ise ayni antlasmanin ‘Birlik
politikalar ve dahili eylemler’ baslikli tiglincii bolimiindeki ‘Halk Sagligi’ isimli 168.
maddesinde yer almaktadir. Burada ‘Birligin biitiin politika ve faaliyetlerinde insan
saghgimin yiiksek diizeyde korunmasi temin edilir’ denilerek, Birlik faaliyetlerinin
tamamlayici nitelikte oldugu ve bu faaliyetler sirasinda ulusal saglik politikalarina
saygili olunacagi su sekilde vurgulanmaktadir: ‘ulusal politikalar: tamamlayan Birlik
eylemi; halk saglhiginin daha iyi duruma getirilmesine, fiziksel ve ruhsal rahatsizlik ve
hastaliklarin 6nlenmesine ve fiziksel ve ruhsal saghk icin tehlike yaratan sebeplerin
ortadan kaldirilmasina yoneliktir. Bu eylem; nedenleri, bulasmasi1 ve onlenmesine
iliskin arastirmalarin, saghk konusunda bilgilendirme ve egitimi de kapsayacak
sekilde desteklenmesi yoluyla biiyiik saglik felaketleriyle miicadele edilmesini ve
saghga yonelik ciddi sinir otesi tehditlerin izlenmesini, bu tehditler konusunda erken
uyarida bulunulmasini ve bu tehditlerle miicadele edilmesini kapsar. Birlik eylemi, tiye
devletlerin saghk politikalarimin belirlenmesi ve t1bbi bakim ve saglik hizmetlerinin
organizasyonu ve sunulmast konusundaki sorumluluklarina saygi gosterilerek
yiriitiltir.”

Goriildiigii gibi AB’nin saglik politikasi alaninda, baslangigta antlagmalardaki
cok vyiizeysel ve genel saglik diizenlemelerinden, giinlimiizdeki detayli saglik

hiikiimlerine kadar gelen ve adim adim ilerleyen uzun bir siire¢ yasanmaistir.

1.2.2. Avrupa Birligi Giincel Saghk Politikasi

Onceki boliimde de vurgulandig gibi, saglik hizmetlerini organize etmek ve
sunmak tiye tilkelerin kendi sorumluluk ve yetki alani i¢cindedir. Bu baglamda, saglik
politikas1 ulusal politikalar1 desteklemek ve biitin AB politikalarinda sagligin
korunmasini temin etmek tizerine kurulmustur. Saglik alani tiye iilkelerin kendi yetki
sinirlart icinde kalmakla birlikte; siir 6tesi saglik tehditleri, hasta hareketliligi ve

saglik esitsizlikleri gibi konularda Birligin de kurucu antlagsmalardan kaynaklanan



sorumluluklar1 ve yetkileri bulunmaktadir.” AB’nin saglik politikasinin amaglari,
vatandaslarinin saglhigini korumak ve gelistirmek, saglik altyapisinin modernize
edilmesini desteklemek ve Avrupa saglik sistemlerinin etkililigini gelistirmek olarak
stralanmaktadir.®

AB’nin kurulusundan beri izledigi saglik politikasindaki derinlesme 2000°1i
yillardan itibaren ciddi bir ivme kazanmistir. Mayis 2000°de AB diizeyinde saglik
politikasini ortaya koyan bir teblig kabul edilmistir.® Bu tebligde islerin daha iyi
yapilabilmesi i¢in kaynaklarin birlestirilmesi ¢agrisinda bulunulmustu. Halk sagligi
programi tarafindan da desteklenen bu tebligle halk sagligi alanindaki faaliyetlerin
gelisimi saglanmis ve saglikla ilgili diger politikalar arasindaki bag giiclendirilmistir.
Saglik politikasina ait genel ilke ve kurallar 2002°deki ‘Sagligin Avrupasi’nda yer
almistir. Saglik tehditlerini de iceren bu anlayista ‘Avrupa Hastaliklardan Korunma
ve Kontrol Merkezi’ (European Centre for Disease Prevention and Control-ECDC)
kurulmasi1 ve saglik sistemlerinde sinir Gtesi isbirligi konular1 da bulunmaktaydi. Bu
stire¢c 2004 yilinda gozden gegirilmis ve bu gozden gecirmenin sonuglari yeni ‘Saglik
Strateji’sinin olusumuna katkida bulunmustur.

Glincel AB saglik politikasi, 2007 yilinda ‘AB 2008-2013 i¢in Stratejik Bir
Yaklasim’ basligiyla 2020 yilina kadar gegerli olmak iizere baslatilmis ve ‘Avrupa
2020’ stratejisini destekler nitelikte hazirlanmigtir.° Bilindigi {izere, Avrupa 2020
stratejisinde, biiylimeyi saglamak iizere ‘akla dayali, siirdiiriilebilir ve kapsayict bir
ekonomik model” oncelik olarak belirlenmistir. Bu baglamda, sagligin kendisi bagh
basina bir deger oldugu gibi, ekonomik zenginlik i¢in de bir 6nkosuldur ve bu nedenle
sagliga yapilacak harcama biiylimeyi de hizlandiracaktir. Avrupa’nin saglikta akla
dayali yatirimlara ihtiyag duydugu belirtilmektedir:  siirdiiriilebilir = saglik
sistemlerinde, daha fazla degil ama daha akla dayali harcama; sagliga 6zellikle saglik

tesvikleri ile yatirim yapma; esitsizlikleri azaltma ve sosyal dislanmayla miicadele i¢in

7 Scott L. Greer, Tamara K. Hervey, Johan P. Mackenbach ve Martin McKee, “Health Law and Policy
in the European Union”, Lancet, Cilt:381, Say1:9872, 2013, ss.1135-1144.

8 Timo Clemens, Kai Michelsen ve Helmut Brand, “Supporting Health Systems in Europe: Added Value
of EU Actions?”, Health Economic Policy and Law, Cilt:9, Sayi:1, 2014, ss.49-69.

® European Commission, “Public Health”, Live, Work, Travel in the EU,
https://ec.europa.eu/health/home_en (06.07.2017).

10 European Commission, “Together for Health: A Strategic Approach for the EU 2008-2013”, White
Paper, 23.10.2007, https://ec.europa.eu/health/ph_overview/Documents/strategy wp_en.pdf
(06.07.2017).
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sagliga yatirrm yapma oncelik tasimaktadir. ABIHA nin 168. maddesine paralel olarak
ulusal saglik politikalarin1 tamamlamay1 hedefleyen giincel saglik politikasinda; {iye
iilkelerin karsilagtiklar1 saglik sorunlari, isbirligi ve esgidiim giliclendirilerek
yenilecektir. Komisyon tarafindan 2011 yilinda yapilan bir degerlendirmeye gore bu
strateji ulusal ve AB diizeyinde yapilan faaliyetler i¢in bir referans durumunda olup
2020’ye kadar gecerli kalacaktir.'

AB saglik politikalar1 ile dolayl olarak ilgili olan pek ¢ok genel miidiirliikk
olmakla birlikte, temel olarak saglik politikasi DG SANTE tarafindan halk saglig
politikas1 basliginda ele alinmakta ve uygulanmaktadir. Stratejik saglik konular
kidemli ulusal ve Komisyon temsilcileri tarafindan gériisiiliir. Ikame etme ilkesine
uygun olarak Komisyon’un temel rolii liye iilkelerin, vatandaglarin sagligini korumak
ve gelistirmek konusundaki ¢abalarini desteklemek ve saglik sistemlerinin
erisilebilirligini ve etkililigini saglamaktir.’> Komisyon politika olusturup uygularken
su araglart kullanir: yasa Onerisi, finansal destek, liye lilkeler arasindaki bilgi ve
deneyim aligverisini kolaylastirmak ve esgiidiimii saglamak ve saglik farkindalig:
faaliyetleri. Diger AB kurumlari, iiye iilkeler, bolgesel ve yerel yetkililer ve diger ¢ikar
gruplart da AB saglik politikasinin olusumuna katkida bulunurlar. AB halk saghg:
politikalariin amaci insan sagligin1 korumak ve gelistirmek ve Avrupa’daki saglik
sistemlerini modernize etmek yoluyla, Komisyon’un ‘2014-2019 biiylime ve istihdam
onceliklerine’ katkida bulunmaktir.’® Halk saghigi alaninda AB faaliyetleri biiyiik
oranda tesvik ve isbirligi tedbirlerini icermektedir. Komisyonun en 6nemli rold, iiye
iilke saglik sistemlerinin daha etkili c¢alismasi i¢in destekleyici faaliyetlerde
bulunmaktir. Bu baglamda en ¢ok iizerinde calisilan konular sunlardir: daha diisiik
maliyetli saglik hizmeti saglamak, giivenlik i¢inde rekabet, antibiyotik direnci gibi
kiiresel sorunlarla miicadele etme, kanita dayali politika olusturma, bulasic1 olmayan

hastaliklarla ilgili risk faktorlerini ele alma ve asilamayi desteklemektir.

11 European Commission, Public Health.

12 Natasha Azzopardi-Muscat, Kristine Sorensen, Cristoph Aluttis, Roderick Pace ve Helmut Brand,
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Public Health, Cilt:16, Say1:334, 2016, ss.1-14.
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1.2.2.1. Avrupa Birligi Giincel Saglik Politikasinin ilkeleri

AB’nin giincel saglik politikas1 ‘ortak saglik degerleri’, ‘saglik en biiyiik
zenginliktir’, ‘biitiin politikalarda saglhik’ ve ‘kiiresel saglikta AB’nin sesini
giiclendirmek’ seklinde siralanan dort temel ilkeye dayanmaktadir.'*

Ortak saghk degerleri ilkesinden evrensellik, kaliteli saglik hizmetine erigim
ve saglik sistemlerinde esitlik ve dayanisma anlasilmaktadir. Bu degerler ¢ergevesinde
belli saglik temalar1 olusturulmustur. Bunlar: hastayr saglik sisteminin merkezine
yerlestirmek ve kendi tedavi siire¢leri hakkinda s6z sahibi olmasini saglamak seklinde
ifade edilen vatandaslar1 gii¢clendirmek; saglik politikalarini en bilimsel ve giivenilir
verilere dayandirmak olarak ifade edilen kanita dayali politika olusturmak ve hem iiye
iilke icindeki hem de iiye iilkeler arasindaki sosyal ve ekonomik gelismeye engel
olabilecek saglik esitsizliklerini gidermektir.

Saglik en biiyiik zenginliktir ilkesine gore sagliga yapilan yatirim, Avrupa 2020
stratejisinin istihdam, egitim sosyal icerme, arastirma ve gelistirme gibi hedeflerini
gerceklestirmesine yardimei olabilir. Ciinkii AB ekonomisi i¢in saglik; yiiksek
orandaki inovasyon, egitimli iggilicii ve gii¢clii medikal arag-gere¢ sanayisiyle biiyliyen
bir sektor konumunda olup; yliksek inovasyon diizeyi, egitimli isgiicii ve gii¢lii tibbi
arag ve ila¢ endiistrisi tarafindan desteklenmektedir.

Biitiin politikalarda saghik ilkesine gore, etkili bir saglik politikasi; sosyal ve
bolgesel politika, vergilendirme, ¢evre, ulasim, bilgi ve iletisim teknolojileri, enerji,
tarim ile egitim ve arastirma gibi alanlarda isbirliginin saglandigi biitiinciil bir
yaklagim gerektirir.

Son olarak, kiiresel saglikta AB nin sesini giig¢lendirmek ilkesinin dayandig
diisiince, giinlimiiz diinyasinda kiiresel saglik sorunlariin AB’nin saglikla ilgili i¢
politikasim1 da etkiliyor olmasidir. Bu nedenle saglik politikast kiiresel saglik
sorunlariyla miicadele edebilmeyi gerektirir. AB kendi saglik ilke, standart ve
mevzuatin1 desteklemek igin diger iilke ve uluslararasi oOrgiitlerle diyalogunu
giiclendirmeye ¢aligsmaktadir. AB kiiresel saglik politikas1 2010 yilinda tanimlanmis
olup, temel zorluklar1 belirleyerek daha gii¢lii bir AB vizyon ve icraati i¢in ana hatlari

ortaya koymaktadir. Biitlinciil bir yaklasim gosteren bu politika, biitiin ilgili kurulus

14 European Commission, Public Health.
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ve ¢ikar gruplariyla su alanlarda isbirligini amaglamaktadir: ticaret, finans, biiylime

yardimi, gog, giivenlik, iklim degisimi ve ¢evre, arastirma ve inovasyon.

1.2.2.2. Avrupa Birligi Giincel Saghk Politikasinin Amaclari

AB saglik politikasinin {i¢ temel amact bulunmaktadir. Bunlar ‘yaslanan
Avrupa’da saglikliligi desteklemek’, ‘vatandaslar1 saglik tehditlerinden korumak’,
‘dinamik saglik sistemi ve yeni teknolojileri desteklemek’ olarak siralanmaktadir.*®

AB niifusunda 2060 yilina kadar 65 yasin iizerindekilerin oraninin %17’den
%30’a ¢ikacagi ongoriilmektedir.’® Bu baglamda hastaliklardan korunmak, yasama ve
calisgma kosullari, beslenme ve fiziksel aktivite gibi saglikli olmay: belirleyen
faktorleri diizeltmek, 6zellikle yaslanan ve dogurganlik orani azalan Avrupa toplumu
icin daha da 6nemli hale gelmektedir.l’ Bu nedenle, AB saglik politikasimnin
amaglarindan birisi de bu konuya odaklanmak olmustur.

Ote yandan, son yillarda AB vatandaslarinin sagligini tehdit eden pek ¢ok sinir
oOtesi krizle kars1 karsiya kalinmigtir. Smir 6tesi saglik tehditleriyle dogru miicadele
yontemi hizli ve esgiidiimlii bir yanit ortaya koymaktir. AB bu hizli ve esgiidiimli
yaniti olusturabilmek i¢in genis bir ag kurmustur.

AB bolgesindeki saglik sistemleri, artan kronik hastalik prevelanslari ve saglik
sistemlerinin siirdiiriilebilirligi gibi epidemiyolojik ve finansal zorluklarin baskisi
altinda bulunmaktadir.’® Bu noktada yeni teknolojilerin giivenli ve kaliteli saglik
hizmetine erisimi artirarak, saglik sistemlerinin etkinligine ve siirdiiriilebilirligine
katkida bulunabilecegi ongoriilmektedir. Ornegin e-saglik uygulamalar1 &zellikle
saglik calisanlarinin az oldugu kirsal bolgelerde saglik hizmetlerine erigimi
kolaylastirabilirler. Komisyona gore saglia yatirim; etkili, ulasilabilir ve esnek saglik

sistemleri; koruyucu saglik hizmetleri ve esitsizlikleri azaltan ve sosyal diglanmayla

15 European Commission, Public Health.

16 European Commission, Public Health.

17 Claudine de Meijer, Bram Wouterse, Johan Polder ve Marc Koopmanschap, “The Effect of
Population Aging on Health Expenditure Growth: A Critical Review”, European Journal of Ageing,
Cilt:10, Say1:4, 2013, ss. 353-361.

18 Claus Wendt ve Theresa Thompson, “Social Austerity versus Structural Reform in European Health
Systems: A Four-Country Comparison of Health Reforms”, International Journal of Health Services,
Cilt:34, Say1:3, 2004, ss.415-433.

11



miicadele eden bir saglik kapsayiciligi akla dayali, siirdiiriilebilir ve kapsayici

biiyiimenin saglanmasi i¢in bir arag olabilir.'®

1.3. AKTORLER

AB saglik politikasinda rol oynayan kurumsal yap1 i¢indeki organlarin bazilari
tiye iilke hiikiimetlerini, bazilar1 Birligin tlizel kisiligini ve bazilar1 da Avrupa halkini
temsil etmektedir. Bu baglamda, AB Konseyi tye iilkelerin, Avrupa Birligi
Komisyonu AB tiizel kisiliginin ve AB Parlamentosu da Avrupa halklarinin temsil
edilecekleri platformlardir. AB saglik politikasi ¢esitli AB kurumlarinin farkl
diizeylerdeki  katkilartyla olusturulmakta ve AB Komisyonu tarafindan
uygulanmaktadir. AB’nin kurumsal yapisi, karar organlari ve digerleri olmak iizere
ikiye ayrilabilir. Zira karar verme siirecinde yer alan kurumlar ayri bir 6nem arz

etmektedir

1.3.1. Karar Organlan

AB kurumsal yapisi i¢indeki karar organlari Avrupa Konseyi, Avrupa Birligi
Konseyi, Avrupa Komisyonu, Avrupa Parlamentosu, ABAD, Avrupa Merkez Bankasi
ve Avrupa Sayistay1’dir. Burada saglik politikast ve NH’yle dogrudan ilgisi olmadigi
icin Avrupa Merkez Bankas1 ve Avrupa Sayistayi’na deginilmeyecek, diger organlar

anlatilacaktir.

1.3.1.1. Avrupa Konseyi

AB’nin en st politik organ1 olan Avrupa Konseyi, iiye devlet hiikiimet
baskanlari, Konsey Baskani ve Komisyon Baskani’ndan olugmaktadir. Dis isleriyle
ilgili konularin tartisildigr Konsey toplantilarinda ise, Birlik Dis Isleri ve Giivenlik
Politikas1 Yiiksek Temsilcisi de Konsey iiyelerine dahil olur. Konsey kendi baskanini
yenilenebilen 2,5 yillik bir siire i¢in nitelikli oyla se¢gmekte olup simdiki Baskani 1
Aralik 2019 tarihinde goreve gelen Charles Michel’dir.

19 European Commission, Public Health.

12



AB’nin genel politik yoniinii ve 6nceliklerini belirleyen Avrupa Konseyi, bir
yasama organi degildir. AB’nin sorunlarinin ve yapilacaklarin tespit edildigi Konsey
toplantilarindan ¢ikan sonug¢ belgeleriyle, AB’nin politik giindemi olusturulur.
Ornegin son zamanlarda AB’nin uzun dénem 6nceliklerini ve odaklanacagi konulari
belirleyen bir stratejik giindem kabul etmistir.?°

Konsey her toplantinin sonunda ‘Sonuglar’ bashikli bir belge kabul eder. Bu
belgeler genellikle spesifik sorunlari, yapilacak eylem ve ulasilacak amaglar1 ortaya
koymakla birlikte bazen de belli bir konu iizerindeki anlasma i¢in bir hedef tarih
belirlerler. Bu ‘sonuglar’ bitin iiye {ilkelerin uzlasisiyla kabul edilir. Ancak
antlasmalarda belirtilen bazi spesifik konularda ise oybirligi veya nitelikli ¢ogunluk
aranir. Konsey ve Komisyon Baskani oylamalara katilamazlar. Konsey bazen iiye
olmayan tgiinci tilkelerle de toplantilar yapabilir. Bu durumda bir Sonuclar belgesi
yerine Aciklama veya Bildirge kabul edilir. Omegin Tiirkiye ile de 2015 ve 2016
yillarinda bu tiirden iki toplant1 yapilmistir.

Konsey bazi iist diizey atamalarda énemli bir rol sahibidir. Bunlar Konsey
Baskan1’nin se¢imi, Komisyon Baskani’nin 6nerilmesi, Birlik Dis Isleri ve Giivenlik
Politikas1 Yiiksek Temsilcisi’nin atanmasi, Komisyonun bir biitiin halinde resmi
olarak atanmasi, AB Merkez Bankasi’nin baskan ve yonetim kurulunun atanmasidir.

Konsey 20 Haziran 2019 tarihinde yaptig1 toplantiyla 2019-2024 donemi i¢in
yeni bir stratejik giindem belirlemistir.! Bu toplantidan sonra yaymlanan Sonuclar’a
gore yeni stratejik giindem dort temel oncelik alanina odaklanmakta ve iyi saglik
erigimini de vurgulamaktadir: vatandaslar1 ve oOzgirlikleri korumak; giiglii bir
ekonomik temel olusturmak; iklime negatif etki etmeyen, yesil, adil ve sosyal bir
Avrupa olusturmak; kiiresel sahnede Avrupa’nin ¢ikarlarmi ve degerlerini

desteklemek.

2 European Council - Council of the European Union, “The European Council, (CEU)”
https://www.consi-lium.europa.eu/en/european-council/president/ (12.10.2019).

2L European Council, “Conclusions”, 20.06.2019, https://data.consilium.europa.eu/doc/document/ST-9-
2019-INIT/en/pdf (12.10.2019).
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1.3.1.2. Avrupa Birligi Konseyi

Bakanlar Konseyi olarak da bilinen Konsey AB iiye iilkelerinin bakanlarindan
olusur ve AB i¢inde tiye devletlerin ulusal ¢ikarlarinin temsil edildigi organdir. Her
Konsey toplantisi, karara baglanacak konuya gore iiye devletleri temsil eden ilgili
bakanlarla yapilir. Konsey baskanligi 18 aylik siire igin gorev yapan ve troyka olarak
adlandirilan 3 {iye devletten olusan takimlar tarafindan yiiritiliir. Bagskanlik 6 aylik
donemlerle iiye devletlerarasinda doniisiimlii olarak siirdiiriiliir. Uye devletlerin Birlik
nezdindeki Biiyiikelgilerinden olusan Daimi Temsilciler Komitesi (COREPER) ve
diger calisma gruplar1 Konsey ¢aligsmalarini yiriitiir.

Konsey’in temel gorevi yasa yapmaktir ve bu gorevini Parlamento ile paylasir.
Konsey biitcenin kabuliinde de Parlamento ile esit sorumluluk sahibidir.?? AB adina
uluslararasi orgiitlerle anlagmalar imzalama yetkisi bulunan Konsey, AB’nin Ortak
Dus ve Giivenlik politikasini da AB Zirvesi ile birlikte belirler.

Konseyin ti¢ farkli karar alma yontemi bulunmaktadir. Bunlar oybirligi, oy
coklugu ve nitelikli ¢ogunluktur. Lizbon Antlasmasi’ndan sonra Konsey'in temel
oylama yontemi nitelikli cogunluk olarak belirlenmis; oybirligi ve basit oy ¢oklugu ise
istisnai bir yontem olarak kabul edilmistir. Oybirligiyle karar alinan istisnai durumlar
arasinda Ortak Dis ve Giivenlik Politikasi, Antlasmalarin gdzden gecirilmesi ve yeni
tiyelerin katilimi1 gibi konular bulunmaktadir. Diger birgok konuda nitelikli cogunlukla
karar alabilir. Lizbon Antlagmasi’na gore 2014 yilindan baslayarak nitelikli ¢ogunluk,
tiye tilkelerin %55°den (en az 15 iiye devlet) fazlas1 ve AB niifusunun %65 ve {istiinii
temsil etmek olarak tanimlanmistir.2® Yine bu antlasmaya gore bloke edici azmlik ise,
niifus esas1 dikkate alinmak suretiyle en az 4 iiye devlet olarak belirlenmistir.

Avrupa Konseyi toplantilarinin konusu saglik politikast ile ilgili ise, toplanti
tiye devletlerin saglik bakanlar1 ile yapilir. Konsey yasa yapmanin yanisira ‘Sonuglar,
kararlar ve agiklamalar’ da kabul eder. Bunlar yasal baglayiciligi olmayan ancak belli
konularda tesvik edici ya da giindem olusturucu belgelerdir. Ornegin 24 Ekim 2019

tarihinde yayinlanan Sonug¢lar belgesinde Hasta Haklar: Yonergesi’nin kazanimlarina

22 European Council. CEU.
23 European Council, CEU.
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deginilmekte ve pek ¢ok kazaniminin yaninda 6zellikle NH ve smir otesi saglik

hizmetlerindeki veri degisimine getirdigi katkilara vurgu yapilmaktadir.?*

1.3.1.3. Avrupa Parlamentosu

Avrupa Parlamentosu AB’de demokrasiyi temsil eden organdir. Avrupa
vatandaslari, baska bir deyisle AB tiyesi iilkelerin vatandaslar1 1979 yilindan bu yana
Avrupa Parlamentosu iiyelerini segmektedirler. Bes yilda bir dogruda halk tarafindan
secilen Avrupa Parlamentosu’nda siyasi gruplar iilkelere gore degil, politik goriislere
gore olusturulur. Bu anlamda parlamento tiyeleri tilkelerini temsil etmek yerine, oy
aldiklar1 vatandaslarin politik goriislerini temsil ederler.?® Devletlerin parlamentodaki
tiye sayisi niifuslarina gore belirlenmektedir.

Bugiin i¢in sekiz siyasi parti grubu ve bagimsiz iiyelerin yer aldigi Avrupa
Parlamentosu'nun Genel Kurul’u Strazburg'da toplanir; siyasi gruplar ve komiteler
Briiksel'de toplanir; sekretarya ise Liiksemburg'dadir. Parlamento'ya goriisiilecek
konular 6nce farkli gorev alanlarina sahip 24 adet komiteden konuyla ilgili olaninda
tartisilir ve buradan ¢ikan rapor Genel Kurul'a sunularak, Genel Kurul'daki goriismeler
de bu rapor baglaminda yapalir.?®

Konsey’le yasama yetkisini paylasan Avrupa Parlamentosu iiye devletleri
baglayacak hukuki diizenlemeleri de Konsey’le birlikte onaylar. Dig politika gibi
alanlarda ise baglayici olmayan ancak tavsiye niteliginde kararlar alabilir. Konsey’le
birlikte AB biitgesini yapan Parlamento diger kurumlar {izerinde denetim yapma
hakkina sahiptir. Bu denetimi Komisyon’a so6zlii ve yazili sorular sorarak
kullanabildigi gibi, sorusturmalar i¢in komiteler kurabilir ve sikayet dilekgeleri kabul
edebilir. Parlamento’nun bir baska denetim sekli de Avrupa Ombudsmani'nin géreve

atanmasi1 ve Parlamento’ya rapor sunmasidir. Komisyon’un géreve atanabilmesi igin

24 Buropean Court of Auditors, “EU Actions for Cross-Border Healthcare: Significant Ambitions but
Improved Management Required”, Special Report No: 07/2019, https://data.consilium.europa.eu-
/doc/document/ST-14265-2019-INIT/en/pdf (02.11.2019).

% European Parliament, “About Parliament”, Main Page, https://www.europarl.europa.eu/about-
parliament/en (12.10.2017).

% Avrupa Birligi Bakanligi, “Avrupa Parlamentosu”, https://www.ab.gov.tr/avrupaparlamentosu_456
28.html (12.10.2017).
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de Parlamento’nun giivenoyu gerekmektedir. Ayni1 sekilde Parlamento giivensizlik
oyuyla Komisyon’u istifaya zorlayabilir.

Parlamento yasama siirecine iki sekilde katilir.?” Bunlardan birincisi ortak
karar ya da olagan yasama usulii’diir. Parlamento nitelikli gogunluk gerektiren biitiin
politika alanlarinda Konseyle esit sekilde sorumluluk paylasir. Lizbon antlagmasinin
yirlirliige girmesinden sonra bu alanlar AB mevzuatinin yaklasik %95’ini
olusturmaktadir. Bu usulde Konsey ve Parlamento ilk okumada bir ortak karara
varabilirler ancak ikinci okumada da ortak bir karara varamazlarsa oneri bir uzlasma
komitesinin Oniine gelir. Parlamentonun yasama siirecine ikinci katilma sekli ise,
AB’nin biitiin uluslararasi antlagsmalarinin Parlamento tarafindan onaylanmasiyla
olmaktadir.

Parlamento Komisyon tarafindan hazirlanan biitgeyi Konsey’le esit
sorumluluk altinda kabul eder. Daha 6nce pek ¢ok kez oldugu gibi biitgeyi
reddedebilir. Boyle bir durumda biitiin biit¢e islemleri en basindan tekrar baslar.
Parlamento bu giiciinii AB politikalarina etki etmek i¢in kullanir.

Parlamento AB iizerinde 6zellikle de Komisyon iizerinde demokratik denetimi
yapar. Konseyin yeni Komisyon baskani adayini onaylar ya da reddeder. Ayrica yeni
Komisyonu bir biitiin olarak onaylamadan dnce her iiyeyle goriisme yapar.

Parlamento diger konularda oldugu gibi, saglik konusundaki mevzuatta da
yasama siirecine katilarak saglik politikalar iizerindeki etkisini ger¢eklestirir. Saglik
konularinda olagan yasama usulii gegerlidir. Parlamento ayrica saglikla ilgili siirece,
Komisyon’a saglik politikas1 ve saglik uygulamalariyla ilgili s6zlii ve yazili soru

Onergeleri vererek de katilir.
1.3.1.4. Avrupa Komisyonu
Her iiye devletten ‘komiser ’olarak anilan bir temsilcinin katilimiyla 28 tiyeden

olusan Avrupa Komisyonu, Birligin yiiriitme organi olarak AB miiktesebatini, biitgeyi

ve programlari uygulamaya koyar ve idari denetimi yapar.?® Komisyon’un bir diger

2" European Parliament, “About Parliament”, https://www.europarl.europa.eu/about-parliament/en
(12.10.2017).

28 European Commission, “About European Commission”, https://ec.europa.eu/info/about-european-

commission_en (12.10.2017).
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gorev ve yetkisi de AB hukukunu ihlal eden iiye devletleri ABAD’a dava
edebilmesidir.?? Komisyon'un en énemli ve temel gorevlerinden birisi ise, hazirladig
yasama ya da karar onerilerini Avrupa Parlamentosu ve Konsey'e sunarak yasama
siirecini baslatmaktir.

Bir ¢esit Bakanlar Kurulu gibi ¢alisan Komisyon’da, her Komiser’in sorumlu
oldugu politika alanlar1 vardir.>® Gérev siiresi 5 y1l olan Komiserler kendi iilkelerinin
degil Birligin ¢ikarlarin1 korumak i¢in ¢alismaktadirlar.

Komisyon Baskani, Avrupa Birligi Zirvesi tarafindan Avrupa Parlamentosu
secimleri dikkate alinmak suretiyle ¢esitli danigmalar yapilarak belirlenir ve Avrupa
Parlamentosu'nun onayi ile atanir. Komisyon baskan yardimcilarindan birise de
AB'nin dis politikasin1 yiiriitmekten sorumlu olan Birlik Dusisleri ve Giivenlik
Politikas: Yiiksek Temsilcisi olarak atanir. Komisyon Baskan, tiye devletlerin adaylari
arasindan Komisyon iiyelerini secer ve bu sekilde olusan Komisyon’un tamami heyet
olarak Parlamento'nun onayma sunulur. Komisyon Parlamentonun giivenoyu
sonrasinda Zirve tarafindan nitelikli gogunlukla atanarak gorevine baslar.

Komisyonun iiye iilkelerden bagimsiz olarak ¢alismasi garanti altina alinmustir.
Nitekim Komisyon iiyeleri gorev siiresi boyunca iiye devlet hiikiimetleri tarafindan
gorevden alinamaz ayrica bu tyelere talimat da verilemez. Aymi sekilde Avrupa
Parlamentosu da Komiserleri tek tek degil ancak heyet olarak Komisyon’u gorevden
alabilir.

Merkezi Briiksel’de bulunan Komisyon c¢alismalarii Genel Miidiirliikler
araciligiyla yapar. Konulara gore olusturulan bu Genel Miidiirliiklerin basinda
Komiserlere kars1 sorumlu olan bir Genel Miidiir bulunmaktadir. Genel Miidiirliikler
miidiirliik, boliim ve masa seflikleri gibi daha alt birimlere béliinmekte ve her masada
konuya gore belli sayida uzman calismaktadir. Komisyon’daki idari isler yaklagik
25.000 kisiden olusan biiytik bir kadroyla yirtitilmektedir.

Diger konular gibi saglik konusunda da uygulama mercii olan Komisyon’un
24 Genel Midiirliigiinden birisi de spesifik olarak saglikla ilgili konular tizerinde
calisan DG SANTE’dir. Komisyon DG SANTE araciligiyla saglik konusunu 6zellikle

2 Avrupa Birligi Bakanlhigi, “Avrupa Komisyonu”, https://www.ab.gov.tr/avrupa-komisyonu_
45629.html (12.10.2017).

%0 Avrupa Birligi Bakanligi, “Avrupa Birligi Adalet Divam (ABAD)”, https://www.ab.gov.tr/45-
632.html (12.10.2017).
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halk saglig: basliyla ele almakta ve Avrupa vatandagslarinin sagliklariyla ilgili pratik
sonuglar doguracak uygulamalar gergeklestirmektedir. Ozellikle ydneldigi sorunlar ise
tiitlin, yaslanma, kronik hastaliklar ve obesite gibi toplum sagligin1 dogrudan etkileyen
konulardir. Komisyon ayrica bir biitiin olarak Avrupa’daki sayis1 30 milyona ulasan
NH’si olan hastalar1 da bir toplum sagligi sorunu olarak kabul etmekte ve bu konuyla
¢ok yakindan ilgilenmektedir.

1.3.1.5. Avrupa Birligi Adalet Divam

AB'nin yargi organ1 olan ABAD Liiksemburg’da bulunmakta ve Adalet
Divani, Genel Mahkeme ve uzmanlik mahkemeleri olmak iizere ti¢lii bir yapidan
olusmaktadir. ABAD, AB hukukunun her yerde aynmi sekilde yorumlanmasini ve
uygulanmasini saglamakla gérevlidir.3* Bu anlamda, iiye iilke yarg: sistemleri ile AB
hukuk diizeni arasindaki iliskiyi diizenlemek, hukuksal denetim yapmak, hukuk
olusturmak ve uyusmazliklar1 ¢6zmek ABAD’m temel gorevleri arasindadir.

Divan ve Genel Mahkeme her tiye devletten alt1 y1l i¢in atanan birer yargictan
olusur. Her iki mahkemede de davalar hakkinda miitalaa hazirlayan sekiz Hukuk
Sozciisti bulunur. Bir donemden sonra yeniden atanmalart miimkiin olan yargiclarin
bagimsizliklar1 giivence altindadir. Nitekim Divan miizakerelerinin gizlilikleri
saglanmakta olup, agiklanmalar1 miimkiin degildir. Ayrica Divan kararlar1 ¢ogunluk
oyuyla olusmakla birlikte karsi oylar yaymlanmaz ve g¢ikan Kararlar tiim yargiglar
tarafindan imzalanir.

ABAD, temel olarak iiye devletlerin ve AB kurumlarinin AB hukukuna uyup
uymadiginin denetlenmesine yonelik davalara bakmakta olup, ayrica iiye iilke
mahkemelerinde goriilmekte olan davalar sirasinda gerekirse AB hukukunun
yorumunu da yapmaktadir.

ABAD siireg iginde saglik politikasini etkileyen 6nemli davalara da bakmis ve
verdigi kararlarla saglik politikasi iizerinde ciddi etkileri olmustur. Gliniimiize kadar

karar verilen pek ¢ok dava arasinda baslangi¢ olarak Decker ve Kohl davalarinin ayri

31 Avrupa Birligi Bakanligi, ABAD.
32 Court of Justice of the European Union, “The Institution”, https://curia.europa.eu/jcms/jcms/Jo-
2_6999/en/ (12.10.2017).
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bir yeri vardir.®® Bu iki vakada Liiksemburg vatandasi1 olan iki hasta Almanya ve
Belgika’da saglik hizmeti almis ve aldiklar1 hizmet i¢in 6dedikleri bedelin kendi
tilkelerindeki sigorta sistemince geri verilmesini talep etmislerdir. Burada 6zellikle
izin prosediiriiyle ilgili sorunlar yasanmis ancak ABAD hastalar lehine verdigi kararda
tilkelerin, mal ve hizmetlerin serbest dolasimiyla ilgili olarak saglik hizmetleri
baglaminda uygun kosullar olusturmalar1 gerektigini belirtmis ve bundan sonraki yeni

kararlarla da bu alanda bir politika olusturulmasina zemin hazirlamistir.

1.3.2. Saghkla Tlgili Diger Ajans ve Kurumlar

AB’nin kurulusundan bugiine saglik politikas1 derinlestikce saglikla ilgili
orgiitlerinin sayisi da artmistir. Komisyonunun saglikla ilgili en {ist organi, daha dnce
de deginildigi gibi, ‘DG SANTE’dir. Ancak AB’nin saglik konusunda spesifik teknik,
bilimsel veya idari gorevler {istlenmis bulunan baska baz1 Orgiitleri de
bulunmaktadir.® Bunlar Avrupa kamu hukukuna gore yénetilirler ve hepsinin hukuki
kimligi vardir. Oteki AB kurumlarmdan (Konsey, Komisyon, Parlamento vb.)
ayridirlar.

Tiiketiciler, Saglik ve Gida Yiiriitme Ajansi (Consumers, Health and Food
Executive Agency-Chafea) ‘4B Saglik Programi’n, Tiiketici Program:’m ve ‘daha
giivenli gida i¢in daha iyi egitim inisiyatifi’'ni uygular. Avrupa Hastalik Kontrol ve
Onleme Merkezi (ECDC) enfeksiyon hastaliklartyla miicadele eder. Avrupa Cevre
Ajansi (EEA) dolayl olarak saglikla ilgili olan bu kurum ¢evre hakkinda giivenilir ve
bagimsiz bilgi saglar. Avrupa Uyusturucu ve Bagimhilik Gozlem Merkezi
(EMCDDA) Avrupa’daki madde bagimliligiyla ilgili kapsayici bilgi saglar. Avrupa
Ilag Ajansi (EMA) hem insanlar hem de hayvanlar i¢in kullanilan ilaglar1 degerlendirir.
Avrupa Kimyasallar Ajans: (ECHA) biitiin Avrupa’da kimyasallarin kayitl, denetim
altinda ve simirlandirilmis sekilde kullanimini saglar. Avrupa Gida Giivenligi Otoritesi
(EFSA) gida ve beslenme giivenligi riskleri {izerine bagimsiz bilimsel tavsiyeler ve
acik tebligler hazirlar. Avrupa Is Saghgi ve Giivenligi Ajansi (EU-OSHA) isci ve

igverenler i¢in ¢alisma giivenligi ve sagligi konularinda bilgi saglar. Avrupa Calisma

3 Yildirim ve Yildirim, s 152.
3 European Commission, Public Health.
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ve Yasam Kosullarini Iyilestirme Vakfi (Eurofound) sosyal taraflar icin ¢alisma ve

yasam kosullari ile endiistri iligkileri sistemleri alaninda bilgi saglar.

1.4. AVRUPA BIiRLIiGi SAGLIK POLITIKASININ UYGULANMASI

AB saglik politikast ‘mevzuat’, ‘finansal araclar’ ve ‘igbirligi’ aracilifiyla

uygulamaya konulmaktadir.*®

1.4.1. Mevzuat

AB saglik politikasinin uygulanmasin1 saglayan Komisyon, Konsey ve
Parlamento’nun yasama faaliyetlerinden olusan AB saglik mevzuati, ABIHA nin 168.
(sagligin korunmasi), 114. (mevzuatin yakinlagtirilmasi) ve 153. (sosyal politika)
maddelerine gore hazirlanir.®® AB saglik mevzuati smir dtesi saglik hizmetlerinde
hasta haklari, ilaglar ve tibbi aletler, organ, kan, doku ve hiicre, ciddi sinir 6tesi saglik
tehditleri ve tiitiin alanindaki diizenlemeleri igerir.

Buna gore, AB genis bir saglik mevzuatina sahiptir. Bunlarin arasindan
ozellikle Hasta Haklar1 Yonergesi’nin ayr1 bir yeri vardir.3” Bu yonerge baska bir AB
tiyesi iilkede saglik hizmeti almak isteyen hastalar i¢in temel sorun olan sagliga erisim,
geri 6deme ve benzeri konularda diizenlemeler getiren saglikla ilgili en temel AB
yonergelerindendir. Bu yonergeye gore, yeni olusturulan ‘ulusal baglanti noktalari’
bu islevi yerine getirecektir. Genellikle kendi iilkelerinde tedavi olamadiklari icin
baska bir iilkeye gelen bu hastalarin beklentileri daha yiiksek olabilmektedir. Bu
baglamda bu baglant: noktalari onlara beklentileri konusunda daha gercekei bilgiler
saglayacaktir. Bu anlamda, hastalarin bagka iilkelerde tedavi olma haklariyla saglik
sistemlerinin  siirdiiriilebilirligi arasinda bir denge kurulmasi zorunlulugu

unutulmamalidir.

35 European Commission, Public Health.

3% European Commission, Public Health.

37 Official Journal of European Union, “Directive of the European Parliament and of the Council on the
Application of Patients' Rights in Cross-Border Health Care (EC 2011/24/EU)”, Cilt: 88, 2011, ss. 45-
65; Miek Peeters, “Free Movement of Patients: Directive 2011/24 on the Application of Patients' Rights
in Cross-Border Healthcare”, European Journal of Health Law, Cilt:19, Say1:1, 2012, ss. 29-60.
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1.4.2. Finansal Araclar

AB saglik politikas1 biiyiik oranda projelerle yiirtitiilmektedir. Dolayisiyla
saglik politikasinin finansman1 bu alandaki projelerin finansmani anlamina
gelmektedir. Genel olarak bakildiginda sagligin desteklenmesi, saglik giivenligi ve
saglik bilgisi alanindaki projeler ‘Saglik Programi’; biyoteknoloji ve tibbi teknoloji
alanindaki projeler ‘Ufuk 2020 arastirma programi’ ve iiye iilkelerdeki saglik
yatirimlari projeleri de ‘AB Uyum Politikas:’ tarafindan desteklenmektedir. Bunlarin
disinda bir de ‘Stratejik Yatirimlar i¢in Avrupa Fonu’ bulunmaktadir.

‘Saglik Programi’ Parlamento ve Konsey’in iiye iilkeler arasindaki isbirligini
desteklemek ve saglik alanindaki faaliyetleri gelistirmek i¢in birlikte c¢ikardiklari
donemsel bir finansal aractir. Birinci Saglik Program: 2003-2007 yillarmi, Zkinci
Saghik Programi 2008-2013 yillarmi ve halen yiiriirlikte olan Uciincii Saglik
Program: da 2014-2020 yillarini kapsamaktadir.®® Esasen Saglik Programlar: akla
dayali, siirdiiriilebilir ve kapsayici bir ekonomi hedefleyen Avrupa 2020 Stratejisi ile
uyumlu olarak hazirlanmis ve bu stratejinin hedeflerine ulagmasini kolaylastirmasi
amaglanmistir. Programlar Komisyon’un belirledigi Oncelikleri gozetmektedir:
istihdam, biiyiime ve yatirim (toplum saghg1), /¢ Pazar (ilag firmalari, tibbi aletler ve
siirdtesi saglik hizmetleri, saglik teknolojisinin degerlendirilmesi), Tek Dijital Pazar
(e-saglik), adalet ve temel haklar (saglik esitsizliklerine karsi miicadele), go¢ politikasi
ve giivenlik (smirdtesi saglik tehditlerine karst hazirlikli olma). Ugiincii Saglik
Programi 282/2014 sayili AB tiiziigiine gore baslatilmis olup 23 oncelikli alan i¢in
yaklasik 450 Milyon Euro’luk bir biitge ayrilmigtir.

Avrupa’daki arastirma programlar1 1990’lardan beri ‘Arastirma ve Teknolojik
Gelisme Cerceve Programlari’yla AB tarafindan desteklenmektedir. Isbirligi
temasiyla yapilmig olan 7. Cerceve Programi 20017-2013 donemini kapsamis ve
cesitli sekillerdeki gokuluslu isbirliklerini desteklemistir. Bu dénemi halen gegerli olan
Ufuk 2020 gerceve programi takip etmistir. 2014-2020 arasini kapsayan bu programa
77 Milyar Euro’luk bir biitge ayrilmistir.

38 European Commission, Public Health.

%  European Commission, “Third EU Health Programme 2014-2020”, 28.01.2020,
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/p-rogramme/docs/ev_20141104_co01_en.pdf
(14.01.2018).
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‘Stratejik Yatirumlar i¢in Avrupa Fonu’ Komisyon ve Avrupa Yatirim Bankasi
tarafindan kurulmus ve 2020 yilina kadar yaklasik 500 Milyar Euro’luk bir finansal
kaynak saglamasi hedeflenmistir.*® Bu fon AB’de rekabet edilebilirligi gii¢lendirip,
yatirimlar1 destekleyerek siirdiiriilebilir biiyiime ve istihdam artis1 saglamak igin
baslatilmis olan ‘Avrupa Yatirim Plani’nin ana unsurudur. ‘Avrupa Yatirim Plani’inda
yeni saglik ¢ozlimleri, ilaglar ve sosyal altyap1 oncelik alanlari olarak diisiiniilmiis ve
boylelikle saglik sektOriiniin, Plan’in biiyiime, istihdam ve rekabet edebilirlik
konusundaki ¢abalarina katki sunmasi amag¢lanmuistir.

Daha o6nce de vurgulandigi gibi Saglik ve istihdam edilebilirlik ekonomik
biiyiime ve sosyal korumayla basa bas giden iki olgudur. Bu nedenle sagliga yatirimi
refah ve istikrar i¢in vazgeg¢ilmez bir gereklilik olarak goéren AB, Avrupa Yapisal ve
Yatirnm Fonlar: araciliyla Avrupa’daki bolgeler arasindaki ekonomik ve sosyal
esitsizlikleri azaltmayi amaglamaktadir. Saglhik alanini da destekleyen bu fonlar
sunlardir: Avrupa Bolgesel Kalkinma Fonu (saglik altyapist ve donanimi, e-saglik,
saghigin desteklenmesi, orta ve kiigiik olgekli isletmelerin desteklenmesi); Avrupa
Sosyal Fonu (aktif ve saglikli yaslanmayla ilgili faaliyetlerin finansmani, sagligin
desteklenmesi, saglik esitsizlikleri giderme, saglik isgiiciinii destekleme ve idari
yonetim kapasitesini giiclendirme).*! Bu fonlarin 2014-2020 dénemi icin saglikta su
alanlara katki sunmasi beklenmistir: Sagliga erisimin gii¢clendirilmesi; etkili ve esnek
bir saglik sistemi kurulmasi; Dijital tek pazar ve AB’de karsilikli kullanilabilirlik
baglaminda e-saglik ve dijital ¢ozlimler; arastirma ve inovasyon; aktif ve saglikli
yaslanma; hastaliklardan korunma ve saglik isgiicii (egitim, planlama).

Bilindigi gibi Saglik Programi 2020’de sona erecektir. 2021-2027 Cok Yilli
Mali Cergevesi ile bu programin devami olarak tasarlanmig yeni Avrupa sosyal fon
programi1 (European Social Fund Plus/ESF+) devreye girecektir. Komisyon’un
Onerisiyle giincellenen bu fon, ‘insana yatirim’ ve saglik politikalarin1 da kapsayan
Avrupa sosyal haklar tabaninin uygulanmasi adina, AB’nin kilavuz niteligindeki temel
mali aracini temsil edecektir. Boylece yeni ¢cok yilli mali ¢ercevede uyum politikasi
dahilindeki giiclendirilmis ve yeniden yapilandirilmis Avrupa sosyal fonu, yaklasik

100 Milyar Euro’luk bir meblag ile uyum politikas1 harcamalarinin %27’sini temsil

40 European Commission, Public Health.
41 European Commission, Public Health.
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edecektir. Yeni donemde bu fon, genglerin istihdami, calisanlarin becerilerinin
artirilmas: ve yeni beceri kazammlarimin yani sira toplumsal kapsayicilik ve
yoksullugun azaltilmasina yonelik destek saglamak igin ayrilmistir. Fonun bu
alanlardaki etkinligini en st diizeye ¢ikarmak i¢in Komisyon, Avrupa Sosyal Fonu,
Genglik istihdam Girisimi, Sosyal Haklardan En Yoksun Bireylere Yonelik Avrupa
Yardim Fonu, Istihdam ve Sosyal inovasyon Program: ve Saglik Programini tek bir
kapsamli aragta toplamay1 planlamistir.*? Boylece, sagliga iliskin diger projelerin
finansal araglariyla sinerji olusturmasi beklenen ve 413 milyon Euro’luk bir biit¢eyi
iceren ESF+ programi, sayilan bu fon ve programlar ile birlesmis olacaktir. Programin
¢ok giiclii bir saglik boyutunun olmasi beklenmektedir. Zira fonun sagligi
kapsamasinin temel gerekgesi, antlasmalarda da vurgulandigi tizere ‘Birlik diizeyinde
yiiksek seviyede sagligin korunmasini’ temin etmektir. Bu baglamda, fonun AB iginde
krize karst hazirlikli olmayi, saglik sistemlerini, halk sagligi konusundaki saglik

mevzuatini ve entegre calismayi giiglendirmesi hedeflenmistir.

1.4.3. Saghk Politikastm Uygulama Araci Olarak isbirligi

AB kurumlari, iiye iilkeler, bolgesel ve yerel yonetimler ve diger paydaslar
saglik stratejisinin uygulanmasinda birlikte ¢alismaktadirlar.*® Bu baglamda stratejik
saglik konular1 Komisyonda ulusal temsilciler tarafindan tartisilir, 4B saglik politikasi
forumu paydaglar1 halk sagligi konularinda bir araya getirir ve Komisyon cesitli
konularda komite ve uzman gruplari olusturarak bunlara liderlik eder. Beslenme ve
fiziksel aktivite, kanserle savas, saglik giivenligi, hasta giivenligi ve hizmet kalitesi ve
saglik enformasyonu bunlarin baslicalaridir.

AB diger iilkeler ve uluslararasi orgiitlerle saglik alaninda yaptig isbirliginde
temel olarak sunlari amaglamaktadir: yiiksek saglik kalitesini, standartlarin1 ve saglik
mevzuatini desteklemek, kiiresel saglik sorunlar1 hakkinda farkindaligr artirmak, iilke
ve bolgeler arasindaki saglik esitsizliklerine ¢oziim iiretmek.

AB iiye olmayan iilkelerle saglik konularinda da isbirligi yapmaktadir. Uye

olmayanlarla ikili antlasmalar yapilmakta, potansiyel iiyeler ile farkli bir isbirligi

4 Adem Kurtar ve Cagdas Cengiz, Avrupa Birligi 2021-2027 Biitcesi ve Tiirkiye, Imaj Yaynevi,
Ankara, 2019, ss. 64-65.
43 European Commission, Public Health.
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yiriitiilmekte ve son olarak komsu iilkelerle de AB komsuluk politikast baglaminda
isbirligine gidilmektedir. Bu antlagsmalarda teknik konularda ayrint1 gerektiginde DG
SANTE ve ilgili iilkenin saglik bakanlig1 devreye girmektedir.

AB iiyelige aday ve potansiyel aday iilkelere AB’nin saglik standartlar1 ve
politikalar1 konusunda tavsiyelerde bulunarak daha sonra bunlar1 degerlendirir.
Uyelikle ilgili saglik politikasini ilgilendiren miizakere béliimleri sunlardir: tiiketicinin
ve sagligin korunmasiyla ilgili olarak halk sagligi (Bolim 28), mallarin serbest
dolasimiyla ilgili olarak ila¢ sanayi (B6lim 1). Bu baglamda Komisyon AB
kurallarinin {ilkelerin mevzuatina girmesini hem destekler hem de bu konudaki
ilerlemeyi kontrol eder.

Avrupa komsuluk politikasi AB’nin 16 komsusuna karsi anahtar dis
politikasini olusturmaktadir. Bu politika her komsu iilkeyle ayr1 ayr1 yapilan ve 3-5
yillik bir siire icinde bazi reformlar1 6ngdren eylem planlarina dayanmaktadir. Bu
anlamda, tilkeye gore degisen saglik ve saglik sektorii reformu, saglik politikast
diyalogu, saglik bilisimi ve bulasici hastaliklarla miicadele ve diger saglik tehditleri
gibi konular tizerine odaklanilmaktadir.

AB saglik alaninda DSO, Avrupa Konseyi, Ekonomik Isbirligi ve Kalkinma
Orgiitii (OECD) gibi uluslararas: érgiitlerle de isbirligi yapmaktadir.** AB Komisyonu
ve DSO arasindaki isbirligi 2001 yilinda, temel prensipler ve amaglari ortaya koyan
ve kidemli memurlarin diizenli toplanti yapmasini da igeren bir mektup teatisiyle
baslamustir.*® 2015 yilinda Komisyon ve DSO Avrupa Ofisi daha saglikli bir Avrupa
icin birlikte calisma konusundaki kararlarina olan bagliliklarini yenilemisler ve
isbirligini 6zellikle inovasyon, saglik giivenligi, saglik esitsizlikleri, saglik sitemleri
ve kronik hastaliklar konularinda yogunlastirmay: amaglamislardir. isbirligi, Kiiresel
konular i¢in Cenevre’deki DSO merkezinden, Avrupa ile ilgili isler igin de DSO’niin
Kopenhag’daki bilirosundan yiiriitiilmektedir.

Komisyon OECD ile yakin bir igbirligi i¢indedir. Bu isbirligi diizenli olarak
politika ve arastirma giindemlerinde devam etmektedir. 2016 yilinda iki taraf arasinda

saghk fiizerine bir isbirligi belgesi imzalanmistir.*® Bu belgenin {ic &nceligi

4 European Commission, Public Health.

4% World Health Organization, “About Partnerships”, http://www.euro.who.int/en/about-
us/partners/about-partnerships. (02.07.2019).

4 OECD, “European Union and the OECD”, https://www.oecd.org/eu/european-union-and-oecd.htm
(02.07.2019).
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bulunmaktadir: saglik sistemleri iizerindeki bilgileri gelistirmek, iilkelere hasta odakl
bir saglik sitemi kurmalar i¢in yardim ve 6zellikle halk sagligi alaninda kapasite
gelistirme.

Avrupa Konseyi ve Komisyon arasinda 2001 yilinda ‘Ortak Bildirge’ ile
isbirligi ve ortaklik belgesi imzalanmis ve kan, doku, hiicre ve organ giivenligi ve
kalitesi, ilaglar ve ila¢ suiistimaliyle miicadele konularinda isbirligi baslatilmistir.

AB BM ile de yakin isbirligi yapmakta olup, isbirligi alanlar1 kiiresel saglik ve
insan saghyla ilgili diger konulardan (gelisme, insan haklari, kriz yonetimi ve insan,
yardim) olusmaktadir. AB BM’nin kiiresel saglikta lider konumdaki 6rgiitii olan
DSO’yii desteklemektedir. AB Komisyonu G20 ve G7 icindeki kiiresel saglik
konularinda aktif bir rol oynamaktadir. Burada tartisilan konulardan bazilar1 saglik
giivenligi, artan antibiyotik direnci ve saglik sistemlerini giliglendirmektir. BM
‘Stirdiiriilebilir Biiytime Hedefleri’ 2015 yilinda kabul edilmis ve 2030 yilina kadar
kiiresel bir cerceve ¢izmistir.*’ Hedeflerin cogunun saglikla ilgili olmasinin yaninda
Hedef 3 ‘her yasta saglikli hayatlar ve iyilik halinin desteklenmesi’ baghigiyla 6zellikle
sagliga odaklanmistir. Bu maddenin i¢erdigi konulardan bazilar1 sunlardir: HIV/AIDS,
tiiberkiiloz ve hepatit gibi bulasici hastaliklar, bulasici olmayan hastaliklar ve akil
saglig1, madde kullanimu, tiitiin kontroli, ilag ve asilara erisim, Sagligin finansmani ve
saglik isgiicii.

Cikar gruplari ve orgiitleri ile halkin, saglikla ilgili konularda katki sunabilmesi
icin Komisyon tarafindan ‘4B Saglik Politikas: Platformu’ kurulmustur.*® Bu platform
Komisyon’la saglik alanindaki ¢ikar gruplart ve orgiitleri arasindaki iletisim ve
igbirligini saglayan temel bir araci oldugu gibi, gruplarin kendi aralarindaki iletigimini
de gelistirmektedir. Bu platformun amaglari: Komisyon ve ¢ikar gruplar: arasinda bir
diyalog ¢ergevesi saglamak; iki taraf arasindaki belli amaglara yonelik tartigmalari
kolaylastirmak; saglik politikas1 diyalogunu seffaf hale getirmek; halk saglig
konularinda bilgi iiretmek; AB Saglik Programi tarafindan finanse edilen ve DG
SANTE tarafindan yonetilen projelerle ilgili bilgileri yaymak; iyi saglik politikasi

uygulamalarin paylasmak ve bagkalari tarafindan da uygulanmasini tesvik etmek;

47 United Nations, “Sustainable Development Goals”, https://www.undp.org/content/dam/undp/libra-
ry/corporate/brochure/SDGs_Booklet Web_En.pdf (14.01.2018).

% Buropean Commission, “EU Health Policy Platform”, https://webgate.ec.europa.eu/hpf/
(14.01.2018).
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arastirma sonuglarini toplamak ve yaymlamak. Bu baglamda Komisyon her y1l Saglik
Politikas1 Platformunda paylasilan en iyi saglik uygulamasi icin AB Saglik Odiilii
adiyla bir 6diil vermektedir.

Isbirligi konusunda son olarak vurgulanmasi gereken bir konu da saglk
sistemlerinin esgiidiimiinii saglamaktir. Zira teorik alanda baslatilan isbirliginin
giindelik hayata yansiyabilmesi icin, saglik sistemlerinin esgiidiimiiniin saglanmasi
gerekmektedir. AB’nin her yerinde hizmet alan hastalar, farkli iilkelerde ¢alisan saglik
profesyonelleri, sagliktaki giderek yiikselen beklentiler ve saglik teknolojisindeki hizli
geligsmeler gibi faktorler, AB’deki saglik politikalar1 ve sistemlerini giderek artan bir
sekilde birbiriyle baglantili hale getirmektedir. Bu nedenle 2014 yilinda AB
onciiliigiinde saglikla ilgili faaliyetlerle etkinlik, ulasilabilirlik ve esnekligi artirmak
amaciyla saglik sistemlerinde AB giindemi baslatilarak yapilacaklar planlanmistir

(Tablo 1).

Tablo 1: Etkin, Ulasilabilir ve Esnek Saglik Sistemi Igin Avrupa Birligi Giindemindeki
Maddeler

Etkinligi giiclendirmek Ulasilabilirligi artirmak Esnekligi gelistirmek
Saglik sistemleri performansinin AB saglik isgiiciiniin Saglik teknolojisi
degerlendirilmesi planlanmast degerlendirilmesi
Hasta giivenligi ve tedavi Ilaglarin maliyet-etkin

kalitesi kullanimi Saglik bilgi sistemi

2011/24 sayili yonergenin
en iyi sekilde uygulanmasi

Tedavinin entegrasyonu e-saglik

Kaynak: European Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/home_en
(10.07.2017).

1.5. AVRUPA BiRLIiGi E-SAGLIK POLITIiKASI

Sagligin her alaninda bilgi ve iletisim teknolojilerinin kullanilmasi olarak
tanimlanabilen e-saglik; hekimler ve diger saglik hizmeti sunuculari, hastalar ve
hastaneler arasinda veri ve bilgi paylasimini; elektronik saglik kayitlarini; teletip
hizmetlerini; tasinabilir hasta izleme -cihazlarini; operasyon salonu planlama
yazilimlarin1 ve robotik cerrahi gibi giderek genisleyen sayisiz saglik uygulamasini

kapsamaktadir.*® E-saglik hastalarin tedavilerinin kontroliinii ellerine daha iyi

49 {brahim Giilhan, “Avrupa Birligi’nde Bir inovasyon Alami Olarak E-Saglik”, Tiirkiye Klinikleri Tip
Etigi-Hukuku Tarihi Dergisi, Cilt:24, Say1:3, 2016, (Avrupa), ss. 105-110.
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alabilmelerine, bir saglik merkezine gitmeden uzaktan kontrol edilebilmelerine,
hekimlerin ve hastalarin saglik kayitlarina girebilmelerine, test sonuglarina hizli
sekilde ulasabilmelerine, tedavinin esgiidiimiiniin daha iyi saglanmasma ve saglik
hizmeti sunucular1 arasinda daha 1iyi bir isbirligine olanak saglar. E-saglik
uygulamalarinin en st diizeyde kullanildigi alanlardan birisi de NH’nin yonetimi igin
olusturulan ARA sistemidir. Birer sanal ag olan bu uygulamalarda, elektronik ortamda
radyolojik goriintiileri de igeren hasta verilerini paylagsmak ve hekimler arasi iletisim
ve konsiiltasyonu saglamak iizere ileri diizeyde bilgi ve iletisim teknolojileri
kullanilmaktadir. Bu anlamda, ARA diinyada e-saglik uygulamalarmin en ileri
diizeydeki 6rneklerinden birisidir.

AB’nin e-saglik alanindaki hedefleri Komisyon tarafindan su sekilde
belirtilmektedir: e-saglik araciligiyla iilkeler arasinda bilgi aligverigini saglamak; e-
saglig1 saglik politikasinin bir pargasi haline getirmek; iiye iilkeler arasinda siyasi,
ekonomik ve teknik isbirligini saglayarak sagliga erisimi ve hizmet kalitesini
yiikseltmek; bu siireclere saglik ¢alisanlarinin ve hastalarin katilimini saglamak; genis
kitlelerce kabul edilecek etkin, kullanic1 dostu e-saglik araglar1 yapimini saglamak.>

AB uzun yillardir e-saglik konusuna giderek artan bir énem vermektedir.
Nitekim Komisyon o6zellikle son 20 yildir e-saglik alanindaki projelere onemli
miktarlarda maddi destek vermeye baslamistir. Ornegin ‘Ufuk 2020’ programu; kisisel
saglik sistemleri, mobil saglik (m-saglik) ve telesaglik konularindaki inovasyon
projeleri ile seker hastaligi, akil sagligi, kalp-damar hastaliklar1 ve inme konularini
iceren toplamda 100°den fazla projeyi desteklemistir.>

Avrupa 2020 stratejisinin yedi girisiminden birisi olan ‘Avrupa Icin Dijital
Giindem’, akla dayali, siirdiiriilebilir ve kapsayict biiyiimeyi gergeklestirebilmek i¢in
‘Dijital Tek Pazar 't hedeflemekte ve bu baglamda e-saglik alani i¢in 6nemli gelismeler
ongormektedir.®® Teletip ve e-saglik uygulamalarini da kapsayan dijital tek pazarmn
gerceklesmesiyle, bilgi ve iletisim teknolojilerinin, daha kaliteli ve ucuz saglik

hizmetine katkida bulunmasi beklenmektedir.>®

%0 European Commission, Public Health.

51 European Commission, “The EU Framework Programme for Research and Innovation”, Horizon
2020, https://ec.europa.eu/programmes/horizon2020/. (12.01.2016).

52 European Commission, Public Health.

53 Giilhan, Avrupa, ss. 105-110.
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Tek tip bir saglik politikas1 bulunmayan AB’de tek tip bir e-saglik politikasi da
bulunmamaktadir. E-saglik politikasinin genellikle Saglik Bakanliklar1 tarafindan
belirlendigi iiye {ilkelerde, gelismislik farklarina gore e-saglik politikalari da
degismektedir.>* Bu baglamda AB, e-saglik politikalar1 arasindaki farklar1 gidererek,
iye lilke e-saglik politikalarini birbirine yaklastirmak i¢in e-saglik eylem planlarini
hayata gecirmistir.

AB, birincisi 2004-2011, ikincisi ise 2012-2020 dénemini kapsayan iki e-saglik
eylem plami ¢ikarmustir. Birinci plan ‘e-saglik- Avrupa vatandagslari icin saglik
hizmetlerini iyilestirme: Avrupa e-Saghk Alani ic¢in eylem plani’ basligin
tagimaktadir. AB bu planla saglik hizmetlerinde elektronik regete ve hasta karti
kullanan bilgi sistemleri gelistirerek, hastalarin bekleme siirelerini ve hatalar
azaltmay1 hedeflemistir.>® Bu eylem planiniyla ‘vatandas-odakli saglik’ ve ‘Avrupa e-
Saglk Alam’ kavramlar1 ortaya cikmustir. Ikinci plan ise, smir &tesi saghk
hizmetlerinde hasta haklarimi diizenleyen Hasta Haklar: Yénergesi’nin ‘Avrupa e-
saglik Bilgi Ag1” kurulmasini 6ngéren 14. maddesine istinaden hayata gegcirilmistir. ‘E-
saglik plani 2012-2020- 21. Yiizy!l i¢in inovatif saglik’ baglikli bu ikinci eylem plant
da su konulara odaklanmaktadir: uluslararasi isbirligi; e-saglik uygulamalarinin
yayginlastirilmasi; aragtirma, gelistirme ve inovasyonun desteklenmesi; e-saglik
uygulamalarinda karsilikli kullanilabilirligin arttiriimasi.®

E-saglik uygulamalarinda ortak standartlar olusturularak  karsilikli
kullanilabilirligin saglanmasi sonucunda; ilk olarak saglik profesyonelleri arasinda
isbirligi giiclendigi i¢in tedavi kalitesi ve giivenligi artacak; ikinci olarak hasta
bilgilerinin giincellenmesi ve kanita-dayali tedavi kilavuzlarinin ¢ikarilmasiyla, klinik
karar destek stirecleri giiclenecek ve son olarak da tami ve tedavi maliyetleri

diistiriilecek  ve boylece dijital tek pazarin saglik alanina genislemesi

54 Maurice Mars ve Richard E. Scott, “Global E-Health Policy: A Work In Progress”, Health Affairs,
Cilt:29, Say1:2, 2010, ss. 237-243.

%5 Commission of the European Communities, “Communication From the Commission to the Council,
the European Parliament, the European Economic and Social Committee, and the Committee of the
Regions: A Mid-Term Assessment of Implementing the EC Biodiversity Action Plan”, Journal of
International Wildlife Law & Policy, Cilt: 12, Sayi: 1-2, 2009, ss. 108-120.

6 Communication from the Commission to the Council, the European Parliament, the European
Economic and Social Committee and the Committee of the Regions, “eHealth Action Plan 2012-2020-
Innovative  Healthcare for the 21st Century”, 6.12.2012 COM(2012) 736 Final,
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ehealth/docs/com_2012_736_en.pdf (12.01.2016).
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gerceklesebilecektir.” Komisyon karsilikli kullanilabilirlik ve standardizasyonla ilgili
olarak ‘Avrupa’yi Birbirine Baglamak’ ve yurtdisinda seyahat eden turistler,
Ogrenciler ve is insanlarmin kaliteli ve giivenli saglik hizmetine ulasabilmesini
saglamak iizere ‘epSOS’ projelerini baslatmistir.>®

2012-2020 planinin icerdigi konulardan birisi de mobil sagliktir (m-saglik). E-
sagligin bir alt katmani olan ve saglikta mobil cihazlarin kullanimini tanimlayan m-
saglik, diinyada ¢ok hizl1 bir gelisme gostermektedir. Oyle ki daha simdiden 100 bine
yakin m-saglik uygulamasi kullanima girmistir. Saglik hizmetlerinde 6nemli bir
degisim ve doniisiim baslatmasi beklenen m-saglikla ilgili olarak Komisyon, Nisan
2014’te ‘Mobil Saglikta Yesil Belge’ baslhigiyla yeni bir girisim baglatmis ve konuda
bir yol haritas1 olusturmustur.>®

AB, e-saglik alaninda 6zellikle hasta-odakli olarak hazirlanan hizli ve dogru
taniya yonelik, hastanin kendi kendine izlemini saglayan, daha kaliteli ve giivenli
saglik hizmeti hedefleyen projeleri tesvik etmekte ve desteklemektedir. Diger
arastirma projeleri gibi e-saglik projelerinin finansmani da 2014 yilina kadar ‘Yedinci
Arastirma Cerceve Programi’ ve ayrica ‘Rekabet Edebilirlik ve Inovasyon Cerceve
Program’indan saglanmig olup, daha sonra bu projelere de Ufuk 2020 fonundan
finansman destegi verilmistir.® AB, arastirma projeleri, inovasyon projeleri ve
karsilikli kullanilabilirlikle ilgili projeler olmak iizere ii¢ kategorideki e-saglik
projelerini desteklemektedir. Saglik sisteminde reform hedefleyen inovasyon projeleri
ile kisisel saglik sistemlerinin gelistirilmesi, saglik hizmetlerinin entegrasyonu, teletip,
mobil-saglik ve hastanin konumunun giiglendirilmesi konularina odaklanilmaktadir.

Kisisellestirilmis saglikla ilgili projelerden MOMENTUM, CLEAR, NEXES,
THALEA, CommonWell, CARRE RenewingHealth, United4Health ve INSPIRE
projeleri; mobil saglik alaninda DECIPHER PCP, MovingLife ve UNWIRED Health
projeleri; hastanin konumunun giiglendirilmesi ve farkindaligi artirmak iizerine
odaklanmis projeler arasinda SUSTAINS, PALANTE, CAMEI ve ENSA4Care

5" Giilhan, Avrupa, ss. 105-110.

%8 European Commission, “Cross-border Health Project epSOS: What has it achieved?”,
https://ec.europa.eu/digital-single-market/en/news/cross-border-health-project-epsos-what-has-it-
achieved. (10.07.2017).

% World Health Organization, “Green Paper on mobile Health (“mHealth”)”,
https://gateway.euro.who.int/en/green-paper-on-mobile-health-mhealth/ (08.09.2017).

0 European Commission, “Horizon 2020: The EU Framework Programme for Research and
Innovation”, https://ec.europa.eu/programmes/horizon2020/. (08.09.2017).
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projeleri; siir Gtesi saglik hizmetleriyle ilgili yiiriitiilen e-saglik projeleri arasinda da
HITCH, epSOS, EXPAND, Antilope ve Trillium Bridge projeleri éne ¢ikmaktadir.%

Karsilikli kullanilabilirligi artirmaya yonelik projeler sayesinde elektronik
saglik kayitlar1 tilkeler arasinda karsilikli kullanilabilir hale gelmis ve boylece
EURECA, Linked2Safety ve GRANATUM gibi biyik klinik c¢alismalarin
yapilabilmesi miimkiin olmustur.

Sonug olarak e-saglik uygulamalarinin hem saglik profesyonelleri hem de
hastalar icin c¢ok Onemli kolayliklar getirdigini tespit eden AB, e-sagliktaki
girisimlerini ¢ok yonlii olarak siirdiirmiis ve ortak bir e-saglik politikasi olusturmaya
calismistir. Bunun i¢in 2004-2011 ve 2012-2020 donemlerini kapsayan iki eylem
planin1 hayata gegirerek iiye iilkeler arasinda mevzuat ve uygulamalarda uyum ve
esglidiimii saglamaya, e-saglik uygulamalarin1 yayginlastirmaya ve giivenli, kaliteli ve

hizli saglik hizmetine erigimi kolaylastirmaya odaklanmuistir.

61 Giilhan, Avrupa, ss. 105-110.
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IKINCi BOLUM
NADIR HASTALIKLAR VE AVRUPA REFERANS AGLARI

2.1. KAVRAM

Bu bolimde NH kavrami, NH’si olan hastalarin takip ve tedavileri i¢in
kurulmus olan yiiksek standartlara sahip ulusal merkezler, NH kayit sistemi ve AB’nin
kayit sistemlerinde ortak standartlar kullanan bir platform olusturmak icin yaptigi
calismalar incelenmekte ve ulusal takip merkezlerine Ingiltere’den bir &rnek

verilmektedir.

2.2. NADIR HASTALIKLAR

Toplumda belirli bir sikligin altinda goriilen hastaliklara ‘nadir goriilen
hastaliklar’ ya da kisaca NH denilmektedir. NH i¢in diinyada pek ¢ok tanim
kullanilmistir. Bu tanimlar genellikle goriilme sikligia gore yapilmis olmakla birlikte
bazen hastaligin tiiriine, siddetine ve tedavi edilebilirligine gore yapilmaya
calisilmistir. Richter ve arkadaslarinin yaptigi bir ¢alismada farkli iilkelerde 100 binde
5 ile 76 arasinda degisen rakamlar kullanildig1 tespit edilmis, yazarlar da ortalama 100
binde 40-50 oranini kabul edilebilir olarak degerlendirmislerdir.%? DSO ise 100 binde
65 oranindan daha az gériilen hastaliklart NH olarak tamimlamaktadir.® AB 1999
yilinda yaymladigi NH’yle ilgili ilag¢ tirlinleri hakkindaki tiiziiglinde, genel olarak
2000’de birin altinda goriilen hastaliklar1 bu sekilde adlandirmaktadir.®* Fransa, Italya,
Ispanya’da da AB’deki gibi oran kabul edilmektedir. Buna karsin Isve¢ ve
Danimarka’da 10 binde bir, Ingiltere’de ise 50 binde bir oran1 kabul edilmektedir. Bazi

62 Trevor Richter ve digerleri, “Rare Disease Terminology and Definitions-A Systematic Global
Review: Report of the ISPOR Rare Disease Special Interest Group”, Value Health, Cilt: 18, Say:: 6,
2015, ss. 906-14.

83 Safiyya Dharssi, Durhane Wong-Rieger, Matthew Harold ve Sharon Terry, “Review of 11 National
Policies for Rare Diseases in the Context of Key Patient Needs”, Orphanet Journal of Rare Diseases,
Cilt:12, Say1:63, 2017, ss. 1-13.

8 Official Journal of the European Communities, “Regulation (Ec) No 141/2000 of The European
Parliament and of The Council, on Orphan Medicinal Products”, Cilt: 22, Say1: 1, 2000, http://eur-
lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=EN (10.07.2017).
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iilkeler ise maksimum hasta sayisii temel almaktadir. Ornegin ABD’de biitiin iilkede
maksimum 200 bin Kisiyi etkileyen bir hastalik NH olarak tanimlanmaktadir.®®

Giintimiizde yaklasik %80’i genetik nedenli, %20 kadar1 da genetik disi
nedenlerle iliskili olan ve yaklasik %50’si ¢ocukluk ¢aginda goriilen 8.000’e yakin NH
tespit edilmistir. NH’nin goriilme sikligi cografi bolge ve etnik gruplar arasinda
farkliliklar gosterebilmektedir. Bazi NH 6zellikle bazi bdlgelerde veya bazi etnik
gruplarda daha sik olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Ornegin Akdeniz bolgesinde daha
sik goriilen thalasemi hastaligi Kuzey Avrupa’da ¢ok daha az goriilmektedir. Bir diger
ornek de Tip 1 Gaucher hastaligidir. Bu hastaliga baska etnik gruplarda ¢ok nadir
olmakla birlikte, Ashkenezi Yahudilerinde daha sik rastlanmaktadir.®®

Bu tiir hastaliklarda nadir goriilmelerinden kaynaklanan pek ¢ok sorun ortaya
cikmakta ve boylelikle NH 6zel ilgi gerektiren bir grup haline gelmektedir. Baslica
sorunlar su sekilde sayilabilir: az goriilmelerinden dolay1 bu hastaliklar tizerinde bilgi
birikimi ve deneyim kazanilamamaktadir, gogunun tedavisi ya yoktur ya da ¢ok zor ve
pahalidir, tedavileri i¢in bircok uzmanlik dalinin bir arada ¢alismasi1 gerekmektedir,
hastalar sosyal, psikolojik ve ekonomik olarak destege daha ¢ok muhtagtirlar. Bu
noktada NH, DSO’niin son zamanlarda Astana’da yaptig1 toplantida ok sayida devlet
tarafindan kabul edilen evrensel saglik kapsayiciligi ilkesinin diginda kalmaya en
yatkin hasta grubudur.®’

Hem hekimlerde hem de hasta ve hasta yakinlarinda NH’yle ilgili ‘farkindalik’
diizeyinin oldukga diisiik oOlmasi, bu hastalarin dogru ve zamanda tani almasini
giiclestirmektedir. Geg tani ise bu hastaliklarin tedavisindeki en 6nemli sorunlarin
basinda gelmektedir.?8 EURORDIS’in® yaptig1 bir ¢alisma bu gergegi biitiin
acikligiyla gozler 6niine sermektedir. 16 Avrupa iilkesindeki 70 NH merkezinde, 980

hasta {izerinde yapilan bu ¢aligmada, hastalarin %25’inde tan1 konulmasinin 5-30 yil

8 WHO, “Background Paper 6.19 Rare Diseases, Update on 2004 Background Paper”,
http://www.who.int/medicines/areas/priority_medicines/BP6_19Rare.pdf (10.07.2017).

6 WHO, Report.

87 Declaration of Astana, “Global Conference on Primary Health Care. From Alma-Ata towards
Universal Health Coverageand the Sustainable Development Goals Astana”, 25-26.10.2018,
https://www.who.int/docs/default-source/primary-health/declaration/gcphc-declaration.pdf
(12.10.2019).

88 Karen Feltmate, Peter M. Janiszewski, Sheena Gingerich ve Michael Cloutier, “Delayed Access To
Treatments for Rare Diseases: Who’s to Blame?”, Respirology, Cilt: 20, Say1: 3, 2015, ss. 361-369.
8 EURORDIS- Rare Disease Europe (hasta ve hasta yakinlari tarafindan kurulmus olan dernekleri
birlestiren AB destekli dernek).
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stirdiigli, %40’ 1n1n ise en az bir kez yanlis tan1 aldig: tespit edilmistir. Bu ¢alismada
ortaya ¢ikan diger sonuglar ise NH’yle ilgili bilgi eksikligi, tibbi egitimin yetersizligi
ve tedaviye erisimdeki zorluklardir.”® Bugiine kadar yapilan ¢alismalarla kistik fibroz,
sarkoidoz, hemofili, fenilketoniiri gibi bazi NH i¢in ‘toplumsal farkindalik’ olduk¢a
iyi dlizeyde olusturulabilmisken; geride kalan Darier hastalig1, primer siliyer diskinezi,
eritropoetik protoporfiri, Usher sendromu, Smith-Lemli-Opitz sendromu ve
alkaptoniiri gibi ylizlerce NH ise toplum tarafindan hig bilinmemektedir. Oysa NH’de
en 6nemli erken tan1 faktorlerinden birisi de, hasta yakinlarinin mevcut hastalikla ilgili
bulgular fark ederek erken donemde hekime bagvurabilmesidir. NH bugiin daha ¢ok
Charlie Gard vakasinda oldugu gibi basinda ¢ikan trajik 6rnekleriyle taninmaktadir.”

2010 yilinda yapilan bir Eurobarometre ¢alismasi, Avrupa’da NH’nin genel
olarak bilindigi ancak detayli bilgi ve farkindaligin ise diisiik diizeyde oldugunu
gdstermistir.”? Yine bu calismada uygulanacak NH politikalarina ise giiclii bir destek
ortaya ¢cikmistir. EURORDIS’in 2017 yilinda yaptig1r ve 43 iilkeden 3000 kisinin
katildig1 bagka bir arastirmada ise, hastalarin %70’ten fazlasinin giinliik ev islerini
yapmada sorun yasadiklari, hasta bakimiyla ugrasanlarin giinde 6 saatten fazla
zamanlarim1 hastalikla ilgili islere ayirmak zorunda kaldiklari ve hastalarin ve
bakicilariin %70’ten fazlasinin islerini birakmak zorunda kaldiklar1 tespit edilmis ve
genel popiilasyona gore depresyon ve mutsuzlugun 3 kat daha fazla oldugu
goriilmiistiir.”®

Son dénemde NH’nin olusum mekanizmalarini daha iyi anlamak, tani, tedavi

takibini daha iyi yapabilmek i¢in biitiin diinyada genis ¢apli arastirmalar yapilmaya

° EURORDIS, “Eurodis Care 2: Survey of Diagnostic Delays, 8 Diseases, Europe”, 2004,
at: http://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/Fact_Sheet_Eurordiscare2.pdf
(10.07.2017).

™' Charlie Gard 4 Agustos 2016°da Ingiltere’de genetik nedenli nadir hastalikla dogan bir bebekti.
Ingiltere’de hastaligimin tedavisi yoktu ve yasam destek {initesinin kapatilmasi karar1 verildi, ABD’de
ise belirli bir yasa kadar uygulanan deneysel bir tedavi yapiliyordu. Ailesi Charlie Gard’t ABD’ye
gotlirmek istedi ve bunun i¢in bir hukuk miicadelesi baslatti. Ancak bu siire¢ uzayinca tedavi dénemi
kagirilmisti ve sonug olarak 28 Temmuz 2017°de Charlie Gard’in yasam destek iinitesi kapatildi. Biitiin
bu siire¢ zarfinda Charlie Gard’in durumu yalnizca ingiltere’de degil biitiin diinyada yakin ilgi gordii
ve giinliik olarak takip edildi. Detaylar i¢in bkz. BBC, “Charlie Gard: The Story of his Parents' Legal
Fight”, 27.07.2017, www.bbc.com/news/health-40554462 (10.07.2018).

2 Special Eurobarometer, “European Awareness of Rare Diseases”, http://ec.europa.eu/healt-
h/rare_diseases/docs/ebs_361_en.pdf. (10.07.2017).

®  EURORDIS, “A Rare Barometer Survey”, Juggling Care and Daily Life,
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%20leaflet%20f
inal.pdf (10.07.2017).
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baslanmigtir. Bu ¢alilsmalarin bir sonucu da ila¢ konusunda goriilmektedir. Zira
NH’nin tedavisi i¢in neredeyse hergiin yeni bir ila¢ bulunmaktadir. Somut olarak
bakildiginda, gegtigimiz birka¢ yilda Avrupa’da 45 NH i¢in 70’e yakin, ABD’de ise
200°den fazla NH icin 400’¢ yakin ilaca onay verilmistir.”* Biiyiik cogunlugu
biyoteknolojik ve inovatif iirlinler olan bu ilaglar NH alaninda kuskusuz biiylik bir
gelismedir. Ancak NH’nin biiyiik ¢ogunlugu i¢in hastaligin nedeni, patofizyolojisi,
dogal seyri, epidemiyolojisi gibi bilgiler hala ¢ok smirli diizeydedir. Farkindalik
eksikligiyle birlikte bu bilgi eksikligi, NH nin tan1 ve tedavisinindeki en 6nemli engel
olarak karsimiza cikmaktadir. Iste NH alanindaki biitin bu giicliikler tek tek
hekimlerin, hastalarin ya da hastanelerin ¢abasi ile degil; ancak ulusal diizeyde ve hatta
bazen uluslararasi diizeyde bilgi, deneyim ve finansal kaynaklarin bir araya
getirilmesiyle asilabilmektedir.

NH’yle ilgili ¢ok 6nemli bir bagka sorun da bu hastaliklari tedavi ve takip eden
herkes tarafindan ortak bir dil kullanilmasi zorunlulugudur. Ciinkii dogru siniflama
yalnizca uzmanlar arasindaki iletisimi kolaylastirmakla kalmaz, ayn1 zamanda NH’nin
epidemiyolojisi ve daha sonra yapilacak arastirmalar ig¢in de vazgegilmez bir gereklilik
arz eder. Bir baska deyisle, bu hastaliklarin hepsini kapsayacak bir smiflama
sisteminin biitiin diinyada kullanilmas1 bilimsel bir zorunluluktur. Siniflama
sisteminde farkli yontemler kullanilmaktadir. Bazi simiflamalar hastaliklar
etkiledikleri organ sistemlerine gore ayrirlar. Ornegin néromuskular hastaliklar bu
sekilde smiflanmislardir. Yine lizozomal depolama hastaliklari, peroksizomal ve
mitokondrial bozukluklar gibi metabolizma hastaliklar1 da ayri bir sekilde
siniflandirilmaktadirlar. Ancak nasil yapilirsa yapilsin biitlin siiflamalarin bazi
avantaj ve dezavantajlart bulunmaktadir. Bu anlamda, hangi siniflamanin ortak olarak
kullanilacagr bilimsel bir uzlagmayla belirlenmelidir. Bugiine kadar yapilan
siiflamalar arasinda, en c¢ok kabul goren ve kullanilanlardan ICD®siniflamast,

Orphanet siniflamasi, OMIM siniflamast ve SNOMED CT’® smiflamasi 6ne

" Pedro Franco, “Orphan Drugs: The Regulatory Environment”, Drug Discovery Today, Cilt: 18, Sayi:
3-4, 2013, ss. 163-172; Gammie Todd, Y. Lu Christine ve Ud-Din Babar Zaheer, “Access to Orphan
Drugs: A Comprehensive Review of Legislations, Regulations and Policies in 35 Countries”,
https://dash.harvard.edu/bitstream/handle/1/23473978/4599885.pdf?sequence=1&isAllowed=y.
(12.02.2019).

> |CD- International Classification of Diseases.

6 OMIM: Online Mendelianinheritance in Man SNOMED CT- SystematisizedNOmencalture of
Medicine - ClinicalTrials.
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¢tkmaktadir.”” ICD simiflamasiin 10. siiriimii bugiin itibariyle en yaygm kullanilan
siiflama durumunda olup, simdilik 240 tir NH bu siniflamada kodlanmistir. Bu
siniflamanin yakinda ¢ikmasi beklenen 11. siiriimii ile ¢ok daha fazla sayida NH

kodlanmis olacaktir. Tablo 2’de giinlimiizde kullanilan smiflamalarin bir O6zeti

verilmektedir.

Tablo 2: Guinuimiizde Kullanilan Bazi Uluslararasi: Tan1 Standartlari

Alan Standard Gelistirici Web sitesi
. http://www.who.int/classifications/i
ICD DSO
cd/en/
Hastalik i
http://www.orphadata.org/cgi-
ORDO ORPHANET o )
bin/inc/ordo_orphanet.inc.php/
Tip terminolojisi SNOMED S v ED https://www.snomed.org/snomed-ct
International
Berlin Charité .
Fenotipik terimler HPO Universitesi ve http.//hlIJman-prr:eno.type—
Monarch Insiyatifi ontology.github.io/
Nadir klinik bulgular ICHPT IRDIRC http://www.irdirc.org/activities/curr
ent-activities/ichpt/
) https://www.who-
Yan etkiler DSO DSO umec.org/vigibase/services/learn-
more-about-who-art/
islev ICE DSO http://www.who.int/classifications/i
cflen/
Birinci basamak (oPCas - http://www.who.int/classifications/i
saglik hizmetleri cd/adaptations/icpc2/en/
McKusick-Nathans
Genler ve genetik Enstitiisii, Johns ) ) )
OMIM ) https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim
hastaliklar Hopkins
Universitesi
Laboratuvar ve klinik Reqenstrief
. LOINC genstrie https:/loinc.org/
gbzlem Enstitiisti

Kaynak: Yllka Kodra ve digerleri, “Recommendations for Improving the Quality of Rare
Disease Registries”, International Journal of Environmental Research and Public
Health, Cilt: 15, Say1: 1644, 2018, ss. 1-22.

Bugiin birgok genetik nedenli NH hastalik, dogum &ncesi veya yenidogan

donemindeki tarama yontemleri ile taninabilmekte ve boylece erken tani sayesinde

" World Health Organization, “Classifications”, www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
(10.07.2017).
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onleyici tedavi veya miidahale yapilabilmektedir.”® Bu konudaki bir sorun da tarama
yontemlerindeki biiyiik bilimsel ve teknolojik ilerlemeye karsin, yenidogan
taramalarinda, iilkeler ve bolgeler arasindaki esitsizliklerin devam ediyor olmasidir.”

Tarama programlarinin yaninda kontrol programlar1 da NH’yle miicadeledeki
bagka bir yontemdir. Ornegin, gelismis iilkelerde Hemofili hastaligi kontrol
caligmalari; hastaligin etkilerini, oldiiriiciiliiglinii ve hastaligin toplum iizerindeki
yiikiinii azaltmada olaganiistii bir basar1 gostermistir.2’ Son yillarda NH’lerin tanisiyla
ilgili genetik ¢calismalarda da 6nemli basarilar gosterilmis ve pek ¢ok hastaligin genetik
testi yapilmaya baslanmistir. Ancak bu konuda da iilkeler arasindaki esitsizlikler,
temel sorunlar arasindaki yerini korumaktadir. Ornegin bugiin 578 gen yalnizca bir
iilkede, 1879 gen 5 iilkede, 2721 gen 10 iilkede ¢alisabilmektedir. Ayni1 sekilde 986
hastalik yalnizca bir iilkede, 2689 hastalik 5 iilkede, 3458 hastalik 10 {ilkede test
edilebilmektedir.8!

2.3. NADIR HASTALIKLAR TAKiP MERKEZLERI

Diinya niifusunun %6 ile 8’ini etkiledigi tahmin edilen ve yaklasik 400 milyon
etkilenmis niifusla AIDS ve kanserden daha genis bir kitle olusturan NH nin %95°ten
fazlas1 i¢in, maalesef onaylanmis tek bir ilag bile bulunmamaktadir. Bunun altinda
yatan temel neden ise NH’yle ilgili yukarida sayilan zorluklardir. Biitiin bu zorluklari
asmak ve NH konusunda bilgi ve deneyim olusturmak igin temel yontem ise, kayit ve
takip merkezleri kurarak burada bilgi ve deneyimi birlestirmek, biriktirmek ve tani

tedaviye yonelik arastirmalar yapmaktir.

78 Erik Harms ve Bernhard Olgeméller, “Neonatal Screening for Metabolic and Endocrine Disorders”,
Deutsches Arzteblatt International, Cilt: 108, Sayi: 1-2, 2011, ss. 11-22; Newborn Screening
Program: Disordered Screened, “Perinatal Services BC”, An Agency of the Provincial Health
Services Authority, 2016, http://www.perinatalservicesbc.ca/our-services/screening-programs/newb-
orn-screening-program/disorders-screened (10.07.2017).

8 European Commission, “Evaluation of Population Newborn Screening Practices for Rare Disorders
in Member States of the European Union”, Report on the Practices of Newborn Screening for Rare
Disorders Implemented in Member States of the European Union, Candidate, Potential
Candidate and EFTA Countries, 2012, -http://ec.europa.eu/chafea/documents/news/Report_-
NBS_Current_Practices_20120108_FINAL.pdf (10.07.2017).

80 WHO, Report.

81 Victoria Hedley, Hannah Murray, Charlotte Rodwell ve Segolene Ayme, “2018 Report on the State
of the Art of Rare Disease Activities in Europe” Temmuz 2018, http://www.rd-action.eu/wp-
content/uploads/2018/09/Final-Overview-Report-State-of-the Art2018version.pdf (15.10.2019).
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Bu kayit ve takip merkezleri olusturulurken iki yontem bulunmaktadir.
Birincisi, yalnizca hastalara ait tibbi bilgilerin toplandigi ve arastirmacilarin
yararlandig1 kayit sistemleri kurmaktir. IKincisi ise, bilgi toplamanim yan1 sira hasta
takip ve tedavisinin de yapildig1 spesifiklesmis kayit ve takip merkezleri kurmaktir.
Tabii ki ikinci yontem birincisinden ¢ok daha kapsamli bilgi birikimi ve deneyim
olusturacagi gibi, hastalarin tedaviye erisimi de ¢cok daha kolay ve ayrica alinan
hizmetin niteligi de ¢ok daha yiiksek olacaktir.

NH i¢in hastalarin basvurabilecegi uzmanlasmis merkezlerin kurulmasi bu
hastalar i¢in yasamsal bir 6nem arz eder. Zira bu hastalarin, tedavi olabilecekleri
merkez ve tedaviyi gerceklestirebilecek multidisipliner uzman ekipleri bulmalar1 ¢ok
zordur. Bu anlamda, giiniimiizde NH igin ileri derecede uzmanlasmis ve sfesifiklesmis
multidisipliner merkezlerin kurulmasi yaklagimi benimsenmistir. Ayrica bu tiir
merkezlerin olmamasi, yeni tedavi segenekleri gelistirilmesinin 6niindeki ciddi bir
engeldir.

Bu tiir merkezlerden ilk olarak ‘uzmanlik merkezleri’ adiyla 2006 yilindaki
Avrupa Nadir Hastaliklar Gorev Giicii (RDTF- Rare Diseases Task Force) raporunda
bahsedilmekte, ardindan NH’yle ilgili ¢ikan pek ¢ok rapor ve resmi belgede ise bu
merkezler ayrintili olarak anlatilmaktadir.®? Konseyin 2009 yilindaki dnerilerinde iiye
tilkelerin ulusal planlarimi yapmalart ve ‘Uzmanlik Merkezleri'ni olusturmalari
gerektigi vurgulanmaktaydi.23 Bunun sonucu olarak da birgok iilkede giderek artan
sayida ‘Uzmanlik Merkezleri’ kurulmaya baslandi. Takip eden yillarda ise Avrupa
Birligi Nadir Hastaliklar Uzmanlar Komitesi (EUCERD- European Union Committee
of Experts of Rare Diseases) oldukca ayrimtil1 bir 6neriler seti yayinladi.3

Isvec ve Danimarka uzmanlik merkezleri konusunda en erken davranan iilkeler
arasinda yer almistir.® Tk NH merkezini 1990 yilinda kurmus olan isveg, 1999 yilinda
da bilgi ve veri bankas1 kurmustur. 1990 yilinda NH bilgi merkezi kuran Danimarka

8 RDTF Report, “Centres of Reference for Rare Diseases in Europe”, State of the art in 2006 and
Recommendations of the Rare Diseases Task Force, Eylil 2006,
http://www.eucerd.eu/upload/file/Publication/RDTFECR2006.pdf (10.07.2017).

8 European Commission, “The Council Recommendation of 8 June on an action in the Field of Rare
Diseases”, 2009/C 151/02, http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_en.pdf
(11.05.2018).

8 EUCERD Recommendations, “Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in
Member States”, 24.10.2011, http://www.EUCERD.eu/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf
(23.11.2018).

% RDTF Report, Recommendations.
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ise 2001 yilinda ilk NH merkezini hayata gecirmistir. Bu ilk merkezleri takip eden
sonraki yiizlerce NH merkezinin ¢alisma ve deneyimlerini birlestirecek ortak bir dil,
ortak bir standart veya ortak bir iletisim ag1 bulunmamaktaydi.

Ingiltere’de uzmanlhik merkezleri icin miikemmeliyet merkezi kavrami
kullanilmaktadir. Buradaki tanima gore, bir tiir ya da bir grup NH i¢in multidisipliner
uzmanlik anlayisiyla bir¢ok hizmeti ayn1 anda saglayan belli hizmet ve donanim
kalitesindeki merkezlere miikemmeliyet merkezi denmektedir.?® Bu anlamda
miilkemmeliyet merkezleri bilgi, arastirma, tedavi ve belli bir hastaliga gore
spesifiklesmis diger hizmetlerin bulundugu ve iretildigi yerlerdir. Buralar siklikla
bolgesel, ulusal ya da uluslararasi bir hasta toplama alan: olarak da hizmet ederler. Bu
merkezlerle ilgili anahtar kavram multidisipliner bakis agisidir. Nitekim NH’yle
miicadele ¢ok ¢esitli uzmanlik alanlarimin katilimini gerektirir. Bir merkezde su
uzmanlar bulunmalidir: belli bir konuda uzmanlasmis hekimler, hemsireler,
laboratuvar uzmanlari, arastirmacilar, genetik danismanlar, sosyal hizmet uzmanlari
ve hasta danismanlari. Kabul edilmis evrensel standartlar olmamakla birlikte cesitli
kaynaklarca bazi dnerilerde bulunulmustur. Ingiltere Nadir Hastaliklar Plani 'na gore
mikemmeliyet merkezleri esgiidiimlii tedavi yapmalilar, tek bir hekime bagh
olmamalilar, ¢gocuktan yetiskine ge¢is miimkiin Ve arastirma odakli olmalilardir.

EUCERD’in 2011°de yaymladigi ve wuzmanlik merkezlerinin amaglari,
kapsamlar1 ve kalite &lgiitlerini belirleyen 6nerisi 40’tan fazla maddeyi icermektedir.8’
Bunlar arasinda en onemli olanlari su sekilde siralanabilir: her hastalik igin aym
diizeyde hizmet verilemese de biitin NH kapsanmalidir; bu merkezlerin
multidisipliner bir yaklagimla hastalarin tedavi, rehabilitasyon ve palyatif
ithtiyaclartyla ilgili uzmanlari biraraya getirmesi ya da bu esglidiimii saglamasi gerekir;
bu merkezler tedavi kilavuzlar1 olusumuna katkida bulunurlar; merkezlerin 6zellesmis
laboratuvarlar1 olmalidir; hasta bakisini yansitabilmek i¢in hasta orgiitleriyle isbirligi
icinde olmalidirlar; merkezler iyi klinik uygulamalarin gelistirilmesine ve yayilmasina
katkida bulunurlar; merkezler biitiin disiplinlerden saglik c¢alisanlarina egitim

saglarlar; merkezler hem hastalara hem de saglik ¢alisanlarina giivenilir bilgi saglarlar;

8 Dirk Moritz, “Rare Disease Centers of Excellence”, 2018, https://bluematterconsulting.com/rare-
disease-centers-of-excellence/ (24.10.2019).

8 EUCERD, “EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare
Diseases in Member States”, 24.10.2011, http://www.EUCERD.eu/upload/f-ile/EUCERDRecomme-
ndationCE.pdf (23.11.2018).
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merkezler farkli kiiltiir ve etnisitelerden hastalarin ihtiyaclarina cevap verirler;
merkezler ayrimcilik yapilmamasina 6zen gostermelidirler; merkezler hastaligin
dogasinin anlasilmasin1 saglayacak, tami ve tedaviyi gelistirecek arastirma ve
inovasyona katkida bulunurlar; merkezlerin kapsadigi hastaliklar iilkelerin
biiyiikliigiine ve saglik sisteminin yapisina gore degisebilir; gerektiginde diger ulusal
ve Avrupa diizeyindeki merkezlerle irtibata gegebilir. Yine ayn1 grubun dnerilerine
gore bir uzmanlik merkezinin kapasitesiyle ilgili olarak da sunlar vurgulanmaktadir:
tam1 ve tedavi i¢in iyi klinik uygulamalar kilavuzu olusturma kapasitesi; kalite
yonetimi ilkelerinin uygulanabilmesi; belgelenmis yiiksek diizeyde uzmanlik ve
deneyim; biitiin hastalar icin yeterli kapasite; arastirmalara ileri diizeyde katki
verebilme; klinik ¢alismalar ve halk sagligi amaglart i¢in veri toplama kapasitesi;
klinik c¢aligmalara katilma kapasitesi; multidisipliner yaklasim gosterebilme
kapasitesi.

AB NH takip merkezlerini uzmanlik merkezleri olarak belirleyip, nasil olmasi
gerektikleriyle ilgili standartlar1 olusturduktan sonra, son olarak da ARA sistemine
katilacak olan merkezlerin tiirlerini ve isimlerini belirleyerek buralarla ilgili ayrintili
Olgiitleri tespit etmistir. Buna gére ARA sisteminde ii¢ tiir merkez bulunacaktir. Bunlar
‘ulusal ortak merkeziler’, ‘esgiidiim saglama merkezleri’ ve ‘ulusal isbirligi
Merkezleri dir.8 Ulusal ortak merkezler daha ziyade hasta ile muhatap olan merkezler
olup bunlarla ileri diizeydeki klinikler, patoloji ve genetik laboratuvarlari ile ileri
teknoloji kullanan saglik kurumlari Kastedilmektedir. Esgiidiim saglama merkezleri
ise, herhangi bir ARA agina girmis bir merkezi olmayan iilkeler i¢in belirli aglarla
belirli hastaliklar i¢in bir baglanti noktas: seklinde diisiiniilmektedir.

Jinekolojk hastaliklar grubunda da NH bulunmaktadir. Bunlardan birisi de
gestasyonel trofoblastik hastaliklar’dir (GTH). GTH Mol Hidatiform, Invaziv Mol,
Choriocarsinoma ve Plesantal Site Trofoblastik Ttiimorler olmak tizere dort klinik ve
patolojik alt tiirii bulunan ve goriilme sikligi bati toplumlarinda daha az olan bir
hastalik grubudur.®? Bu hastaliklarm tani, tedavi ve takibinde, son birkag dekatta elde

edilen olaganiistii gelismeler bu hastaliklarin mortalitelerini hizla digiirmiis ve

8 ERN RITA, “Summary ERN BoMS Statement on Affiliated Members”, http:/rita.ern-net.eu/wp-
content/uploads/2018/05/Summary-ERN-BoMS-Statement-on-Affiliated-Members.pdf (12.07.2019).
8 fbrahim Giilhan, “Gestational Trophoblastic Diseases, National Registry System and European
Reference Networks”, Tiirkiye Klinikleri Journal of Gynecology and Obstetrics, Cilt: 27, Say1: 4,
2015, ss. 211-212.
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giiniimiizde neredeyse % 100 tedavi edilebilir hale getirmistir. Ancak unutulmamasi
gereken, bu tedavi oranlarinin, yalnizca optimal tedavi ve takip olanaklariyla
saglanabiliyor olmasidir.

Ingiltere uzun yillardir hem GTH ve hem de germ hiicreli over kanserlerini bu
sekilde merkezi bir anlayisla takip etmektedir.® Bunun i¢in kurulmus olan ulusal takip
merkezleri, ingiltere Saglik Bakanlig: tarafindan da onaylanmis ve boylece hastalart
bu merkezlere yonlendirmenin yasal gerekcesi de olusturulmus bulunmaktadir.®* Buna
gore, ilk tanis1 konulup baslangig tedavisi yapilan biitiin hastalar sonraki takipleri igin
bu merkezlere sevk edilmekte ve devam eden takip ve tedavileri buralarda
yapilmaktadir. Bu merkezlerde multidisipliner bir yaklagim sergilenmekte ve burada
onkolog, jinekolog, genetik uzmani, patoloji uzmani, sosyal hizmet uzmani,
psikiyatrist gibi ¢ok sayida farkli uzman belli bir hastalik alanina odaklanarak
calismaktadir. Hastalarin takip sirasindaki kan testleri de ayni merkezlerin
laboratuvarina gonderilmekte ve bdylece laboratuvarlar arasinda olabilecek farkli
sonuclar Onlenmektedir. Yine bu merkezdeki patoloji ve genetik laboratuvarlari,
gerektigi zaman hastalara ait drnekleri tekrar degerlendirmektedir. Boylece hastalar en
lyi tedaviyi alabilmektedir.

Londra’da bulunan Imperial Universitesi, Charing Cross Hastanesi,
Gestasyonel Trofoblastik Hastaliklar Merkezi, NH takip merkezlerinin en iyi
orneklerinden birisidir. Merkez kendi alaninda bilgi tiretmek ve yeni tedavi ve yontem
gelistirmkele tinlenmistir. Charing Cross Hastanesi, tiniversiteye bagli bes hastaneden
biridir.2 Bu hastanenin onkoloji kliniginde kurulmus bulunan Gestasyonel
Trofoblastik Hastaliklar Merkezi, ingiltere’deki iki ana merkezden biri durumundadir.
Diger merkez Sheffield’de kurulmustur. Merkez ayni zamanda germ hiicreli over
kanserlerinin takibini de yapmaktadir.

Ulkemizde de ¢esitli NH’yle ilgilenen klinikler bulunmaktadir. Ancak bunlar
NH merkezi seklinde yapilanmis degildir. Genellikle bir iiniversite ya da egitim

hastanesinin belli bir hastalik {izerine spsesifiklesmis klinigi seklindedir. Saglik

% Department of Health, “The UK Strategy for Rare Diseases”, 2013, https://www.gov.uk/governmen
t/uploads/system/uplo-ads/attachment_data/file/260562/UK_Strategy for_Rare_ Diseases.pdf.
(12.10.2016).

%1 Chorio, “Hydatidiform Mole and Choriocarcinoma UK Information and Support Service”,
http://www.hmole-chorio.org.uk/index.html (23.06.2018).

%2 Chorio, Hydatidiform Mole.
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bakanlig1 da bu konuda bir arayis i¢inde olup, NH Daire Bagkanligi adiyla sadece bu
hastaliklarla ilgilenen bir birim son zamanlarda kurulmus bulunmaktadir. Bundan
sonra mevcut merkezlerin saglik bakanligi onayli NH merkezlerine doniistiiriilmesi
beklenmektedir.

Sonug olarak NH’nin yonetiminde uzmanlik merkezlerinin yeri ve dnemi ¢ok
iyi anlagilmistir. AB de bu konuda 6nce uzmanlik merkezlerinin 6l¢iitlerini belirlemis,
sonra biitlin iiye iilkeleri uzmanlik merkezleri kurmasi ve var olanlarin kalitesini
yiikseltmeleri icin EUROPLAN araciligiyla desteklemistir.?® Zira ARA sistemi de bu

uzmanlik merkezlerinin birbirine baglanmasiyla kurulmustur.

2.4. NADIR HASTALIKLAR KAYIT SiSTEMi

Kayit sistemleri, belli bir hastalik alaninda gozlemsel yontemler kullanarak,
uzun donemleri i¢eren, toplum tabanli veri toplayan ve bu verileri bilimsel, klinik ve
politik amaglarla kullanan sistemler olarak tanmimlanmaktadir.®* Kayit sistemleri ile
veri toplama; hastaliklarin etiyolojisi, patogenezi, tani ve tedavisine yonelik aragtirma
yapabilmek igin en iyi yontem olarak kabul edilmektedir.®® Zira buradan elde edilen
bilgiler tan1 ve tedavi i¢in yasamsal 6nem arz eder.%

Kayit sistemlerinin bazi spesifik amaglarini su sekilde siralayabiliriz: hastalar,
hasta yakinlari ve hekimler arasinda baglanti kurmak; hastaligin dogal seyrini,
gelisimini, risk faktorlerini ve son halini 6grenmek; NH’nin genetik, molekiiler ve
fizyolojik zemini iizerinde arastirmalar yapmak; ilaclar ve tibbi araglar

degerlendirmek i¢in hasta veritabani olusturmak.®’

% EUROPLAN 2012-2015, European Project for Rare Diseases National Plans.

% Yllka Kodra, ve digerleri, “Recommendations for Improving the Quality of Rare Disease
Registries”, International Journal of Environmental Research and Public Health, Cilt: 15, Sayz: 8,
2018, ss. 1-22.

% Epirare.eu, “The Current Situation”, “The Challenges and the Expectations on Patient Registries
and  Databases”. In  -Activities and Needs of Existing rd  Registries,
http://www.epirare.eu/_down/del/EPIR-AREsurveyreport.pdf (10.07.2017).

% Maurizio Luisetti ve digerleri, “The Problems of Clinical Trials And Registries in Rare Diseases”,
Respiratory Medicine, Cilt: 104 Say:: 1, 2010, ss. 42-44.

% EUCERD, “RDTF Report on Patient Registries the Field of Rare Diseases”, Haziran 2011,
http://www.eucerd.eu/EUCERD/upload/file/RDTFReportRegistr-iesJuly2011.pdf (10.07.2017).
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Mayis 2018 itibari ile Avrupa’da 77’si bolgesel, 518’1 ulusal, 59’u Avrupa
diizeyinde ve 93’1 de kiiresel diizeyde olmak tizere toplam 747 NH kayit sistemi
bulunmaktadir.®® Bunlarin % 84°ii kamu geri kalan % 16’s1 ise 6zel sektore aittir.

NH kayit sistemleri, pek ¢ok yararmin yaninda, ARA sisteminin basari ile
uygulanabilmesi igin gerekli bir altyap1 gesidir ve bu nedenle hem Avrupa dl¢eginde
hem de ulusal ve kiiresel 6lgekte NH i¢in dncelik arz ederler.*® Ayrica veri tabanlar,
NH i¢in ulusal planlarin dayandigi giincel AB politika ¢ergevesinin ana siitunlarindan
birisini olusturur.

Kayit sistemlerini bir oncelik olarak géren EURORDIS de NH alanindaki
arastirmalarin  somut sonuglar verebilmesi igin, kayit sistemlerinin en Onemli
belirleyiciler arasinda oldugunu ve gii¢lii kayit sistemi ve hasta 6rgiitlenmesi bulunan
bir NH alaninda tedavi gelistirilmesi olasiliginin daha yiiksek oldugunu, yeni tedavi
secenekleri bulunmasa bile kayit sistemlerinin tedavi standartlar1 olusumunu
kolaylastirarak hastaligin seyrini iyilestirdigini ve yasam beklentisini uzattigini ifade
etmektedir. NH veri tabanlarinin gelistirilmesi konusunda EURORDIS’in 10 o6nerisi
bulunmaktadir.’® Buna gore, kayit sistemleri nadir hastaliklar alaninda kiiresel bir
oncelik olarak kabul edilmelidir. Kayit sistemleri miimkiin oldugu kadar genis bir
cografik bolgeyi kapsamalidir. Uluslararast igbirligiyle sinirli  kaynaklarin
maksimizasyonu saglanmalidir. Kayit sistemleri tedavi edici miidahalelere gore degil
hastalik veya hastalik gruplarina gore diizenlenmelidir. Kayit sistemleri arasinda
karsilikli kullanilabilirlik ve uyum gozetilmelidir. Biitiin kayit sistemlerinde miimkiin
oldugunca ‘ortak veri bilegsenleri’ seti kullanilmalidir. Kayit sistemlerinin verileri belli
biyobankalarla baglantili hale getirilmelidir. Kayit sistemleri hekimlerin oldugu kadar
dogrudan hastalarin verdigi bilgileri de igermelidir. Kamu-6zel ortaklig
stirdiiriilebilirligi gliclendirmek i¢in O6zendirilmelidir. Hastalar yonetimde diger
paydaslarla birlikte esit sekilde yer almalidirlar. Hasta topluluklarini olusturmak ve

giiclendirmek icin veri tabanlar1 anahtar bir rol oynamalidir.

% Orphanet Report Series, “Rare Disease Registries in Europe”, Mayis 2018. http://www.orpha.net/
orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf (10.07.2017).

% EURORDIS, “2013 EURORDIS Policy Fact Sheet”, Rare Disease Patient Registries,
https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/Factsheet_registries.pdf (01.07.2017).

100 EURORDIS, “EURORDIS-NORD-CORD Joint Declaration of 10 Key Principles for Rare Disease
Patient Registries”, http://download.eurordis.org/documents/pdf/EURORDIS _NORD_CORD_JointD
ec_Registries FINAL.pdf (10.07.2017).
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Fibroz displazi veya McCune-Albright sendromu olan hastalar i¢in kurulmus
bulunan Fibrous Dysplasia Vakfi’nin bir ¢aligmasina gore hastalarin NH kayit
sistemlerinden yararlanacagi ¢ok onemli ii¢ yol vardir.!®* Birincisi kayit sistemleri
tedavi olanaklarini gelistirebilir. Ciinkii hastalarin durumlariyla ilgili ayrintili bilgileri
veritabanlarinda paylasmalar1 sonucu arastirmacilar daha spesifik konular {izerine
odaklanabilir ve daha iyi tedavi segenekleri gelistirilebilir. Ikincisi, kayit sistemleri
istemlerini daha kolay dile getirmelerine olanak taniyabilir. Zira tam1 ve tedaviye
yonelik klasik bilgiler disinda birgok veritabaninda hastalar i¢in dnemli olan &teki
unsurlar da belirlenebilir. Béylece hastalar istemlerini duyurma firsati bulmus olurlar.
Ormegin hangi semptomlarin daha rahatsiz edici ve tedavide daha &ncelikli oldugu
veya hangi tedavi seceneklerinin daha iyi olabilecegi gibi tedavilerini kendilerinin
secimi acisindan hastalar1 gili¢lendirebilir. Hastalarin goriislerini paylasmasi ilag
firmalari, diizenleyici kurumlar ve hasta orgiitleri ag¢isindan daha iyi saglik ve sosyal
hizmet sunumunun nasil olabilecegiyle ilgili son derece yol gosterici olabilir.
Ugiinciisii ise, kayit sistemleri ilag gelistirilmesi olasiligini yiikseltir. Bilindigi gibi ilag
gelistirmek pahali, zor ve oldukca zaman alic1 bir istir. ilag firmalar1 icin klinik
deneylerde yer alacak hasta bulmak olduk¢a zordur. Ancak NH i¢in mevcut olan
veritabanlarinin ilag firmalar1 tarafindan kullanilabilir olmasi firmalar agisindan
islerini son derece kolaylastirici bir durumdur. Zira bir ¢alisma baslayacagi zaman
hasta Orgiitleri tarafindan veritabanindaki hastalara haber verilerek isteyenlerin
caligmalarda yer almasi kolaylikla saglanabilir.

Kodra vd. kayit sistemlerinin kalitesini yiikseltmek i¢in bazi Onerilerde

bulunmuslardir.1%2

Buna gore kayitlar cografi bolgeyle sinirlandirilmamali,
uluslararas1 bir vizyona gore yapilmalidir; kayitlar aragtirma, tedavi ve halk sagligi
amaciyla kullanilabilecek sekilde yapilmalidir; agik amaglar belirlenmeli ve kayit
sistemi sonuca gore planlanmalidir; bir veri tabani baslangigta yalnizca bir amaca
yonelik olarak diizenlense de daha sonra genisletilebilir olmalidir; uygulamanin
basinda biitiin paydaslarla 6zellikle hasta temsilcileriyle baglantida olunmalidir; kayit
sisteminin genisligi ve amaciyla orantili olarak yeterli sayida ve gorevleri agikca

tanimlanmig bir ekip kurulmalidir; bir sistem lideri segilmelidir ayrica bir bilisim

101 The Fibrous Dysplasia Foundation, “3 Huge Ways Registries can Benefit Rare Disease Patients”,
https://fibrousdysplasia.org/3-huge-ways-registries-can-benefitrarediseasepatients/ (10.07.2017).
192 Yllka Kodra ve digerleri, ss. 1-22.

43


https://fibrousdysplasia.org/author/dportero/

uzmani bulunmalidir; ulusal ve uluslararasi etik ve hukuki gerekliliklerle uyumlu bir
sistem kurulmalidir; finansal ¢ergevesi ve kaynaklari iyi belirlenmis olmalidir. Ayni
yazarlar birincil veri kaynaklarinin kayit sisteminin basarist i¢in kritik bir rolde
olmakla birlikte pahali ve zaman alic1 oldugu; ikincil veri kaynaklarinin ise daha az
giivenilir oldugunu vurgulamaktadirlar. Ayrica veri bilesenlerini tanimlamak igin 10
oneride bulunulmustur. Bu nerilere gore, kayit sisteminin amact igin hangi verilere
ihtiya¢ oldugu; tekrar kullanilabilecek hangi bilgi ve formlarin oldugu; birincil ve
ikincil kaynaklardan hangi bilgilerin toplanabilecegi; diger veri kaynaklarindan hangi
bilgilerin toplanabilecegi; rutin tedavi siirecinden veri toplanip toplanamayacagi,
tedavi silirecine yardimci olmak iizere bilgi saglanip saglanamayacagi gibi konular
belirlenerek, kayit sisteminde hem hastaliklarin hem de fenotiplerin tanimlanmasinda
herkesce kabul edilmis standartlarin kullanilmasi saglanmalidir.

Bugiin uzmanlik merkezleri gibi, kayit sistemlerinin de NH i¢in ¢ok 6nemli
oldugu kabul edilmektedir. AB de bu baglamda uzmanlik merkezlerinde oldugu gibi,
tiye tlilkeleri desteklemekte ve tesvik etmektedir. Hasta orgiitleri de bu sistemlerin
olusumunda 6nemli bir rol oynamaktadir.

Hasta kayitlar1 ve veri tabanlarinin, NH’yle ilgili aragtirma ve yeni tedavilerin
gelistirilmesi tizerindeki 6neminde genis bir uzlasma saglanmis olmasina karsin, bu
sistemlerin kurulmasi, isletilmesi ve veri toplanmast ile ilgili olarak belirlenmis ortak
standartlar bulunmamaktadir. Bazen aymi NH igin birden fazla veri tabam
bulunabildigi gibi var olan veri tabanlari da mevcut NH’nin ancak %20’sini
kapsamaktadir.!® Bu noktadan hareketle Komisyon NH icin ‘Avrupa Nadir
Hastaliklar Kayit Platformu’nun olusturulmasini tavsiye etmistir.'®® Platformu’n
kurulmak istenmesinin temel amaci, Avrupa’daki yiizlerce kayit sisteminde birikmis
farkli standartlardaki bilgileri ortak standartlara dontistiirerek kullanilabilir hale
getirmektir. Platform bu amagla AB diizeyindeki kayit sistemi standartlarini belirleyip
egitim verecektir. Bu Platform i¢in once Avrupa Nadir Hastaliklar Kayit Sistemi
Altyapis: (European RD Registry Infrastructure -ERDRI) kurularak, hem mevcut kayit

sistemleri desteklenmis hem de yenilerinin kurulmasi saglanmis olacaktir. Bu

103 Buropean Commission, “European Platform on Rare Disease Registration”, https://eu-rd-
platform.jrc.ec.europa.eu/aim-of-the-platform (24.06.2019).

104 European Commission, “Rare Diseases”, https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseas-
es/rare_diseases_en (24.06.2019).
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altyapiyla mevcut veri tabanlart ‘bulunabilir, erisilebilir, karsilikly kullanilabilir,
tekrar kullanilabilir’ hale getirilmis olacaktir. Ayrica biitiin verilerin toplandig1 bir
veri deposu da yapim agamasindadir.

Ancak AB bu Platform’u kurmadan 6nce, nihai hedefine ulagabilmek i¢in bir
hazirlik projesi baslatmistir. Bu proje EPIRARE (European Platform for Rare Disease
Registries) projesidir.’®® Projenin amaci, NH’ nin kayd: icin bir Avrupa Platformu
hazirlamak ve en iyi kalitede veri elde edilmesini ve kayitli verinin en iyi sekilde
kullanilmasini saglamak olarak belirlenmistir. italya Saglik Bakanligi'nin destegiyle
15 Nisan 2011 tarihinde ti¢ yillik olarak baslatilan ve Komisyon ve EURORDIS
tarafindan ortaklasa finanse edilen projede kayit merkezlerinin kosullar1 ve ihtiyaglari,
verilerin tanimlanmasi ve formatlari ve hasta ve endiistrinin beklentileri iizerine
arastirmalar yapilmis ayrica ulusal kayit merkezlerini kurmus ya da planlamis olan
tilkelerle ve wuluslararast kuruluslarla istisareler geerceklestirilmis ve AB
inisiyatiflerine katkida bulunulmustur.

Bu siirecin sonunda Komisyon, 28 Subat 2019 Diinya Nadir Hastaliklar
Giinii’nde ‘Avrupa Nadir Hastaliklar Kayit Platformu’nu baglatmistir. Komisyon’a
gore bu platformun amaci AB diizeyinde NH igin tutulan kayitlarin
standardizasyonunu saglayarak ylizlerce veri tabanini arastirma yapilabilir hale
getirmek ve hasta verilerinin daginikligini engellemektir. Bu platform veri tabanlarinin
icerdigi verilerin degerini maksimize edecek ve bu bilgileri ARA’nin ve biitiin
paydaslarmn kullanabilmesinin yolunu agacaktir.’®® Mevcut biitiin kayit sistemlerine
acik olan Platformun nihai amaci, ARA, aragtirmacilar, hastalar ve politikacilar i¢in
kullanabilecekleri bilgiler tretmektir. Platform sunlardan olusur: Avrupa Kayut
Sistemleri Direktorliigii, Merkezi Meta Veri Deposu ve Veri Koruma Araci.

Komisyon ‘Avrupa Nadir Hastaliklar Kayit Platformu’nun agiligi i¢in 28 Subat
2019 Diinya Nadir Hastaliklar Giinii’'nde yaptig1 basin agiklamasinda, NH alaninda

biitiin Avrupa’da yaklasik 600 kayit sistemi bulunmasina ragmen, bu sistemlerdeki

105 EURORDIS, “EPIRARE”, https://www.eurordis.org/content/epirare (10.06.2018).

106 VASCERN, “European Platform on Rare Disease Registration (EU RD Platform) Launched”,
https://vascern.eu/european-platform-on-rare-disease-registration-eu-rd-platform-launched/
(12.05.2019).
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verilerin ortak kullanimini saglayacak bir standart olmadigini belirtmekte ve kurulan
platformun bu eksikligi giderecegini vurgulamaktadir.®’

Avrupa Nadir Hastaliklar Kayit Platformu kayit sistemleri arasinda karsilikli
kullanilabilirligi artirmak i¢in hasta verilerinin kaydinda ‘Veri Tabanlar: Ortak
Maddeler Paketi ' kullanilmasini énermistir.® Onerilen bu veri paketine gore, her veri
tabaninda kisisel bilgilerin yani sira tani, tedavi, anamnez ve aragtirma amaci tagtyan
bilgilerden olusan en az 16 maddenin bulunmasi zorunlu olmalidir (Tablo 3). Paket,
Komisyonun olusturdugu Ortak Arastirma Merkezi tarafindan esgiidiimii saglanan ve
AB projelerinde ¢alisan uzmanlardan olusan bir c¢alisma grubu tarafindan

hazirlanmastir.

Tablo 3: Veri Tabanlar1 Ortak Maddeler Paketi

Grup No Madde ismi Aciklama Kodlama
1. Takmaad | 1.1 Takma ad Hastarzgltakma 1 Yaziyla
240 | Dogui tarihi HaStafa‘ﬁhdiogum Tarih (giin/ay/y1l)
2. Kigisel —
bilgiler y Hastanin "I Kadin
2.2. Cinsiyet dogumdaki [ Erkek Belirsiz [ | Fetiis
cinsiyeti (Bilinmeyen)
3. Hastanin 3.1. Zlﬁihar?]hn Olii veya yasiyor - yastyor oluﬁ, takipten kay1p
durumu 32. | Olim tarihi Olim tarihi _ Tarih (gg/aalyyyy)
: Uzmanlik
4';::3"' 41. | merkeziyleilk | ik temasin tarihi ) Tarih (ge/aalyyyy)
temas
. "] Dogum 6ncesi
. 5.1. Baslama yas1 Bglg.ularm ilk [1 Dogumda
5. Hastaligin goriilme yas1 . . . ..
R | Tarih (gg/aa/yyyy) [l Belirsiz
Oykiisii - — . pR—— =
59 Tant sirasindaki Tant yast ") dogum oncesi [ | dogumda [
o yas tarih (giin/ay/y1l) [ belirsiz
. - Orpha code (6nerilen) / Alpha
6.1. Nadlt;}llfssltahk %ﬁl ﬁ:rkizgle code/ ICD-9 code/ ICD-9CM code
s / 1CD-10 code
mglfga;lrffﬁl jan Uluslararas1 mutasyon siniflamasi
6. Tan1 6.2. Genetik tani kovulan genetik (HGVS) (6nerilen) / HGNC /
ywlan g OMIM kodu
tani
Tanm konmami Tam konmamis
6.3. ? olgunun Fenotip [ Genotip
olgu
tanimlanmasi
7. Aragtrma | 7.1, |  Arastirma ) Meveutarastirma EVET ~ HAYIR
amagcli baglanti icin riza varligi

107 European Commission, Rare Disease Day: A New EU Platform to Support Better Diagnosis and
Treatment”, https://ec.europa.eu/commission/presscorner/detail/en/IP_19 1414 (12.05.2019).

108

European

Commission,

“Set

of Common

Data

Elements”,  https://eu-rd-

platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements (05.02.2019).
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kurulabilme
anlagmasi
Verinin tekrar ra tfrisliari i
72. | kullamlmasr | SosirmaEric EVET | HAYIR
- de riza bulunup
izni
bulunmamasi
. .. Arastirmaya
73 Biyolojik Uygun hastaya ait EVET [0 HAYIR
numune
numune
74 Blyvobanka Biyobankada EVET || HAYIR
baglantisi saklanan numune
o Islevselligin Hasta engellilik . .
8. Engellilik | 8.1. sim1flandirlmast orofili [ Engellilik profili / Skor

Kaynak: European Commission. “European Platform on Rare Disease Registration (EU RD
Platform)”, 2019, https://eurdplatform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EU%20RD%20Plat
form_CDS%20_final.pdf (05.02.2019).

NH kayit sistemleriyle ilgili olarak Komisyonun bir diger projesi de RD-
CONNECT’tir.1% Komisyon tarafindan Kasim 2012°de 6 yillik bir proje olarak
baslatilmis ise de Mayis 2017’de projenin devam ettirilmesine karar verilmistir. RD-
CONNECT NH arastirmalar1 ic¢in veri tabanlari, kayitlar, biobankalar ve klinik
biyobilgileri birbirine baglayan biitiinlesik bir platformdur. Bu proje ile Komisyon’un
amaci, veri paylasimi kiiltliriinii gelistirerek NH arastirmalarini kolaylastirmak ve
hizlandirmaktir. Bu nedenle NH’yle ilgilenen fakat farkli disiplinlerden gelen
uzmanlarin birarada olabilecegi bdyle bir platformu kurmustur. Bu proje 7. Cergeve

Programi’ndan finanse edilmis ve yaklagik 12 milyon Euro’luk bir kaynak ayrilmistir.

2.5. NADIR HASTALIKLARDA ARASTIRMA VE MALI DESTEKLER

Avrupa diizeyinde NH’yle ilgili aragtirmalar 1990’lardan beri ‘Arastirma ve
Teknolojik  Gelisme Cerceve Programlari’ altinda yapilmaktadir. Cergeve
Programlari’nda oncelik alani olarak belirlenen konular bulunmaktadir. NH da bir
oncelik alani olarak belirlemistir. 2007-2013 donemini kapsayan 7. Cergeve Programi,
ighirligi’ temasiyla yapilmis ve ¢esitli sekillerdeki ¢okuluslu isbirliklerini
desteklemistir.*° Bu dénemi takip eden Ufuk 2020 Cerceve Program: ise 2014-2020

199 RD-Connect, “About RD-Connect”, https://rd-connect.eu/about-rd-connect/ (08.09.2017).
110 European Commission, “EU Research Funding 2007-2013 7th Framework Programme”,
https://ec.europa.eu/research/fp7/pdf/fp7_evaluation/5_fp7_fundingbyeu.pdf (08.09.2017).
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arasin1 kapsamakta olup 77 milyar Euro’luk bir biitge ayrilmustir.}'! 2021-2027
doneminde ise Ufuk Avrupa (ergeve Programi devreye girecek olup yaklagik 100
milyar Euro’luk bir biitcesi ayrilmasi planlanmistir.!? Ufuk 2020 ve 7. Cerceve
Programlarinda NH’yle ilgili 200°den fazla proje igin toplamda 1 milyar Euro’nun
tizerinde bir yatinm yapilmistir. Bu biitge 6zellikle patofizyoloji, hastaligin dogal
seyrinin anlagilmasi ve yeni tam1 ve tedavi yoOntemlerinin gelistirilmesi igin
kullanilmustir.

Komisyon ‘4B Saglk Stratejisi’ni uygulamak icin ‘Saglik Alaminda Birlik
Eylem Programlarr’nt kullanmaktadir. Bu programlarin ilki olan ve 1999-2003
donemi i¢in ‘Nadir Hastaliklarda Birlik Eylem Programi’ bashigiyla ¢ikarilan Halk
Saghg1 Cerceve Programlar: iginden 6,5 milyon Euro tutarinda bir biitge NH’ye
ayrilmis ve 24 farkli NH projesi desteklenmistir.!*® Bu programdan sonra 2003-2008
donemi i¢in yeni bir ‘Saglik Alaninda Birlik Eylem Program:’ hazirlanmistir. Bilgiyi
gelistirmek, saglik tehditlerine hizli cevap vermek ve koruyucu saglik konularindan
olusan ti¢ temel hedefi bulunan bu programa 312 milyon Euro’luk bir biitge
ayrilmistir.'** NH da bu programn 6ncelikleri arasinda bulunmaktaydi. Daha sonraki
donemde 2008-2013 yillar1 i¢in ¢ikarilan ‘Halk Saghigi Alaninda Birlik Eylemi Ikinci
Programi’ da NH’yi bir 6ncelik olarak kabul etmis ve NH alanindaki arastirmalara 27
milyon Euro ayrilmistir. Ayni sekilde 2014-2020 donemini kapsayan Ufuk 2020
Cercgeve Programi’nda da NH konusundaki ncelikler devam etmektedir. 1%

NH alaninda uluslararasi arastirmalara odaklanan bir bagka aragtirma programi
ise AB ve ABD tarafindan; Avrupa, Kuzey Amerika, Ortadogu, Asya ve
Avustralya’dan yaklasik 40 {iyenin bir araya getirilmesiyle kurulan ‘Uluslararasi NH

Arastirma Konsorsiyumu’dur (The International Rare Disease Research Consortium-

11 European Commission, “The EU Framework Programme for Research and Innovation”, Horizon
2020, https://ec-.europa.eu/programmes/horizon2020/ (08.09.2017).

112 Furopean Commission, “Horizon Europe”, The Next Research And Innovation Framework
Programme,
https://ec.europa.eu/info/sites/info/files/research_and_innovation/ec_rtd_hepresentation_062019_en.p
df (11.05.2019).

113 Buropean Commission, “Programme of Community Action on Rare Diseases (1999 — 2003).
Decision No 1295/99/European Commission of the European Parliament and of the Council of 29
April 19997, http://ec.europa.eu/health/archive/ph_overview/previous_programme/rare_diseases/rared
is_wpgm99_en.pdf (10.07.2017).

114 European Commission, “The Second Programme of Community Action in the Field of Health 2008-
2013”, http://ec.europa.eu/health/ph_programme/documents/prog_factsheet en.pdf (10.07.2017).

115 European Commission, Horizon 2020.
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IRDIRC). Arastirmacilara finansal destek saglamak igin 2011’de kurulan IRDIRC,
2020’ye kadar gerceklestirmek tizere iki amag belirlemistir: birincisi NH i¢in 200 yeni
tedavi gelistirmek ve ikincisi de NH’nin ¢ogunun tanisin1 miimkiin kilmak.'*® Bu
amaglardan ilkinin 2017’de gergeklestirilmesi {izerine Paris’te yapilan 3. IRDIRC
konferansinda 2017-2027 donemi igin yeniden ii¢ amag¢ belirlenmistir. Birincisi
tamlari literatiirde bulunan biitiin hastalar bir y1l i¢inde tan1 almis olacaklardir. ikincisi
1000 yeni tedavi bulunmus olacaktir. Ugiinciisii de tani1 ve tedavinin hastalar
tizerindeki etkilerini degerlendirecek yeni yontemler gelistirilecektir. 2018 itibariyle
22 iilkeden 50°den fazla iiyenin 1 milyar ABD dolarlik bir taahhiitii bulunmaktadir.*t’

Avrupa Ortak Programi aragtirma faaliyetlerinde yiliksek derecede orgiitlenme
ve performans saglayan bir finansal aragtir.}*® Program sahibi olan cesitli bakanliklar
ile arastirma fonu saglayan program ydneticileri, hasta orgiitleri ve 6zel sektor gibi
diger paydaslar tarafindan yiritilir. Bu programda 2019-2023 dénemi igin NH
alanindaki aragtirmalara 55 milyon Euro ayrilmigtir. Amaci teoriden giindelik yasama
gecebilecek arastirmalar yapilmasini saglamak olan programin 110 milyon Euro’luk
bir biitgeye ulagsmasi hedeflenmistir. Program ortaklar1 25’1 AB tiyesi olan 33 {ilkeden,
cok cesitli alanlarda faaliyet gosteren toplamda 85 orglitten olusmaktadir. Bunlarin
29’u arastirma kurumlar1 veya bakanliklar, 12’si aragtirma enstitiisii, 22’si {iniversite,
11’1 hastane, 5’i AB arastirma altyap1 kurulusu, EURORDIS ve 5’i vakif kurulusudur.
Bu programdaki arastirmalar dort siitun lizerinde planlanmistir: birincisi isbirligi
arastirma fonu, ikincisi donistiiriici NH arastirmalarinin desteklenmesi, {igiinciisii
kapasite gelistirme ve dordiinciisii de yiiksek potansiyelli projeleri hizlandirmak ve

klinik ¢aligmalarin sonuglarini gelistirmektir.
2.6. AVRUPA REFERANS AGLARI
AB’nin yaglanan niifus, saglik tehditleri, sinir 6tesi saglik hizmetleri gibi halk

saglig1 konulari iginde gordiigi ve oncelikli olarak degerlendirip Birlik diizeyinde ele

aldig1 saglik gindemindeki konulardan biri de NH’dir. AB Komisyonu uzun yillardir

116 International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC), www.irdirc.org (10.07.2017).
H7IRDIRC, “The 3rd IRDIiRC Conference: Working towards New Rare Disease Research Goals for the
Next Decade”, http://www.irdirc.org/the-3rd-irdirc-conference-working-towards-new-rare-disease-
research-goals-for-the-next-decade/ (21.11.2018).

118 European Joint Programme Rare Diseases, https://www.ejprarediseases.org/ (21.11.2018).
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devam eden c¢alismalarinin sonucunda, NH alaninda g¢alisan uzmanlarin bilgi ve
deneyimlerini birlestirerek giliglendirmek, genis ¢apli aragtirmalar yapilmasini
saglamak, yeni tan1 ve tedavi yontemleri gelistirebilmek i¢in, NH’yle ilgili merkezleri
ortak aglarda birlestiren bir sistem olan ARA’y1 kurmustur.'® Sistem sayesinde agdaki
merkezlerden birisinde ¢alisan bir NH uzmani, sistemde biriken verilerden
yararlanabilecek, arastirmalar yapabilecek ve gerekirse baska bir merkezde egitim
alabilecektir. Hastalar ise bulunduklar1 yerden Avrupa’daki en ileri merkezlere ve en
1yl uzman goriislerine ulagabileceklerdir.

ARA sistemindeki temel anlayis isbirligidir (Sekil 1). Buna gore sistem Once
NH’yi gruplara ayirmakta ve sonra da Avrupa’daki ayni hastalik grubuna bakan NH
merkezlerini sanal bir agda biraraya getirmektedir. Boylece hastalarin veya
uzmanlarin bulunduklar1 yerden en 1iyi bilgi ve deneyime ulasabilmeleri
hedeflenmistir. Zira bu aglara katilan merkezler belli standartlara kavusacak, uzmanlar
egitimler alacak ve hastalar de buradaki konsiiltasyon sisteminden yararlanacaklardir.
Bu sistem sinir otesi saglik hizmetlerinde hasta haklar1 acisindan da ¢ok biiylik bir
asama olacaktir. Ciinkii bu sistemden ¢ikacak kararla hasta Avrupa’daki en iyi
merkeze geri 6deme kosullart saglanmis olarak gidebilecektir. ARA sisteminin bir
bagka amaci da belli bilimsel dlgiitleri saglamig yeni ulusal merkezlerin kurulmasina
kilavuzluk yapmaktir. Ayrica, saglik alanindaki harcamalardan ciddi bir tasarruf
saglanacagini da unutmamak gerekir.

Sekil 1: ARA’nin Temel Calisma Y 6ntemi

[
KILAVUZLAR
i HE oty
-3 0e:;
. .' '"'o. ........ ARASTIRMA.BiLG
........................ n ... .
DX
YT - PAYLASMA
HASTA ULUSAL SAGLIK SPESIFIK S
MERKEZIL AG
b ) £ JhaEh EGITIM
3 ....... TEDAVi .......... ‘ —— TAvsiYE.......u.E

Kaynak: European Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/home_en
(10.07.2017).

119 Official Journal of the European Union, “Commission Implementing Decision of 10 March 2014
setting out criteria for establishing and evaluating European Reference Networks and their Members
and for facilitating the exchange of information and expertise on establishing and evaluating such
Networks (Text with EEA relevance) (2014/287/EU)”, Cilt:147, 17.05.2014, ss. 79-87.
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2.6.1. Avrupa Birligi’nin Calisma Yontemi: Projeler

AB hemen her konuda planladig bir olguyu hayata ge¢irmeden 6nce projelerle
denemektedir. Bu AB’nin temel ¢alisma yontemlerinden biridir. ARA sistemi
kurulmadan 6nce de AB, bir taraftan NH’nin nasil yonetilmesi gerektigiyle ilgili hem
bilimsel hem de mevzuata yonelik ¢aligmalarini yapmustir. Ayrica, bir taraftan da olasi
sorunlar1 yasayarak gormek ve ¢ozmek icin, NH’yle ilgili pek ¢ok projeyi hayata
gecirmis veya var olan projeleri desteklemistir. Bu yontemle ARA sisteminin en az
sorunla baglamasi saglanmistir. 2000’11 yillarin basindan beri devam eden ya da yeni
baslatilan bu projelerle; ulusal merkezlerin kurulus oOlgiitlerinin belirlenmesi, hasta
gruplarimin ve derneklerinin goriislerinin alinarak desteklerinin saglanmasi, NH
merkezlerinin aglarda birlestirilmesi igin AB mevzuatinin hazirlanmasi ve kisisel
verilerin korunmas1 gibi pek cok konuda somut veriler elde edilmistir.!?®> AB’nin
maddi ve teknik destek sagladigi ¢ok sayidaki proje arasinda en 6nemli olanlara
deginilecektir (Tablo 4).

Tablo 4: Komisyon Tarafindan Desteklenen NH’yle Ilgili Onemli Projeler'?*

Proje adi Amaci
Avrupa’daki hasta derneklerini, hasta ve hasta
EURORDIS yakinlarmi desteklemek ve bilgilendirmek
Hekimler ve hastalara giincel ve giivenli
ORPHANET bilgiler saglayarak NH’de farkindaligi
artirmak.
Kistik fibroz ve Duchenne muscular distrofi
ECORN-CF hastaligi ile ilgilenen klinikler arasinda isbirligi
CARE-NMD kurmak, hastalara bilgi saglayarak destek
olmak
RARECARE Nadir kanserlerin epidemiyolojisini tespit
etmek
EUROCAT Dogumsal anomal_ﬂerle ilgili epidemiyolojik
veri elde etmek
EUROPLAN NH konusﬂund? ulusal eylem plani hazirlayan
tiye lilkelere destek olmak

Kaynak: European Commission, “Reaching out to Rare Disease Patients across Europe”,
https://ec.europa.eu/chafea/health/archives/documents/health/leaflet/rare_diseases.pdf
(10.07.2017).

120 fbrahim Giilhan, “Nadir Hastaliklar ve Avrupa Birligi Saghk Politikasinda Derinlesme: Avrupa
Referans Aglar1”, Calisma ve Toplum, Cilt: 58, Say1: 3, 2018, (Calisma) ss. 1287-1306.
121 Proje isimleri uluslararas ortamda tanindiklar1 sekliyle kullanilmustir.
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2.6.1. 1. EURORDIS

Avrupa’da gii¢lii bir sivil toplum gelenegi bulunmaktadir. Bu anlamda, NH’yle
ilgili olarak da hasta ve hasta yakinlarini temsil eden yiizlerce dernek kurulmustur.
EURORDIS!?? bu yiizlerce dernegi ayni gati altinda birlestiren uluslararas: bir 6rgiittir.
Kendini NH’yle miicadeleye adayan 6rgiit hem halki bilgilendirmek hem de ulusal ve
uluslararas1 otoriteler iizerinde baski olusturmak icin faaliyet gostermektedir.
EURORDIS in i¢inde 28’i AB fiyesi olan toplam 70 iilkeden 837 dernek temsil
edilmekte ve yaklasik 5000 farkli NH kapsanmaktadir.!?® Yaklasik 30 milyon hastayi
temsil eden ve onlarin sesi durumunda olan orgiit 1997°de kendi olanaklartyla
kurulmug olmakla birlikte, glinlimiizde hem {iye iilkeler hem de Komisyon
EURORDIS’1 maddi olarak desteklemektedir. Bu orgiitiin farkindalik olusturmak i¢in
29 Subat 2008’de bir Avrupa faaliyeti olarak baslattig1 etkinlik gliniimiizde biitiin
diinyada kabul goren ‘Nadir Hastaliklar Giinii ne dontism{istiir.

EURORDIS’in bugiine kadarki kazanimlari sunlardir: 1999 yilindaki Yetim
Ilaglar Yasasi’ndan itibaren biitin AB NH mevzuatinin olusumuna katki saglayan
EURORDIS’in, bu konudaki en temel belge olan 2011 yilindaki Hasta Haklar:
Yonergesi’nde de katkisi bulunmaktadir. Bunun yaninda AB saglik politikast ve
arastirma programlarindaki Onceliklerin belirlenmesi ve iiye iilkelerin ulusal NH
planlarinin yapilmasi siirecine; NH’yle ilgili 1100°den fazla ilacin gelistirilmesine;
Avrupa’daki NH konferanslarina ve NH giinii etkinliklerine destek vermistir. Ancak
EURORDIS’in en biiytlik katkis1t ARA sistemindeki karar verme mekanizmalarinda
hasta derneklerinin de yasal olarak bulunma zorunlulugu getirilmis olmasidir.
EURORDIS Uluslararasi NH Birligine de ev sahipligi yapmaktadir. EURORDIS’in
icinde kurulmus olan bu kiiresel birlik Mayis 2018 itibariyle 34 iilkeden 54 iiyeye
sahiptir. 124

Ulkemizden de NH alaninda kurulmus bes dernek EURORDIS iiyesidir.
Bunlar Kistik Fibrozis Dernegi, Tiirkiye Mukopolisakkoridaz ve Benzeri Lizozomal
Depo Hastaliklar1 Dernegi, Pulmoner Hipertansiyon ve Siklereoderma Hasta Birligi,

SMA Hastalig1 ile Miicadele Dernegi ve Yiiziime Mutluyum Dernegidir. Son

122 EURORDIS, Rare Disease Europe.
123 EURORDIS,” About Eurordis”, http://www.eurordis.org/about-eurordis (10.07.2017)
124 EURORDIS, “About Eurordis”, http://www.eurordis.org/about-eurordis (10.07.2017).
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zamanlarda bu derneklerin de aralarinda oldugu dokuz NH dernegi, NH Hastaliklar

Ag1 ismiyle bir semsiye 6rgiit kurmuslardir,'?®

2.6.1.2. ORPHANET

Bir internet portali olan ORPHANET,!?® Avrupa’da NH ve bu hastaliklarin
ilaglartyla ilgili giivenli bilgiler icermektedir. NH alanindaki ¢ok 6nemli sivil toplum
olusumlarindan birisi olan ORPHANET, 1997 yilinda Fransa Saglik Bakanligi
tarafindan kurulmustur. Halen AB tarafindan da desteklenen ORPHANET, NH
alaninda diinya ¢apinda giivenilir bilgi saglayan en 6nemli kaynaklardandir.'?’ Biitiin
tiye iilkelerden veri toplayan ORPHANET 'in sitesinde 6000’e yakin NH’ nin uzmanlik
diizeyinde gegerli olan bilgileri kayitlidir. Burada yalnizca NH bulgu ve semptomlari
degil NH i¢in kullanilan ilaglarin bir envanteri de bulunmaktadir. Hergiin binlerce
kisinin ziyaret ettigi sitede, alt1 dilde elektronik ansiklopedi ve agik erisimli bilimsel
dergi (Orphanet Journal of Rare Diseases) yayimnlanmaktadir. Avrupa’daki NH
uzmanlik merkezleri ve laboratuvarlari; devam etmekte olan ulusal ve uluslararasi
aragtirma projeleri de siirekli giincellenerek hasta ve hekimler bilgilendirilmektedir.
ORPHANET ayrica NH konusunda gelistirilen politikalara etki etmek iizere, mevcut
durumu ve kendi Onerilerini bir rapor haline getirerek ilgili taraflarin bilgisine

sunmaktadir.18

2.6.1.3 CARE-DMD Projesi

Cocuklarda gortilen en sik sinir-kas hastalig1 olan Duchenne Muskular Distrofi
(DMD) hastalig1 icin baglatilan CARE-DMD projesi, Avrupa’daki en iyi uzmanlari ve
merkezleri biraraya getirerek en iyi klinik uygulama kilavuzlarini olusturmayi

amagclamustir.*?® Tamami AB tarafindan finanse edilen ve 2010 yilinda baslatilan proje

125 Nadir Hastaliklar Ag1, http://www.nadirhastaliklaragi.org.tr/uyeler (11.07.2019).

126 ORPHANET- Nadir hastaliklarda kullanilan nadir ilaglara (Orphan Drugs) atfen bu isim verilmistir.
127 ORPHANET, www.orpha.net/ (10.07.2017).

122 ORPHANET, www.orpha.net/ (10.07.2017).

129 Eyropean Commission, “Reaching out to Rare Disease Patients across Europe”, https://ec.europa.eu/
chafea/health/archives/documents/health/leaflet/rare_diseases.pdf (10.07.2017).
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ile DMD hastaligindaki yeni tedaviler i¢in uzmanlar arasinda uzlasma saglanmakta ve
bu yeni tedavilerin yasam kalitesine olan etkileri incelenmektedir.

DMD yalnizca erkek ¢ocuklari etkileyen ve 1/6000 sikliginda goriilen bir kas-
sinir hastaligidir. Dogum sirasinda normal olan bu gocuklarda, ilk bulgular 3-5
yaglarinda ayaga kalkmada zorluk gibi belirtilerle baglar. Daha sonraki donemlerde
ilerlemeye devam eden kas zayiflig1, yaklasik 10 yasinda tekerlekli sandalyeye bagimli
hale getirir. Diger organlarin da etkilenmesiyle tabloya solunum yetmezIligi ve kalp
hastaligit da eklenir. Hastalik bir¢ok farkli sistemi etkilediginden, tedavide
multidisipliner bir yaklagim gerekmekte ve ancak bu sekilde yasam kalitesi ve siiresi
tyilestirilebilmektedir. Projenin amaglarindan birisi de beklenen yasam siiresini iyi bir

bakimla uzatabilmektir.t3°

2.6.1.4. EUROCAT Projesi

Dogumsal (konjenital) anomaliler hem anne karninda hem de siit cocuklugu ve
cocukluk déneminde cok 6nemli bir 6lim ve sakatlik nedenidir. EUROCAT!!
projesinin amaci, dogumsal anomalileri takip ederek olasi etkenleri tespit etmek tizere
daha 6nce kurulmus olan toplum tabanl kayit sistemlerini birlestirmektir.**? Bilindigi
gibi dogumsal anomaliler hem hasta ve hasta yakinlar1 hem de toplum i¢in yasam boyu
devam eden agir maddi ve manevi ylikler getirirler.

EUROCAT projesi giiniimiizde ¢ok biiyiik bir hacme ulagmistir. Oyle ki yilda
20 Avrupa iilkesinden yaklasik 1,5 milyon dogum bu projeyle izlenmekte ve dogumsal
anomalilerle ilgili en son bulgular, korunma yontemleri, risk faktorleri, dogum 6ncesi
tarama ve tani Onerileri biitlin uzmanlarin yararlanmasi i¢in yayimnlanmaktadir. Zira
dogumsal anomalilerin en 6nemli etkenlerinden olan c¢evresel faktorler de ancak bu
sekilde ortaya cikarilabilir. Boyle bir proje daha erken baslasaydi belki de tip
tarihindeki en biiyiik facialardan birisi olan bazi anomalili dogumlardaki Thalidomite

ilacinin rolii daha erken ortaya ¢ikarilabilirdi. 33

130 CARE DMD, http://en.care-nmd.eu/ (10.07.2017).

181 EUROCAT, European Surveillance of Conenital Anomalies.

132 European Commission, “EUROCAT”, www.eurocat-network.eu (10.07.2017).

133 1957 yilinda bir uyku ilac1 olarak Contergan adiyla piyasaya ¢ikan ve etken maddesi Thalidomide
olan bu ilag, ilerleyen dénemlerde gebelikte kullanima bagl olarak bebeklerde 6zellikle el ve ayaklarda
anomalilere yol actifinin anlagilmis olmasi {izerine piyasadan c¢ekilmistir. Oysaki ilag ilk ¢iktiginda
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2.6.1.5. EUROPLAN Projesi

ARA kurulmadan once iiye iilkelerin kendi merkezlerini kurmalar1 ya da var
olan merkezleri belli standartlara getirmeleri gerekmekteydi. Zira Konsey iiye tilkelere
ulusal NH planlarin1 yapmalarin1 ve bir yol haritas1 ¢ikarmalarini tavsiye etmisti.
Ancak bu siire¢ Komisyonun hem maddi hem de teknik destegini gerektirmekteydi.
Bu destegi saglayabilmek igin Komisyonun tarafindan 2008-2011 doénemi ig¢in
EUROPLAN** projesi baslatilmistir. Projenin temel amaci, Konsey tarafindan tavsiye
edilen ulusal planlarin yapilmas: konusunda tiye iilkelere yardim etmektir. Bu projenin
hedefi kurucu antlasmalarda AB’ye verilen yetkinin sinirlariyla tam olarak
ortiismektedir. Uye iilkeler, aday iilkeler ve EURORDIS bu projenin paydaslar:
arasindadir. 2008 yilinda ulusal NH planini yapan ilk iilke olan Fransa, 2018’de
ticlincti planin1 yaparak diger iilkeleri geride birakmustir. 2008 yilinda Fransa ile
birlikte dort ulusal plan yapilmisken, bugiin itibariyle 25 iilke ulusal planlarini yapmis

olup artik planlamaktan faaliyete gegme asamasina gelmislerdir.

2.6.1.6. ECORN-CF Projesi

Bu proje, akcigerleri ve pankreasi tutan kalitsal bir hastalik olan ve Avrupa’da
nispeten daha fazla goriilen kistik fibrosis hastalii i¢in olusturulmustur. ECORN-
CF!3 projesi ARA sistemi kurulmadan 6nce, ona benzer bir modeli Kistik fibrosis
hastaliginda denemeyi amacglamistir. AB tarafindan 2007 yilinda baslatilan projede,
Avrupa ¢apinda referans merkezleri ortak bir agda birlestiriliyordu. Boylece ARA

sisteminin de amaci olan, bilgi ve deneyim birikimi ve ileri saglik hizmetine kolay

yiiksek dozlar1 bile giivenli bulunmustur. {lacin Avrupa’da kullanildig1 1950-60 yillar1 arasinda yaklasik
12.000 bebek, kollarinda, ellerinde, bacaklarinda, kulaklarinda ve i¢ organlarinda sakatliklarla diinyaya
geldi. Nedeni anlasilincaya kadar radyoaktivite, viriisler ve gesitli kimyasallar gibi bir¢cok etken
suglandi, ancak 1961 yilinda pediatrist Dr. Widukind Lenz, yaptigi arastirmalarla ¢ocuklardaki
sakatliklar ile gebelikte talidomid kullanimi arasinda bir baglant1 oldugunu gosterdi. Bu sonugtan sonra
talidomid satis1 6nce Almanya’da ve akabinde biitiin diinyada durduruldu. Yasanan bu trajedi, ilaglarin
giivenilirliginin artirilmasina yodnelik sonraki ¢caligmalar i¢in de bir zemin hazirlamis oldu. Detaylar igin
bkz. Ciineyt Kemal Buharalioglu ve Gokg¢e Yildinm Buharalioglu, “Talidomit Faciasinin
Farmakovijilans Etkinliklerinin Gelisimi Uzerine Etkisi”, Mersin Universitesi Saghk Bilimleri
Dergisi, Cilt:12, Say1:1, 2019, ss. 136-142.

134 EUROPLAN, European Project for Rare Diseases National Plans Development.

135 ECORN-CF, European Centres of Reference Network for Cystic Fibrosis.
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erisimle ilgili pratik sorunlar ve ¢ozliimler tespit edilecekti. Bu proje hekimleri ve

saglik merkezlerini oldugu kadar hastalar1 da kapsamugtir.13

2.6.1.7. RARE-CARE Projesi

Nadir kanserler NH’nin 6nemli bir alt grubudur. Avrupa’da goriilen nadir
kanserlerin bir biitiin olarak izlenebilmesi i¢in RARECARE projesi baslatilmistir.
AB’nin finansal destegiyle 2007 yilinda hazirlanan proje; Avrupa’daki nadir
kanserlerin izlenerek insidans, prevelans ve sagkalim®®’ oranlarinin tespit edilmesini
amaclamis ve 14 Avrupa iilkesinden cesitli kuruluslar projede biraraya gelmistir.%
Proje ile nadir kanserlerin takip ve tedavisinde kullanilan toplum tabanli veriler yogun
bir sekilde toplanmaya baslamistir. Bu projenin bugiine kadarki verileri gostermistir
ki, tek tek yaygimligi anlagilmayan nadir kanserler, bir araya geldiginde toplam kanser
prevalansinin %19-22’si gibi oldukca yiiksek bir orana ulasmaktadir.!3®

2.6.2. Avrupa Birliginde Nadir Hastahklar ve Birlik Mevzuati

Avrupa’da 27-36 milyon insani etkiledigi tahmin edilen NH’yi AB uzun
yillardir bir halk saghigi sorunu ve oncelikli alan olarak belirlemistir. AB’nin NH’yle
ilgili caligmalari1 1993 yilinda ¢ikardigy Halk Saghgi Eylem Cergevesine kadar
gotiirebiliriz. Zira bu belgede ilk kez NH’den bahsedilmekte ve bir oncelikli alan
olarak vurgulanmaktadir.'4°

Her ne kadar diger genel miidiirliiklerin de sagligi ilgilendiren pek ¢ok proje ve
politikas1 olsa da NH’yle ilgili Birlik diizeyinde yiiriitiilmekte olan ¢caligmalarin biiyilik
cogunlugu, DG SANTE tarafindan yapilmakta ve ‘Halk Sagligi’ basghg: altinda
toplanmaktadir.}** Komisyon NH’yle ilgili olarak kendisine su hedefleri koymustur:

138 ECORN-CF, “Expert Advice on Cystic Fibrosis”, https://ecorn-cf.eu/index.php?id=60 (10.07.2017).
137 Prevelans, bir hastaligin sikligini; insidans, bir yilda goriilen yeni vaka sayisini ve sagkalm da
hastaliga yakalandiktan sonra belirli bir siirede (6rnegin 5 yil) sag kalanlarin oranini ifade etmek igin
kullanilan terimlerdir.

138 RARECARE, “Surveillance of Rare Cancers in Europe”, www.rarecare.eu/ (10.07.2017).

13 RARECARE, Surveillance of Rare Cancers in Europe.

140 Commission of the European Communities, “Commission Communication on the Framework for
Action in the Field of Public Health”, Office for Official Publications of the European Communities,
1993. http://aei.pitt.edu/5792/1/5792.pdf (10.07.2017).

141 European Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/nome_en (10.01.2016).
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NH’nin tanimnirhigini artirmak; Avrupa’daki saglik sistemlerinin tamaminda NH’nin
ortak kodlanmasini saglamak; ulusal planlarini yaparken iiye iilkeleri desteklemek;
isbirligini Avrupa diizeyine tasimak; NH merkezlerini birbirine baglayarak uzmanlara
erisimi kolaylastirmak; daha fazla arastirma yapilabilmesini saglamak; giincel NH
tarama uygulamalarini gelistirmek ve NH kayit merkezlerini destekleyerek bir Avrupa
Kayit Platformu olusturmak.4?

Birlik diizeyinde NH’yle ilgili 2000’lerin basindan itibaren biiylik bir ivme
izlenmektedir. Bu ivme NH ilaglar1 hakkindaki AB tiiziigiiyle baslamaktadir.**® Aralik
1999°da kabul edilip 2000 yilinda yiiriirliige giren bu tiiziikle AB, NH’ye kars1 Birlik
diizeyindeki 1993’ten sonra baglayan ilgisini perginlemekte ve NH’yle ilgili saglik
politikalari belirleyerek bu alanda hastalarin tani, tedavi ve takip olanaklarini
gelistirmeyi amaclamaktadir. Tiiziik 6zellikle NH alaninda ilaglar gelistirilmesi ve
pazarlanmasi konularina deginerek bu konularda tesvikler getirmektedir. Bu tiiziigi
Komisyonun 2008 yilindaki NH’yle ilgili tespitleri iceren ‘Nadir hastaliklar:
Avrupa’nmin zorluklar:’ bashkli tebligi izlemekte ve burada NH’nin taninirhiginin
arttirilmast ve isbirligi yapilmasit zorunlulugu ve konunun Birlik diizeyinde ele
alinmas1 gerekliligi vurgulanmaktadir.'** Bu belgeden sonra ise Konseyin 2009
yilindaki NH’yle ilgili eylem onerisi gelmektedir.!®® Genel olarak bu iki belgede
NH’yle ilgili plan ve projeler, NH’nin tanimlanmasi, kodlanmas1 ve envanterinin
cikarilmasi, arastirma, uzmanlhk merkezleri ve ARA, hasta orgiitlerinin
giiclendirilmesi ve siirdiiriilebilirlik konularma deginilmektedir. 2008 yilindaki
tebligin  Ongordiigii amacglara paralel olarak, 2009 yilinda iiye iilke Saglk
Bakanlarindan olusan Avrupa Konseyi tarafindan NH icin eylem Onerileri
yaymlanmgtir.® Bu &nerilerde, iiye iilkelerin ulusal plan ve stratejilerini 2013 yilina

kadar tamamlamak zorunda olduklar: vurgulanmakta ve bilgi ve uzmanlik paylagimi

142 Giilhan, Calisma, ss. 1287-1306.

143 Official Journal of the European Communities, “Regulation (EC) No 141/2000 of the European
Parliament and of the Council, on Orphan Medicinal Products”, 22.01.2000, http://eur-
lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=EN. (10.07.2017).

144 Communication from the Commission to the European Parliament, the Council, the European
Economic and Social Committee and the Committee of the Regions on Rare Diseases, “Europe's
Challenges”, COM (2008) 679 Final, Aralik 2008, http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_c-
om/docs/rare_com_en.pdf (10.07.2017).

145 European Council, “Council Recommendation on an Action in the Field of Rare Diseases”, 2009/C
151/02 http://eurlex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF. (

10.07.2017).

146 Council Recommendation, 2009/C 151/02.
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icin Avrupa referans aglarmin kurulmasi ve arastirmalar yapilmasi tesvik
edilmektedir.

AB’nin NH’yle ilgili belki de en 6nemli resmi belgesi ise 2011 yilinda ¢ikarilan
ve 12. maddesinde ARA’larin kurulusunun 6ngoriildiigii, bunun disinda saglikla ilgili
pek cok baska alanda da diizenlemeler igeren ‘Hasta Haklar: Yonergesi dir.*" Saglikla
ilgili pek ¢cok konuyu diizenleyen bu yonergenin NH alaniyla ilgili saglamaya ¢alistigi
amaglar1 ise sunlardir: hastalarin farkl tye tlkelerdeki saglik hizmetine erigimini
kolaylastirmak; iiye tilkeler arasindaki isbirligini gelistirmek; mevcut biitiin uzmanlari
ayn1 semsiye altinda birlestirerek ARA sisteminin kurulmasini saglamak ve bdylece
hastalarin tedavilerini gelistirmek. Bu Yénerge, 2013 yilinda biitiin iiye iilkelerde
uygulamaya konularak ARA sisteminin de yasal altyapisini olusturmustur.

Birlik tarafindan ¢ikarilan ¢alisma programlarinda uzun bir siiredir NH de yer
almaktadir. Ocak 1999- Aralik 2003 donemini kapsayan ve ‘Nadir Hastaliklar Birlik
Eylem Programi’ baghigiyla ¢ikarilan ilk program, NH konusunda da sagligin yiiksek
diizeyde korunmasi amaglamis ve bu hastaliklar hakkindaki bilgiyi gelistirmeyi ve
bilgiye erisimi kolaylastirmay1 hedeflemistir.}*® Takip eden dénemde ise 2008-2013
yillar1 i¢in Saglik Alaninda Birlik Eylemi Ikinci Programi olusturularak, NH 6ncelikli
bir alan haline getirilmistir.}*® 2014-2020 dénemini icin ¢ikarilan ‘Biiyiime Icin Saglk’
baslikli Saglik Alaminda Birlik Eylemi Ugiincii Program: da ikinci program gibi NH’yi
bir oncelik alan1 olarak kabul etmistir.*>

ARA sistemine giden yolu baglatan en 6nemli adim ise, DG SANTE tarafindan

1 Uye iilkelerden, Avrupa

2004 yilinda RTDF’nin  kurulmas: olmustur.!
Komisyonundan ve DSO’den uzmanlarin biraraya gelmesiyle olusturulan grubun en
temel gorevi; ilgili birimler arasinda bilgi aligverisini hizlandirmak ve Komisyona NH

konusunda bilgi vermek olarak belirlenmistir. ‘Avrupa referans merkezleri agr’

147 Directive of the European Parliament and of the Council, EC 2011/24/EU.

148 programme of Community Action on Rare Diseases (1999 — 2003), Decision No 1295/99/EC.

149 Buropean Commission, “The Second Programme of Community Action in the Field of Health 2008-
20137 http://ec.curopa.cu/health/ph_programme/documents/prog_factsheet en.pdf (10.07.2017).

1%0 Official Journal of the European Union, “Regulation (EU) No 282/2014 of the European Parliament
and of the Council of 11 March 2014 on the Establishment of a Third Programme for the Union's Action
in the Field of Health (2014-2020) and Repealing Decision No 1350/2007/EC Text with EEA
Relevance”, Cilt: 86, 2014, ss. 1-13.

11 Official Journal of the European Union, “European Commussion, Commission Decision
(2004/192/EC) of 25 February 2004 Adopting the Work Plan for 2004 for the Implementation of the
Programme of Community Action in the Field of Public Health (2003 to 2008), Including the Annual
Work Programme for Grants (Text with EEA relevance)”, Cilt:60, 2004, ss. 58-70.
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kurulmasi i¢in ¢aligmalarda bulunan grup, olusturulacak pilot projeler i¢in su onerileri
getirmistir. Ulusal veya bolgesel merkezler arasinda hiyerarsi bulunmamalidir. Tecrit
edilmis referans merkezleri yerine birbiriyle baglantili uzmanlasmis merkezler
kurulmalidir. Hastalarin degil uzmanlagsma olgusunun hareketliligi temel yaklasim
olmali ancak gerektiginde hastalarin merkezlere ulagimi kolaylastiritlmalidir. Hem
hasta yogunlugunu karsilamak, hem de dogru tam1 koyabilmek ve iyi uygulama
kilavuzlar ¢ikarabilmek i¢in yeterli kapasite olmalidir. Multidisipliner bir yaklasim
esas alinmig olmalidir. Cesitli sekillerde belgelenmis yiiksek diizeyde uzmanlik ve
deneyim bulunmalidir. Giiglii arastirmalar yapabilmelidir. Ulusal ve uluslararasi
diizeydeki diger merkezlerle ve hasta dernekleriyle yakin isbirligi icinde olmalidir.t>?

Pilot projeler i¢in yukaridaki Onerileri olusturan RTDF, ‘Avrupa Referans
Merkezleri Agi'nin test edilebilmesi i¢cin Komisyona bir pilot proje ¢agrisinda
bulunmustur. Bu ¢agriy1 dikkate alan 2006 yilindaki Halk Saghigi Programi, bu
merkezleri yeni bir 6ncelik olarak programa dahil etmis ve proje bagvurularini almaya
baslamigtir. Bu siiregte NH alaninda bir referans merkezleri ag1 kuran10 pilot proje
desteklenmistir.'>3

Komisyon, 30 Kasim 2009 tarihinde RTDF yi sonlandirarak, NH alanindaki
her cesit calismayn yiiriitmek iizere EUCERD’i kurmustur.*®* NH konusundaki Birlik
faaliyetlerini hazirlamak ve uygulamak i¢in kurulan EUCERD, hem uzmanlarla hem
de farkli paydaslarla calisarak deneyim, politika ve uygulama paylagimim
saglamigtir.’>> EUCERD’in yapisinda iiye iilkelerden birer kisi, hasta derneklerinden
dort kisi, ilag endistrisinden dort kisi, saglik programlarindan fonlanan Birlik
projelerinden 9 kisi, Birlik Cerceve Programlarindan fonlanan NH projelerinden 6 kisi
ve Avrupa Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezinden bir kisi olmak {izere toplam 51

kigi bulunmaktadir. Bu grubun NH konusundaki en nemli katkisi ise, 2011 yilinda

152 RDTF, Report.

153 European Commission, “Implementation Report on the Commission Communication on Rare
Diseases”, Europe’s challenges and Council Recommendation of 8 June 2009 on an action in the
field of Rare Diseases, 05.09.2014 COM(2014) 548 final, https://ec.europa.eu/healt-
h/sites/health/files/rare_diseases/docs/2014 _ rarediseases_implementationreport_en.pdf (10.07.2017).
154 Official Journal of the European Union, “Commission Decision of 30 November 2009 establishing
a European Union Committee of Experts on Rare Diseases (2009/872/EC)”, Cilt: 315, 2009, ss. 18-21.
1% Giilhan, Calisma, ss. 1287-1306.
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yeni merkez kuracak iiye iilkelere yol gdstermek tizere NH uzmanlik merkezlerinin
kalite lgiitlerini yaymlamis olmasidir. '

2014 yilinda EUCERD de Komisyon’un aldig1 bir kararla sonlandirilarak
yerine 2014-2016 dénemi i¢in CEGRD kurulmustur.*®” Grup, iiye iilke ve paydaslarmn
temsilcileri ile NH uzmanlarindan olusmaktadir. Komisyonun baskanligindaki bu
gruba iiye llke yetkilileri, hasta orgiitleri, tibbi iiriin ve ila¢ temsilcileri, bilimsel
derneklerin temsilcileri, NH alaninda uzmanlik derecesinde yetkinligi olanlar dahil
edilmistir. AB NH politikasin1 desteklemek amaciyla; kilavuz ve 6neriler dahil olmak
lizere ¢esitli politika belgeleri hazirlamak; Birlik ve ulusal diizeyde alinan 6nlemlerin
sonuglarini izlemek, degerlendirmek ve yaymak konusunda Komisyona tavsiyede
bulunmak; Birlik ve iiye tilke ulusal politikalarin1 degerlendirerek deneyim, politika
ve uygulama paylasimini hizlandirmak bu grubun temel gérevleri arasindadir.®® Grup
Temmuz 2014’te toplant1 yaparak bir kisa rapor hazirlamistir.™®° Bu toplantida NHyle
ilgili 0 zamana kadar saglanan gelismelere iligkin biitiin maddeler giincellenmistir.
Grubun bir sonraki toplantis1 12 Kasim 2014’te yapilmis ve NH’de kodlamayla ilgili
oneriler yaymlanmistir.’®® ARA’ya dahil olacak NH’nin gruplandirilmasi ve siirece
hastalarin da dahil edilmesi yine bu grup tarafindan tavsiye edilmistir.}®* Grup son
olarak yayiladig: iki rapordan birincisinde farkli iilkelerde genetik test yapilmasinin
kosullarimi belirlemis, ikincisinde ise sosyal hizmetler ve politikalarin siirece dahil
edilmesi; saglik ¢aliganlarinin egitimi; aglar olusturacak merkezlerin multidisipliner,

biitiinliik¢ii, insan haklarina saygili ve siireklilik arz eden bir anlayisla kurulmas,

1% Furopean Union Committee of Experts on Rare Diseases, “Recommendations on Quality Criteria
for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member States”,
2011. http://lwww.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224 (10.07.2017).

157 Official Journal of the European Union, “Commission Decision of 30 July 2013 Setting up a
Commission Expert Group on Rare Diseases and Repealing Decision 2009/872/EC”, Cilt: 219, 2013,
ss. 4-7.

1%8 Giilhan, Calisma, ss. 1287-1306.

159 European Commission, “Commission Expert Group on Rare Diseases 2nd Meeting”, 3-4.07.2014,
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/ev_20140703_mi_en.pdf (19.02.2018).
180 European Commission, “12 November 2014 Recommendation on Ways to Improve Codification for
Rare Diseases in Health Information Systems”, https://ec.europa.eu/health//sites/health/f-
iles/rare_diseases/docs/recommendation_coding_cegrd_en.pdf (19.02.2018).

181 European Commission, “10 June 2015 Rare Disease European Reference Networks: Addendum to
Eucerd Recommendations of January 2013”, https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_disea-
ses/docs/20150610_erns_eucerdaddendum_en.pdf (19.02.2018).
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aglarin kendi aralarinda ve hastalarla iletisiminin saglanmasi ve NH’yle ilgili
konularin ulusal saglik sistemlerine dahil edilmesi énerilerinde bulunmustur.%?
CEGRD grubunun 2016 yilinda sona ermesinden sonra NH i¢in spesifik bir
yapilanmaya gidilmemistir. Bunun yerine 2018 yilinda Komisyon tarafindan ‘Saglig:
Destekleme, Hastaliktan Korunma Ve Bulasici Olmayan Hastaliklarda Yénetim
Grubu’ kurulmus ve tamamiyla iiye iilke temsilcilerinden olusturulmustur.l®® Yeni

donemde bu grubun CEGRD’in islevlerini de yerine getirmesi beklenmektedir.

2.6.3. Avrupa Referans Aglarimin Kurulusu

ARA’ya son sekli verilip kurulmadan 6nce 2013 yilinda son iki proje daha
hayata gegirilmistir. Bu projelerden birisi epilepsi ve epilepsi cerrahisi digeri ise
cocukluk ¢ag1 kanserleri iizerinedir.!®* Boylece olasi sorunlarla ilgili daha detayh
tespitler yapilarak, bu sorunlarin ¢éziimlenmesi planlanmistir. Bu iki proje de Hasta
Haklar: Yonergesi gergevesinde olusturulmus ve Halk Saghg: Programi’ndan finanse
edilmistir.

ARA’nin NH ile ilgili resmi olarak belirlenen amaglar1 sunlardir: kilavuzlar,
egitim ve bilgi paylagimi araciligiyla tedavi olanaklarini gelistirmek; hastalar ve hasta
yakinlar1 dahil temel paydaslarin giivenli sekilde stlirece dahil olmasini saglamak;
hastalik dogasini anlamak igin klinik ¢alismalar ve arastirmalar yapmak ve Kklinik
isbirligini saglamak icin yeni bilgi teknolojilerini devreye sokmak.

Projeler ve mevzuat calismalar1 gibi birgok ¢abanin sonunda AB, ARA

kurulusu, prensipleri, ¢alisma yontemi gibi konulart 2014 yilinda aldigi kararla

162 Eyropean Commission, “13 November 2015 Recommendation on Cross-Border Genetic Testing of
Rare Diseases in the European Union”, https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_disea-
ses/docs/2015_recommenda  tion_crosshordergenetictesting_en.pdf  (07.09.2019); European
Commission, “12 April 2016 Recommendations to Support the Incorporation of Rare Diseases into
Social Services and Policies”, https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/reco-
mmendations_socialservices_policies_en.pdf (07.09.2019).

183 Official Journal of the European Union, “Commission Decision of 17 July 2018 setting up a
Commission Expert Group ‘Steering Group on Health Promotion, Disease Prevention and Management
of Non-Communicable Diseases’ and Repealing the Decision Setting up a Commission Expert Group
on Rare Diseases and the Decision Establishing a Commission Expert Group on Cancer Control (Text
with EEA relevance.) C/2018/4492”, Cilt:251, 2018, ss. 9-13.

164 A European Pilot Network of Reference Centres in Refractory Epilepsy and Epilepsy Surgery (E-
PILEPSY), http://www.liplyonl.fr/index.php?option=com_k2&view=item&id=162:epilepsy&Itemid
=197&lang=fr (03.04.2018); European Expert Paediatric Oncology Reference Network for Diagnostics
and Treatment (ExPO-r-NeT), https://www.expornet.eu/ (03.04.2018).
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somutlastirmistir.’®® ARA kurulusu icin ilk cagr ise Temmuz 2016’da yapilmis,
Aralik 2016’da kurulmalart Uye Ulkeler Kurulu tarafindan onaylanmis ve Mart
2017°de 24 ARA faaliyete baslamistir.®® Bu ilk grup ARA Yunanistan, Malta ve
Slovakya hari¢ olmak tizere 25 iiye iilke ve Norveg¢’ten 313 hastanenin 900’den fazla
tinitesini bir araya getirmistir (Tablo 5).

ARA’nin giiniimiiz itibartyla finansmam ‘Saghk Programi, Avrupa Iletisim
Aract ve Ufuk 2020’ gibi gesitli destek programlarindan saglanmaktadir.®” ARA’nmn
kurulug siireci ve gereken Olciitler ile iiyelerinin se¢cimi AB mevzuatina dahil
edilmistir.!®® Komisyonun siirekli ve biiyiik bir destegi olmakla birlikte, ARA sistemi
temel olarak tiye iilkeler tarafindan yiiriitilir. Komisyon uygulama kararinda
gosterildigi gibi ARA’nin  kurulmasi ve {yeliklerin olusturulmasit veya
sonlandiriimasinda yetkili organ ‘Uye Ulkeler Kurulu’ dur.*®® Kurul 28 iiye iilkenin ve
Avrupa Ekonomik Alani iilkelerinin temsilcilerinden olusur.}’® Uye iilkelerin ARA
sistemiyle ilgili harcamalara nasil katilacaklar1 konusunda tam olarak acgikliga
kavusmayan noktalar bulunmaktadir. Burada en 6nemli sorun ARA sistemindeki
konsiiltasyon sonunda baska bir iilkede tedavi olmasi gerektigine karar verilen
hastalardir. Bu noktada yine Hasta Haklar: Yonergesi devreye girecektir. Zira
yonergenin diizenledigi pek ¢ok konudan birisi de baska bir iilkede tedavi ve geri
O0deme kosullaridir. AB tilkeleri 25 Ekim 2013 tarihine kadar bu yonergeyi kendi
tilkelerinde yasalastirdilar. Ancak ARA sistemindeki hastalarin da diger hastalar gibi

185 Official Journal of the European Union, “Commission Implementing Decision of 10 March 2014
setting out criteria for establishing and evaluating European Reference Networks and their Members
and for Facilitating the exchange of Information and Expertise on Establishing and Evaluating such
Networks (Text with EEA Relevance) (2014/287/EU)”, Cilt:147, 2014, ss. 79-87.

166 Eyropean Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/rare_diseases/european_-
reference _networks_en (10.07.2017).

167 European Commission, Public Health.

188 Official Journal of the European Union, “Commission Delegated Decision 2014/286/EU of 10 March
2014 setting out criteria and conditions that European Reference Networks and healthcare providers
wishing to join a European Reference Network must fulfil”, Cilt:147, 2014, ss. 71-78.

169 European Commission, “Rules of Procedures of The Board of Member States of the European
Reference Networks (ERNs) (2014)4305124-19/12/2014”, https://ec.europa.eu/health/sites/h-
ealth/files/ern/docs/board_prodecures_en.pdf (11.05.2019).

170 European Commission, “ERN Board of Member States. Statement adopted by the Board of
Member States on the definition and minimum recommended criteria for Associated National Centres
and Coordination Hubs designated by Member States and their link to European Reference Networks
Final November”, 2017, https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/boms_affiliated_partner
s_en.pdf (11.05.2019).
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mi kabul edilecegi yoksa ayr1 diizenlemeler mi yapilacagi ve geri 6deme kosullartyla

ilgili detaylar sistem ¢alismaya basladikca agikliga kavusacaktir.

Tablo 5: ARA Sistemindeki Ilk Kurulan 24 Ag

Kemik Hastaliklar1 Ag1

Bas Ve Yiiz Anomalileri Ag1

Endokrin Hastaliklar Ag

Epilepsi Ag1

Bobrek Hastaliklart Agi

Norolojik Hastaliklar Ag1

Dogumsal Anomaliler A1

Solunum Hastaliklar1 Ag1

9 Cilt Hastaliklar1 Ag1

10 Yetiskin Kanserleri Ag1

11 Kan Hastaliklar1 Ag1

12 Urogenital Hastaliklar Ag1

13 Noromuskular Hastaliklar Ag

14 Go6z Hastaliklar Ag

15 Genetik Timor Riski Sendromlar1 Agi
16 Kalp Hastaliklar1 Agi

17 Dogumsal Anomaliler ve Nadir Biligsel Hastaliklar Ag1
18 Kalitsal Metabolik Hastaliklar Ag

19 Cocukluk Cagi Kanserleri Ag1

20 Karaciger Hastaliklar1 Ag1

21 Kas Iskelet ve Bag Dokusu Hastaliklar1 Ag1
22 Bagisiklik Sistemi Hastaliklar1t Ag

23 Cocuklarda Organ Nakli Ag1

24 Multisistemik Damar Hastaliklar1 Ag1

XN OB (WIN|F-

Kaynak: European Commission, “European Reference Networks”, Public Health,
https://ec.europa.eu/health/ern/networks_en (10.07.2017).

Komisyon’un belirledigi olciitlere gore, bir ag kurulabilmesi i¢in en az 8
tilkeden 10 uzmanin bir grup olusturmasi; sisteme katilmak isteyen her uzmanin ulusal
saglik otoritesi tarafindan onaylanmis olmasi; bir ag1 olusturacak biitiin uzmanlarin
ayni konuda uzmanlasmis olmasi gerekmektedir.

ARA sistemine dahil olacak bir ag, yukaridaki dlgiitlerin saglanmasi ve ‘Uye
1

Ulkeler Kurulu’ tarafindan onaylanmasiin ardindan resmi olarak kurulmus olur.?’

Daha sonra yeni kurulan bir NH merkezin, NH merkezi olarak onaylanmasi ve mevcut

171 European Commission, “ERN Board of Member States. Statement on the Timeline for the
designation of Associated National Centres and Coordination Hubs (Affiliated Partners) by the
Member States”, 2018, https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/2018_statementtimeline_
ap_en.pdf (11.05.2019).
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bir aga katilmak i¢in basvurusunun degerlendirilmesi iiye {lilke sorumlulugundadir.
Uye Ulkeler Kurulu’ Komisyon tarafindan 5 Subat 2014 tarihinde kurulmustur.}’?
Kurulun ana goérevleri ag 6nerilerini ve hekimlerin tiyelik bagvurularini onaylamak,
hekimlerin var olan bir aga iiyeligini onaylamak, bir agin kapatilmasina karar vermek
ve iiyelikten ¢ikarmaya karar vermek olarak sayilabilir.!"

ARA caligmalar1 genel olarak hastalarin konsiiltasyonu, egitim ve diger
bilimsel faaliyetlerden olusmaktadir. Konsiiltasyonun temel mantigi ag
koordinatdrlerinin, ag i¢indeki uzmanlar1 e-saglik araglariyla ortak bir platformda
bulusturarak hastalara ait verilerin degerlendirilmesini saglamaktir. Bu sayede
yalnizca hastalarin en iyi tedavi olanaklarina ulagsmasi degil, ayn1 zamanda uzmanlarin
farkli goriis ve yontemleri 6grenmeleri de saglanmis olur.

Bir hastanin teshis ve tedavisini degerlendirmek tizere ARA koordinatorii 6zel
olarak kurulmus bilgi ve iletisim platformu ve tele-tip araglarini kullanarak farkli
disiplinlerden uzmanlarin bulundugu bir sanal danisma kurulu toplar. Hastalar ulusal
saglik hizmeti sunucusundan hizmet alirlar, hastay1 takip eden uzman gerekli goriirse
ilgili agdan sanal konsiiltasyon paneli araciligiyla diger merkezlerdeki uzmanlarin
goriiglerine bagvurabilir. Ag bir uzmanlar kurulunu davet ederek konsiiltasyon
panellerine katki sunmasini ve olguyu tartismalarini ister. Agdaki her uzman isterse
konsiiltasyon panellerine katkida bulunabilirler. Teknik olarak bunun i¢in 6nce
kendisine gelen daveti kabul eden uzman, daha sonra gerekli goriirse hasta hakkinda
ilave bilgi isteyebilir. Konsiiltasyon panelindeki herhangi bir uzman herhangi bir
asamada bir toplanti isteyebilir. Toplant1 ayarlamak ic¢in toplanti ayarla butonuna
basarak baslik, tarih ve saat belirtilir ve sonra farkli katilimcilar toplantiya davet edilir.
Konsiiltasyon panelini agan yani genellikle danigilan hastay1 tedavi etmekte olan
hekim, ayn1 zamanda toplant1 lideri olur. Bu hekim hastanin biitiin klinik bilgisini
bilgisayara girer ve panelin akisini belirler. Nadiren hastanin oldugu yerden bagka bir
merkezdeki hekim de hastay1 tedavi eden hekim adina konsiiltasyon panelini agabilir.
Yeni bir konsiiltasyon paneli agmak i¢in hastayr tedavi eden hekim merkez

uygulamasina girerek oradaki listeden hastanin ismini seger. Hasta ismini tiklayarak

172 European Commission, Public Health.

173 European Commission, “Rules of Procedures of The Board of Member States of The European
Reference Networks (ERNs) (2014)4305124-19/12/2014”, https://ec.europa.eu/health/sites/hea-
Ith/files/ern/docs/board_prodecures_en.pdf (11.05.2019).
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hasta i¢in daha dnce agilmis konsiiltasyonu goriir ve ‘yeni panel a¢’ butonuna tiklayip
burada ¢ikan formu doldurarak paneli baslatmis olur. Kasim 2017°de calismaya
baslayan sistemde Mayis 2018 itibariyle 100’den fazla hastanin konsiiltasyonu
yaptlmustir.t’

Bir yoniiyle ARA sistemi, diinyada baska 6rnegi olmaya ileri bir e-saglik ve
teletip uygulamasidir.}”™ Buna gére ARA’nin isleyis sisteminin merkezinde ii¢ temel
e-saglik uygulamas1 bulunmaktadir.}’® Birinci uygulama ARA isbirligi platformudur.
Bu sistem aglarin aktivitelerini desteklemek, tiyeler arasindaki baglantiyr
kolaylastirmak, belge yonetimi ve ¢esitli faaliyetlerin organizasyonu i¢in kurulmustur
Hastalara ait bilgiler bu sistemde paylagilmaz. Sistemde her aga ait bir alan
saglanmistir. Kullaniciya destek ic¢in ¢esitli olanaklar mevcuttur Her aga o agin
yoneticisi tarafindan yetkilendirilmek suretiyle bir sifre ile giris yapilir. Ikinci
uygulama ARA hasta klinik yonetim sistemidir. Bu sistem goriintiileme dahil hasta
bilgilerini paylasmak i¢in kurulmus platformdur. Altyapidaki temel sorun: bugiine
kadar bircok iilkeyi kapsayan boyle bir sistem daha 6nce kurulmamis. Hastanin onami
alindiktan sonra ilgili uzman tarafindan hasta bilgileri bu platformda paylasilip
konsiiltasyona acilir. Bu siire¢ sonunda hasta bilgileri arsivlenir. Her agin koordinatorii
bu siireci yonetir. Uciincii e-saglik uygulamasi ise ARA internet sitesidir. Teknik
altyapilart AB tarafindan desteklenen bu siteler, hem halkta hem de saglik
calisanlarinda farkindaligr artirmak igin aglara ait bilgileri igerir. Site ayn1 zamanda
Klinik kilavuzlari, hasta kilavuzlari ve ag tarafindan iretilmis diger bilgileri da
icerebilir.

ARA’nin isleyisinde hem hasta kayitlari hem de konsiiltasyon igin hasta
onamlarinin nasil olmast gerektigine de yer verilmektedir. Temel onam formu ‘ag
standart onam formu’ ismiyle diizenlenmis olup hasta veya yakinlarindan ti¢ konuda
izin ister: tedavi amagh bilgi paylasim izni, bilgilerin ag veri tabanlarina kaydedilmesi

izni ve arastirma gruplarina baglanti kurma izni. Bu izin formu bir tedaviye izin formu

174 Hedley ve digerleri.

75 fbrahim Giilhan, “A unique e-health and telemedicine implementation: European Reference
Networks for rare diseases”, Journal of Public Health (Berl.), 2019, https://doi.org/10.1007/s10389-
019-01052w (15.10.2019).

176 Conference Report, “Reference Networks Conference and ERN Kick-off meeting Vilnius”,
Lithuania, 10.03.2017, https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ev_20170309 ag_en.pdf
(17.10.2018).
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degil, bir bilgi paylasim izni formudur. Tedavi i¢in izin konusu, tedaviyi yapan
merkezin sorumlulugundadir. Hasta bilgi izinlerden bir veya birkagini kabul edebilir.
Izin formunda paylasilacak hasta bilgileri arasinda hastanin ismi, dogum tarihi ve
kimlik numarasi gibi kisiyi belirleyen 6zel bilgiler yer almayacagindan, bu bilgiler veri
tabanina kayittan dnce silinecektir. Ayrica hasta iznini istedigi zaman ¢ekme hakkina
sahiptir. Hastadan kayit sistemine dahil olmasi igin izin istenirken, arastirmalarla ilgili
olarak kendisiyle baglant1 kurulup kurulamayacagina da karar vermesi istenir. Burada
istenen izin genel bir arastirma izni degil yalmizca spesifik olarak bir arastirmaya
yonelik izindir. Hasta bilgilerinin giiveli saklanmasinin yasal sorumlusu agdir. Hasta
kendisiyle ilgili saklanan ve diger ortamlarda paylasilan bilgileri gorme ve kendisiyle

ilgili bilgilerin bir kopyasini alma hakkina sahiptir.

Sekil 2: ARA’nin Isleyis Mekanizmasi

KONSULTASYON

B
e ot
P

DOKTOR
- PANELE KATKI
HASTA NEL ASAEN SUNAN UZMANLAR

Kaynak: European Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/home_en
(15.08.2018).

MERKEZ

ARA kurulusuyla ilgili yasal belge olan Hasta Haklar: Yéonergesi'nin 12,
maddesinin 2. fikrasina gore ARA i¢in sekiz amag belirlenmis olup, her ag bu sekiz
amagtan en az {igiinii benimsemek zorundadir. Bu sekiz amag sunlardir: tipta ve saglik
teknolojisindeki gelismeler araciligiyla hastalar icin en yiiksek diizeyde tedavi
olanaklari agisindan Avrupa isbirliginin potansiyelini ortaya ¢ikarmak; hastaliklardan
korunma baglaminda bilgi birikimine katkida bulunmak; uzmanlarin sayica az oldugu

yerlerdeki tan1 ve tedavide yiiksek kaliteli ve maliyet etkin hizmeti kolaylastirmak;
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kaynaklar1 biraraya getirerek onlari en yiiksek maliyet etkinlik noktasina ulastirmak;
arastirma ve epidemiyolojik takip yapilmasini saglamak ve saglik profesyonellerini
egitmek; uzmanlarin hem sanal anlamda hem de gercek anlamda hareketliligini
artirmak, bilgi tretmek ve yaymak, NH’nin tam1 ve tedavisinin gelismesini
desteklemek; kalite ve giivenlik Olciitleri olusturmak, en iyi klinik uygulamalar
gelistirmek ve bunlar1 yaymak; 6zel tibbi durumlar i¢in gereken ileri diizeyde saglik
sistemi ve teknolojisinde yetersizlik bulunan tiye iilkelere yardim etmek.

Herhangi yasal bir engel olmamasina ragmen, iilkemiz ARA sistemine heniiz
dahil olmamaistir. Zira bu konuyla ilgili olan saglik bakanligi NH’yle ilgilenmek tizere
Nadir Hastaliklar Daire Baskanlig1 birimini yeni kurmus olup, bundan sonra hem NH
merkezlerinin olusturulmast hem de bunlarin onaylanarak ARA sistemine katilmasi
stireci baslayabilecektir. Aslinda en bagindan beri AB NH’yle ilgili yaptig1 calismalara
Tiirkiye’yi de dahil etmis ancak Tiirkiye bu konudaki gereklilikleri yerine getirmekte
isteksiz davranmistir. Nitekim bu durum en son AB ilerleme raporlarindan birisine de

yansimus ve burada NHyle ilgili yapilanlarin yetersiz oldugu vurgulanmstir.t’”

7 Avrupa Birligi Bakanhgi, “2018 flerleme Raporu”, https://www.ab.gov.tr/siteimages/pub/kom-
isyon_ulke_raporlari/2018_turkiye_raporu_tr.pdf (12.02.2019).
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UCUNCU BOLUM
AVRUPA REFERANS AGLARININ ISLEYiSi

Haziran 2017 itibariyle kurulmus olan 24 ARA’nin hepsinin, AB’nin bundan
onceki boliimlerde bahsedilen ayni mevzuatina gore kurulup yapilandirildig igin
birgok Ozellikleri ayni1 ya da benzerdir. Ancak yine de her agin mevzuat Slgiisiinde
kendine 6zgii davranabilecegi bazi alanlar birakilmistir.

Aglar1 en 6nemli ortak 6zellikleri yonetim seklidir. Buna gore her agin yonetim
kurulu, koordinatdrii ve koordinator merkezi bulunmaktadir. Bu temel yonetim
yapilanmasini kuran ag isterse bagka yonetim basamaklari da olusturabilmektedir.

Aglarin diger bir ortak 6zelligi de finansman sitemleridir. Bugiin itibariyle
biitliin aglar Saglik Programi tarafindan finanse edilmektedir. Buna gore aglar 5 yillik
ortaklik antlagmalari imzalayarak dogrudan finansal destek almaktadirlar. Bugiine
kadar bu yolla yaklasik 13 milyon Euro’luk bir finansman saglanmistir.’® Ancak
sistem tam olarak ¢alismaya basladiginda, yani 6zellikle sinir 6tesi hasta hareketliligi
basladiginda finansmanin nasil olacag: heniiz biitiin ayrintilariyla ortaya koyulmus
degildir. Hasta Haklar: Yonergesi baska iilkede tedavi ve geriye 6deme kosullariyla
ilgili genel diizenlemeler getirmistir. Ancak ARA sistemi i¢in farkli, daha detayli,
hastalar i¢in daha kolay ve biirokrasiden uzak bazi diizenlemelerin giindeme gelmesi
kagimilmazdir.

Her ag yukarda da vurgulandig: gibi genel olarak belirlenmis sekiz amagtan en
az ii¢ tanesini kendisi icin segmek ve bunlar1 gerceklestirmek zorundadir. Isteyen ag
bu amagclarin tamamini da benimseyebilir.

Aglarin ¢ok Onemli bir baska ortak Ozelligi ise hasta merkezli olarak
kurulmalaridir. Aglar bu yonleriyle geleneksel tip anlayisindan farkli olarak, hastalarin
konumunu giiglendirmektedirler. Boylece daha dnce pek ¢ok sorunlariyla yalniz kalan
ve belki de en zayif konumda olan bu hastalar, ARA sistemi sayesinde ¢ok giiglii bir
destege kavusmaktadirlar. EURORDIS tarafindan secilen her ag i¢in ‘hasta danisma
gruplar:’ yasal olarak ARA karar verme mekanizmasinin i¢inde yer almaktadir. Ancak
her ne kadar hasta merkezli olsalar da, hastalarin bu aglara girigleri simdilik miimkiin

degildir. ARA sistemi deneyim kazandik¢a bu konuda da bir gelisme kaydedilecegi

178 European Commission, Public Health.
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varsayilabilir. Mevcut durumda bir hastanin kendi hastaligiyla ilgili bildigi bir ag
varsa, bu agdan destek almak i¢in hekimiyle bu konuyu konusmasi tesvik
edilmektedir.

Aglarin bir bagka ortak olusumlari da her agin koordinatoriiniin katilimiyla
kurulan ARA Koordinatorler Grubu’dur. MetabERN agmin koordinatorii olan
Maurizio Scarpa 2017 yilindaki ilk grup lideri olarak seg¢ilmistir. Simdiki grup lideri
ise ERK-NET agmin koordinatorii olan Franz Schafer’dir. Grup kendi iginde ¢alisma

konularina gore alt gruplara boliinmiistiir (Tablo 6).

Tablo 6: ARA Koordinatorler Grubu Gorev Dagilimi

Konu Yonetici merkez

Bilgi Teknolojileri ve Veri Paylagimi ERNPaedcan

Aragtirma ERN TransplantChild
Yasal Konular, Veri Koruma ve Etik GENTURIS

Kilavuzlar ve Egitim ERN EURACAN

Izleme ve Degerlendirme EUROGEN

Ozel  Projeler, Saglk  Sistemleri, | MetabERN

Entegrasyon, Siirdiiriilebilirlik

Sinir Otesi Saglik Hizmetleri ve Devamlilik | ERN-RND ve EURO-NMD

Kaynak: European Commission, “Public Health”, https://ec.europa.eu/health/home_en
(09.11.2018).

3.1. KEMiIiK HASTALIKLARI AGI

Nadir goriilen kemik hastaliklar1 ve 6zellikle osteogenesis imperfekta (Ol)
hastaligi i¢in kurulan Kemik Hastaliklar1 Ag (ERN-BOND); Belgika, Cek
Cumbhuriyeti, Estonya, Fransa, Almanya, Italya, Portekiz, Isve¢ ve Ingiltere’deki
merkezler tarafindan olusturulmustur.l’® ERN-BOND tanisal zorluklar; arastirma,
kilavuzlar ve en iyi uygulama; Klinik ¢aligmalar; hastaligin dogal seyri; diger aglarla
isbirligi; e-saglik ve multidisipliner tedavi; egitim; hastalar ve saglik calisanlarina

gorlniirliik ve paydaslar konulu on ¢alisma grubuna béliinmiistiir.

179 European Reference Networks, “ERN-BOND?”, https://oife.org/what-we-do/ern-bond/ (08.10.2018);
European Commission, “Working for Patients With Rare, Low-Prevalence and Complex Diseases”,
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/2017_brochure_en (09.11.2018). (Working for
Patients).
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ERN-BOND NH’yle ilgili biitiin hasta orgiitlerinden ‘Avrupa Hasta Danisma’
grubu araciligiyla veri kabul etmektedir. OI hastalig1 i¢in bugiin itibariyle herhangi
kiiratif bir tedavi bulunmamaktadir. Ancak bu ag tarafindan hastalara yapilan 6neriler,
NH’deki multidisipliner yaklasimin ne kadar énemli oldugunu goéstermesi agisindan
O6nemli bir 6rnek durumundadir. Buna gore bu hastalar genetik danigsma ve DNA testi
almali, kiriklar ve deformiteler i¢in ortopedik tedavi gérmeli, isitme, dis, kalp-damar
ve solunum problemleri i¢in tarama yaptirmali, pediatrik kontrollere girmeli, agri
uzmanina muayene olmali, fizik tedavi yaptirmali, psikolojik danigsmanlik ve diyet
danismanlig1 almali ve sosyal yardim gormelidirler.

Avustralya’daki goniilliiler tarafindan 2010 yilinda, her yilin 6 Mayis giiniiniin
‘lades kemigi giinii’ veya ‘ Uluslararasi Ol’ giinii olarak kabul edilmesi i¢in bir etkinlik
baglatilmigtir. Diinyada kabul goren bu etkinlik, halen 90’dan fazla iilkede
kutlanmaktadir. Bu 6zel giin, farkindalik yaratmak tizere Ol hastalarinin sesi haline

gelmistir.

3.2. BAS VE YUZ ANOMALILERi AGI

Bas ve Yiiz Anomalileri Ag1 (ERN CRANIO), nadir bas ve yiiz anomalileri
icin, 11 iiye iilkeden biraraya gelen 29 Avrupa hastanesi tarafindan kurulmustur.’® Ag
Avrupa’daki uzmanlarin nadir bas ve yliz anomalilerindeki bilgi ve deneyimlerinin
paylasilmasini hedeflemektedir. AB diizeyindeki bir igbirliginin hem hastalar hem de
hekimler igin 6nemli bir fark yaratacagina inanilmakta ve tek basina higbir iilkenin
nadir bas ve yliz anomalileriyle miicadelede yeterli bilgi, deneyim ve finansal kaynaga
sahip olamayacagi ancak AB diizeyinde yapilacak isbirligiyle bunun miimkiin
olabilecegi vurgulanmaktadir.

ERN CRANIO aginin kendisi i¢in belirledigi amaglar sunlardir: kraniofasial
anomaliler, yarik dudak/damak ve ortodontolojik anomaliler icin biitlin Avrupa’yi
kapsayacak giiclii bir referans merkezleri agi olusturmak; tani, tedavi ve izlem
olanaklarini gelistirerek hizmet kalitesini yiikseltmek; tedavi standartlar1 olusturmak,
bunlarin etkinligini takip etmek ve bu standartlara miimkiin oldugu kadar uyulmasim

saglamak; ¢cok merkezli ¢aligmalar araciligiyla hastalik nedenleri, patofizyoloji ve

180 European Reference Networks, “ERN CRANIO”, https://ern-cranio.eu/ (08.10.2018).
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diger problemlerle ilgili inovasyonu ve e-saglik uygulamalarini tesvik etmek; hekim,
hemsire ve diger saglik calisanlarina en yiiksek diizeyde siirekli egitim olanaklar
saglayarak gelisimlerini desteklemek ve edinilen bilginin yayilmasin1 ve biitlin
paydaslarin yararlanmasini saglamak.®!

Ag faaliyetleri alt1 calisma grubuna ayrilmistir: yonetim, hizmet standartlari,
cikt1 dlgiimii, e-saglik, egitim ve bilginin yayilmast. leri derecede uzmanlasmis saglik
profesyonellerinden olusan multidisipliner bir ekibi bulunan agda hasta temsilcileri de
aktif bir rol oynamaktadirlar. ERN CRANIO Erasmus tiniversitesinden. Prof. Dr. Irene
Mathijssen tarafindan yonetilmektedir.

ERN CRANIO ii¢ tanisal grubu kapsamaktadir: kraniosinostoz ve diger
kraniofasial anomaliler; yarik damak/dudak, agiz ve dis anomalileri ve kulak /burun
/bogaz hastaliklari. Ag faaliyetleri bu {i¢ tanisal gruba da uyarlanan yedi c¢alisma

alaninda yiirtitilmektedir.

3.3. ENDOKRIN HASTALIKLAR AGI

Nadir hormonal bozukluklari olan hastalarin yiiksek kaliteli saglik hizmetine
erigimini hedef alan Endokrin Hastaliklar Ag1 (Endo-ERN), biitiin Avrupa’da ulusal
merkezlerdeki egitimi desteklemeyi ve gelistirmeyi hedeflemistir.}82 Bunun icin
endokrinologlarin NH’yle ilgili giincel eksikliklerini belirleyerek egitim olanaklari
saglamay1 planlamaktadir. Bu anlamda komiteler olusturmay1 ve bdylece egitimin
igerigini ve kalitesini siirekli gilincellemeyi hedeflemektedir. Cocuk ve yetiskin
endokrinolojisindeki ayrim klinik agidan 6nem arz etmektedir. Bu nedenle Endo-ERN
egitimde Ozellikle bu ayrima dikkat etmeyi ve ikisi arasindaki geg¢is donemini de
kapsamay1 hedeflemektedir.

Ag Yonetim Kurulu araciligiyla yonetilmektedir. Yonetim Kurulu 13 kisilik
tematik grup liderlerinden olusur. Yoénetimde baskan ve baskan yardimcisi yer almakta
ve bunlar Yonetim Kurulunun faaliyetlerinin esgiidiimiinii saglamaktadirlar. Ayrica,
Yonetim Kurulu ve genel meclis toplantilarini organize etmekte ve iiye iilkeler,

Komisyon ve diger aglar arasindaki iletisimi yiirtitmektedirler. Her tematik grup ve

181 European Commission, Working for Patients.
182 European Reference Networks, “Endo-ERN”, https://endo-ern.eu/ (11.01.2019).
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calisma grubu bir yetiskin, bir gocuk hekimi ile bir hasta temsilcisinden olusan {ig kisi

tarafindan yonetilir. Bunlarin disinda idari organ olarak uzmanlik merkezlerinden bir

temsilcinin yer aldigi bir idari kurul ve ayrica bir danisma kurulu bulunmaktadir.

Agin amaglar birincil ve ikincil saglik hizmetlerinde cografi farkliliklardan

gelen sorunlart hafifletmek ve nadir endokrin hastaliklarda saglik hizmeti kalitesini

yiikseltmek seklinde ifade edilmekte ve bunu gergeklestirmek i¢in ¢ok giiglii bir egitim

programi olusturulmasi planlanmaktadir.'8

Ag bilgi ve iletisim araglarin1 etkili bir sekilde kullanarak; arastirma ve

epidemiyolojik goézlemi giiclendirmeyi, hasta ve hekimler arasindaki iletisimi

artirmayi ve uzmanlarin mobilizasyonunu kolaylastirmay1 hedeflemektedir.

Tablo 7: Endokrin Hastaliklar Agina Déhil Olan Baz1 Merkezler

Ulke Merkez (Hastane) Sehir Yonetici
Ingiltere Great Ormond Cocuk Hastanesi Londra Prof J. Helen Cross
Londra Universitesi Hastanesi Londra Prof Matthew Walker
Kralice Elizabeth Universitesi | Glasgow Prof Sameer Zuberi
Hastanesi
Oxford Universitesi Hastanesi Oxford Dr. Arjune Sen
Belgika Gasthuisberg Universitesi Hastanesi Leuven Professor Lieven Lagae
Cek Cumhuriyeti | Motol Universitesi Hastanesi Prag Dr. Petr Marusic
St. Anne Universitesi Hastanesi Brno Professor Milan Brazdil
Finlandiya Kuopio Universitesi Hastanesi Kuopio Professor Reetta Kalviainen
Fransa CHRU LILLE, Epilepsi Unitesi Lille Professor Sylvie Nguyen
Lyon Universitesi Hastanesi, Epilepsi | Lyon Prof Alexis Arzimanoglou
Boliimii
Necker Cocuk Hastanesi Paris Dr. Rima Nabbout
Almanya Bonn, Universitesi Hastanesi, Epilepsi | Bonn Dr. Rainer Surges
Boliimii
Freiburg Universitesi Hastanesi, | Freiburg Prof Andreas S-Bonhage
Epilepsi Boliimii
Hollanda Utrecht Universitesi Hastanesi Utrecht Professor Kees P. J. Braun
Polanya Memorial Cocuk Hastanesi Varsova Prof Katarzyna K-Jozwiak
Portekiz Coimbra Universitesi Merkez | Coimbra Dr. Francisco Sales
Hastanesi
Santa Maria Hastanesi  Epilepsi | Lizbon Professor Jose Pimentel
Merkezi
Porto Merkez Hastanesi Porto Dr. Rui Rangel
Romanya Alexandru Obregia Klinigi Biikres Prof Dana Craiu
Ispanya Sant Joan de Deu Hastanesi Barselona Dr. Mar Carreno
Del Mar-Parc de Salut Mar Hastanesi | Barselona Prof Rodrigo Zungia
La Fe Universitesi Hastanesi Valensiya Dr. Vincente Villaneva Haba
Isveg Sahlgrenska Universitesi Hastanesi Gothenburg | Prof Kristina Malmgren

Kaynak: Endo-ERN, “European Reference Network on Rare Endocrine Conditions”,
https://endo-ern.eu/ (09.11.2018).

183 European Commission, Working for Patients.

72



http://www.gosh.nhs.uk/
http://www.nhsggc.org.uk/patients-and-visitors/main-hospital-sites/queen-elizabeth-university-hospital-campus/queen-elizabeth-university-hospital-glasgow/
http://www.nhsggc.org.uk/patients-and-visitors/main-hospital-sites/queen-elizabeth-university-hospital-campus/queen-elizabeth-university-hospital-glasgow/
http://www.ouh.nhs.uk/
https://www.uzleuven.be/en/
http://www.fnmotol.cz/en/
http://web.fnusa.cz/
https://www.psshp.fi/
http://www.chru-lille.fr/
http://www.chu-lyon.fr/fr
http://www.chu-lyon.fr/fr
http://hopital-necker.aphp.fr/
http://www.ukbonn.de/quick2web/internet/internet.nsf/directname/home
http://www.ukbonn.de/quick2web/internet/internet.nsf/directname/home
https://www.uniklinik-freiburg.de/de.html
http://www.chu-lyon.fr/fr
http://www.chu-lyon.fr/fr
http://www.umcutrecht.nl/en/Research/Research-programs/Brain-Center-Rudolf-Magnus
http://www.czd.pl/
http://www.chuc.min-saude.pt/
http://www.chln.pt/
http://www.chporto.pt/
https://spital-obregia.ro/
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/en
http://www.parcdesalutmar.cat/epilepsia/en_index.html
http://www.hospital-lafe.com/
https://www2.sahlgrenska.se/en/sahlgrenska-university-hospital/in-english/

Endo-ERN aginin hem hastalar hem de hekimler i¢in somut ¢abalarindan birisi
de mevcut tedavi standartlarini, fizyoloji, cinsiyet, viicut kompozisyonu ve hormon
dinamiklerini de dikkate alarak, erisimi kolay tek bir tedavi standardina

doniistiirmektir.

3.4. EPILEPSI AGI

Epilepsi Ag1 (ERN EpiCARE), nadir goriilen epilepsi vakalari igin 13 Avrupa
tilkesinden 28 merkezin katilimiyla kurulmus olup, Koordinatérii Londra Great
Ormond Street Cocuk Hastanesinden Professor Helen Cross’tur.’® Agm amaclari
Avrupa’dan her yas grubundaki nadir ya da kompleks epilepsisi olan hastalara, detayli
bir degerlendirmeyi igeren saglik hizmeti erisimi saglamak, tedavi protokolleri
olusturmak, hastalarda ve hekimlerde farkindalig: yiikseltmek, egitsel faaliyetleri ve
olanaklar1 gelistirmek ve kayit merkezlerini giiclendirmektir.’® Ag bu amaclara
ulagmak i¢in, Avrupa’daki her yasta hastanin tan1 ve tedaviyle ilgili detayli bilgilere
erisimini kolaylastirmayi; nadir ve kompleks epilepsi olgulari igin tedavi protokolleri
gelistirmeyi ve tedavi siireglerini takip etmeyi ve farkindaligi artirmayi, hasta ve

hekimlerin tedavi protokollerine erisimini kolaylastirmay1 hedeflemektedir.

Tablo 8: Epilepsi Agint Olusturan Merkezler

Ulke Sehir Merkez Yonetici

Avusturya | Salzburg Paracelsus Tip Fakiiltesi Professor Eugen Trinka
Danimarka | Dianalund | Danimarka Epilepsi Merkezi/ | Professor Sandor Beniczky
SCORE Consortium
Almanya Erlangen Erlangen Universite Hastanesi | Professor Ingmar Blumke
Irlanda Dublin Uluslararasi Epilepsi Biirosu Ann Little

Cork Irlanda Fetal ve Neonatal | Professor Geraldine Boyle
Arastirma Merkezi ve Cork
Universitesi Dogum Hastanesi
Italya Verona Dravet Italia Onlus Isabella Brambilla
Isvigre Lozan Vaudois Universite Hastanesi Professor Philippe Ryvlin

Ingiltere Lingfield Ketojenik Diyet Tedavisi i¢in | Emma Williams, MBE
Matthew'un Dostlar1 Klinigi

Kaynak: ERN, “EpiCARE?”, https://epi-care.eu/ (24.08.2019).

184 European Reference Networks, “ERN EpiCARE”, https://epi-care.eu/ (11.01.2019).
185 European Commission, Working for Patients.
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Ag icindeki karsilikli degisimlerle egitsel faaliyetlerin giiclendirilmesi ve kayit
sistemleri arasindaki igbirligine dayali aragtirma faaliyetlerinin hizlandirilmasi, agin

diger hedefleri arasindadir.

3.5. BOBREK HASTALIKLARI AGI

Bobrek Hastaliklart Agi (ERKNet), nadir goriilen ¢ocuk ve yetiskin bobrek
hastaliklar1 i¢in 12 iilkeden 38 merkezin birlesmesiyle kurulmus olup, yaklasik 40 bin
hastaya hizmet vermeyi amaglamaktadir.’® ERKNet’e katilan merkezler en yiiksek
kalitede multidisipliner bir saglik hizmeti sunmaktadirlar.'®” Merkezlerin hepsi en son
tibbi bilgilere gore diizenlenmis kilavuzlar takip eder. Ag Avrupa’da nadir bébrek
hastalig: takibi sirasinda sorunla karsilasan her hekime sanal konsiiltasyon hizmeti
sunacaktir. ERKNet kendisini hem hekimler hem de hastalarda nadir bobrek
hastaliklar1 konusundaki bilgileri artirmaya adamis olup, bunun igin halka agik internet
sitesi ve ¢esitli egitim faaliyetleriyle hastaliklar hakkindaki bilgilerin yayilmasina
caligmaktadir. Ag bir taraftan da tan1 ve risk taminini gelistirmek ve yeni tedaviler
bulmak igin klinik arasirmalar1 desteklemekte ve bu amagla Avrupa’daki Avrupa
Bobrek Birligi, Avrupa Diyaliz ve Nakil Birligi’nin Kalitsal Bobrek Hastaliklar
Calisma Grubu ve Avrupa Cocuk Nefrolojisi Dernegi gibi nefroloji dernekleriyle
yakin isbirligi i¢ine girmektedir.

ERKNet aginin yonetiminde Ag Damigma Kurulu, Koodinatér, Ag
sekreteryasi, Yonetim Kurulu (koordinatdr, her calisma grubunun temsilcisi, ePAG),
tematik calisma gruplar1 bulunmaktadir. Ayrica molekiiler tani, patoloji-immiinoloji,
kayit sistemi, egitim ve kilavuzlar konularinda ‘gorev giicii ekipleri’ olusturulmustur.
eUROGEN, MetabERN, Transchild ve VASCERN aglar1 bu agla ortak ilgi alani olan
aglar olarak degerlendirilmektedir.

Tematik calisma gruplar1 herediter glomerulonefrit, immiinglomerulonefrit,
tubulopatiler, trombotik mikroanjiyopatiler, siliopaatiler ve renal malformasyonlar,

AD displaziler, metabolik nefropatiler, pediyatrik CKD ve dializ, pediyatrik nakiller

18 European Reference Networks, “ERKNet.”, https://www.erknet.org/index.php?id=home
(11.01.2019).
187 European Commission, Working for Patients.
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olarak; gorev giigleri ise molekiiler tani, egitim, kilavuzlar, patoloji ve goriintiileme,
kayit sistemleri olarak belirlenmistir.

ERKNet tarafindan bir merkezin aga kabul edilebilmesi i¢in yillik bazda
baktifi en az hasta sayilart sunlardir: kalitsal glomeriilonefrit 50, immiin
glomeriilonefrit 200; tiibiilopati 75; metabolik nefropatiler ve bdbrek tasi yapan
hastaliklar 40; trombotik mikroanjiyopati 20; kistik ve kistik olmayan bobrek
malformasyonlar1 200; otozomal dominant borek gelisim bozukluklar1 400 yetiskin,

40 cocuk; tikayict nefropatiler 80; diyaliz 125 ve ¢ocuklarda bobrek nakli 100,188

3.6. NOROLOJIK HASTALIKLAR AGI

Norolojik Hastaliklar Ag1 (ERN-RND), Avrupa’daki nadir norolojik hastaligi
bulunan ve %60°1 hala tan1 almamis yaklasik 500 bin kisi i¢in kurulmustur.'8 Tam
almig ya da almamis biitlin nadir norolojik hastaligi bulunan her yas grubundaki
hastanin ihtiyact igin, kanita dayali tedavilerin yapildigi hasta merkezli bir ag
olusturmay1 amaglamaktadir.1%

Calisma gruplart  serebellar ataksi ve kalitsal spastik paraplejiler,
frontotemporal demans, distoniler, paroksismal bozukluklar, beyin demir
depolanmasiyla olusan noérodejeneratif hastaliklar, 16kodistrofiler, kore ve Huntington

koresi ve atipik Parkinson sendromlart olarak belirlenmistir.

Tablo 9: Norolojik Hastaliklar Aginin Sekiz Faaliyet Alan1 ve Yonetici Merkezi

Konu bashg: Yonetici

Esgiidiim, yonetim, iletisim ve kalite faaliyetleri Tiibingen Universite Hastanesi
ERN-RND faaliyetlerinin degerlendirilmesi Tiibingen Universite Hastanesi
Tanisal yollar Paris Norogenetik Referans Merkezi
Tedavinin esgiidiimii Groningen Universitesi Tip Merkezi
Egitim ve kapasite gelistirme Budapeste Semmelweis Universitesi
Bilgi payalsimi ve hastalik kaynaklar Tiibingen Universite Hastanesi
Kilavuzlar, yollar ve en iyi uygulama Senese Universite Hastanesi

Kaynak: ERN,”RND”, http://www.ern-rnd.eu/ (24.08.2019).

188 European Reference Network, “ERKNet”, Competency Requirements, https://www.erknet.org/f-
ileadmin/files/user_upload/HCP_Specific_Competency_Criteria.pdf (09.11.2018).

189 European Reference Networks, “ERN-RND”, http://www.ern-rnd.eu/ (09.11.2018).

190 European Commission, Working for Patients.
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Ilerde daha fazla hastalig1 kapsamay1 ve daha fazla iilkeyi sisteme dahil etmeyi
planlayan agin amagclart sunlardir: nadir norolojik hastaligi olanlarda kesin tani oranini
yiikseltmek, biitiin Avrupa’da nadir norolojik hastalik tedavilerini gelistirip standart
hale getirmek, agdaki biitiin gruplar i¢in kilavuzlar olusturup paylasmak, ag ve iiye
tilkelerde egitim faaliyetleri yapmak, giiclii bir kayit sistemi kurmak ve minumum

kalite ve karsilikli kullanilabilirlik dl¢iitlerini tanimlamak.

3.7.DOGUMSAL ANOMALILER AGI

Kisa adi ERNICA olan bu ag, nadir kalitimsal ve dogumsal sindirim sistemi
hastaliklar1 i¢in kurulmustur.?® Bu hastaliklar yasamin erken dénemlerinde bulgu
vererek belirgin hale gelir ve uzun stireli takip ve multidisipliner yaklasim gerektirirler.
Bu hastalarin biiyiik ¢ogunlugu dogru tani ve tedavi alabilmekten uzaktirlar. Ciinkii
hem klinisyenlerin bu hastaliklar ve tedavileriyle ilgili farkindaliklari ve bilgileri
yetersizdir hem de yeteri kadar uzman yoktur.

ERNICA bu hastaliklarda kaliteli bir tedavi saglamak i¢in Avrupa’da pek ¢ok
alandan uzmanlar1 bir araya getirmeye calismaktadir. Agin amaglar1 sunlardir:
giiclendirilmis referans merkezleriyle hastalarin baslangi¢ tedavisini desteklemek;
kalitsal sindirim hastaligi olan hastalar ve aileleri i¢in bir finansal kaynak merkezi
olusturmak; biitiin saglik ¢alisanlari i¢in bagimsiz ve yiiksek kaliteli egitim olanaklari
saglamak; yiiksek kaliteli saglik hizmeti sunmak; altyapr ve bilgi eksikligi olan
yerlerde kapasite olusturmak; tedavi kalitesini yiikseltmek icin saglik calisanlarini,
bilim insanlarini, hastalar1 ve halki birbiriyle iletisime gecirmek; Sinir 6tesi saglik
hizmetlerinde engelleyici diizenlemeleri kaldirmak i¢in politika yapicilarla diyaloga
gegmek. 192

Erasmus Universitesinden Prof. Dr. Rene Wijnen tarafindan koordine edilen
ERNICA ag1, 10 tilkeden 20 hastanedeki ileri derecede uzmanlagsmis multidisipliner
ekibi icermekte ve hasta temsilcileri de ag faaliyetlerinde aktif rol almaktadirlar.
ERNICA’nin kapsadigi iki tanisal alan bulunmaktadir: sindirim sisteminin

malformasyonlar1 (¢alisma gruplari: 6sefagus hastaliklari, ince barsak hastaliklari,

191 European Reference Networks, “ERNICA”, https://ern-ernica.eu/ (21.05.2019).
192 European Commission, Working for Patients.
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ince barsak yetmezligi, mide barsak hastaliklar1) ve diyafram ve karin duvarinin
malformasyonlari. Ag faaliyetleri yonetim, tanitim, degerlendirme, tedavi standartlari,

egitim, arastirma, e-saglik ve fetal tip olmak iizere sekiz caligma alanina ayrilmistir.

3.8. SOLUNUM HASTALIKLARI AGI

Solunum Hastaliklart Ag1 (ERN-LUNG), solunum sisteminin nadir hastaliklar1
icin, 15 Aralik 2016 tarihinde AR4 Uye Ulkeler Kurulu tarafindan onaylanarak
hizmete baslamistir.1%®

Kompleks akciger hastaliklar1 psiko-sosyal destekle birlikte multidisipliner bir
yaklagimi gerektirmektedir. Hastaligin karmasiklig: altta yatan genetik mekanizmaya,
ikincil degisikliklere ve diger organlardaki hasara bagli olabilir. Erken tani ortaya
cikacak komplikasyonlardan ¢ogunu hafifletebilir.

ERN-LUNG idiopatik akciger fibrozisi, Kistik fibrosis, kistik olmayan fibrosis,
bronsiektazi, pulmoner hipertansiyon, mesotelyoma, kronik akciger allograft
disfonksiyonu gibi ¢ok ¢esitli nadir ve kompleks akciger hastaliklariyla
ilgilenmektedir.

ERN-LUNG’1n vizyonu nadir akciger hastaliklar1 alaninda Avrupa’nin bilgi
merkezi olmak ve hastalik ve 6liim oranlarini diisiirmektir. Hasta merkezli, bilimsel
bir ag olmay1 ve kendisiyle ayn1 alanda calisan ulusal ve uluslararasi orgiitlerle isbirligi
icinde olmay1 amaglamaktadir. ERN-LUNG 12 iilkedeki 60 merkezden olusmakta ve
akciger hastaliklarinin tiirlerine gore organize edilmis bulunmaktadir. Ilerde yeni
merkezlerin de katilmas1 beklenmektedir.

Olusturdugu tematik gruplar sunlardir: alpha-1 antitripsin eksikligi, kistik
fibrosis, kronik akciger allograft disfonksiyonu, interstisiyel akciger hastaligi,
mezotelyoma; kistik olmayan fibrozis, bronsiektazi; primer siliyer diskinezi; pulmoner
hipertansiyon ve diger nadir akciger hastaliklari. ERN-LUNG tematik gruplarin yani
sira arastirma ve klinik deneyler, yasam kalitesi, etik konular, kayit sistemleri ve
biobankalar, kilavuzlar, en iyi uygulama, iletisim, sinirtesi tedavi, egitim vb.

konularda ¢alismak iizere fonksiyonel komiteler olusturmustur.

198 European Reference Networks, “ERN-LUNG”, https://ern-lung.eu/ (21.05.2019).
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3.9. CiLT HASTALIKLARI AGI

Cilt Hastaliklart Agi (ERN Skin) 18 iilkeden 56 merkezi nadir cilt hastaliklar
icin biraraya getirmistir.'®* Agin amaci nadir cilt hastaliklarinda tedavi kalitesi ve
giivenligini artirmak, tedaviye erigimi kolaylastirmak ve arastirmalar yapilmasini
saglamaktir,'%®

Bugiin i¢in 600 civarinda nadir cilt hastaligi bulunmakta olup bu hastaliklarla
ilgili temel sorunlar sunlardir: cilt hastaliklar1 konusundaki bilgi eksikligine bagh
yanlis tan1 konmasi, cilt hastaliklar1 semptomlarinin ihmal edilmesi, yardimer saglik
personelinin cilt degisikliklerini fark etmedeki egitim eksikligi, cilt degisikliklerinin
taninmasinin zor olmasi ve hastalarin sosyal uyumlarmin kotii olmasi. Nadir cilt
hastaliklar1 arasinda yasami tehdit eden hastaliklar, kronik cilt hastaliklari, immiin
baskilayici tedaviler sonucu olusanlar ve genetik yatkinlik sonucu olusanlar
bulunmaktadir.

Bu sorunlarla miicadele i¢in ERN-SKin ikili bir yaklagimla organize edilmistir.
Bunlar ileri diizeyde hasta tedavisi ve aragtirmaya dayali alt gruplardan olusan hastalik
yaklasimi ile egitim, e-saglik, kayit sistemi, arastirma ve klinik ¢iktiya dayanan yatay

yaklagimdir.

3.10. YETiSKIN KANSERLERi AGI

Kisa adi EURACAN olan bu ag, yetiskin kanserleri i¢in kurulmus olup, nadir
kanseri olan hastalarin tedavi kalitesini ylikseltmeyi ve herkesin en 1yi tedaviyi
almasini saglamay1 amagclamaktadir.'% Diinya lideri, hasta merkezli, siirdiiriilebilir ve
aragtirma odakli multidisipliner klinik merkezler kurmay1 hedefleyen EURACAN; 17
tilkedeki 66 merkez ve Avrupa Hasta Danisma Grubu ve NH paydaslarindan olusan
22 yardimci ortaktan olusmaktadir.!%’

Nadir kanserlerde yonetim, hastalarin yasam kalitelerini ve hastalik seyrini

etkileyen Onemli tanisal giigliikler barmndirir. Uygun olmayan tedaviler hastalik

194 European Reference Networks, “ERN-Skin”, http://skin.ern-net.eu/ (21.05.2019).

195 European Commission, Working for Patients.

19 European Reference Networks, “ERN EURACAN?”, http://euracan.ern-net.eun (21.05.2019).
197 European Commission, Working for Patients.

78


http://skin.ern-net.eu/

niiksiine ve o6liime yola acabilir. ERN EURACAN diizenli olarak giincellenen tanisal
ve teropatik klinik kilavuzlar1 hazirlamaktadir. Ag 5 yil i¢inde biitiin AB iilkelerine
ulagsmay1 ve biitiin hastalarin en az % 75’inin herhangi bir EUROCAN merkezinde
tedavi almasin1 saglamayr hedeflemektedir.'® Agm diger hedefleri ise sagkalimi
uzatmak, hekimler ve hastalar i¢in her dilde iletisim araglar1 gelistirmek ve ¢okuluslu
veritabanlar1 ve tiimor bankalar1 kurmaktir.

ERN EURACAN yetiskin kanserleriyle ilgilenen merkezleri biraraya getiren
en genis agdir. Uzmanlik alanlar1 son 10-20 yilda yapilmis olan o6zellikle Kklinik
arastirmalar ve uzman aglar tizerine yapilmis basarili isbirliklerine dayanmaktadir.
Kanser konusundaki diger aglar ve orgiitlerle isbirligi i¢inde bulunmaktadir. Agin

arastirma projeleri 7. Cerceve Programi ve Ufuk 2020°den desteklenmektedir.

Tablo 10: Yetiskin Kanserleri Agmin Ilgilendigi Kanser Tiirleri

Kanser tiirii Alt tiirleri
Gl Sarkom G1.1. Kemik sarkomu
G1.2. Yumusak doku/visseral sarkomlar
G2 Nadir kadin genital sistemi ve | G2.1 Nadir trofoblastik hastaliklar
plesanta hastaliklari G2.2 Nadir over kanserleri
G3 Nadir erkek genital sistem ve iiriner | G3.1. Testis
sistem hastaliklar
G4 Nadir noroendokrin sistem | -
hastaliklar
G5 Nadir sindirim sistemi hastaliklari G 5.1 Periton

G 5.2 Anal kanal
G 5.3 Safra kanali

G6 Nadir endokrin organ hastaliklari -
G7 Nadir bas boyun hastaliklari G 7.1 Salg1 bezleri
G 7.2 Nazofarinks
G 7.3 Burun
G 7.4 Orta kulak
G8 Nadir gogiis hastaliklari G 8.1 Timoma ve timik kanser
G9 Nadir deri ve goz hastaliklar1 ve | G 9.1 G6z melonomu
melenom G 9.2 Deri melonomu
G10 Nadir beyin ve spinal kord | -
hastaliklari

Kaynak: ERN, “EURACAN”, http://euracan.ern-net.eu/ (21.05.2019).

ERN EURACAN kanserleri 6nce ortak histolojik 6zelliklerine gére ayirmakta
sonrasinda ise spesifik organ ve histopatolojik 6zelliklerine gore siniflamaktadir. ERN

EURACAN sayilar1 300’1 gecen yetiskin solid nadir kanserlerinin hepsini kapsamakta

1% European Reference Networks, ERN EURACAN.
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ve onlar1 ICD kodlar1 ve RARECARE siniflamasina gore 10 temel gruba ayirmaktadir
(Tablo 9).

Yonetim semasinda, temel konularda karar alan EUROCAN Genel Meclisi;
rutin isleyis konusunda kararlar alan ve koordinator, 10 grup lideri, 7 spsesifik gérev
ekibi lideri ve hasta danisma gruplarindan olusan Yiiriitme Kurulu; AB i¢inden veya
disindan 6 bagimsiz uzmandan olusan Bilimsel Danigsma Kurulu; kilavuzlar, arastirma,
egitim, finans ve siirdiiriilebilirlik, iletisim, tanitim, kalite kontrol ve tam

konularindaki Spesifik Gorev EKipleri ve 16 alt grubun liderleri bulunmaktadir.

3.11. KAN HASTALIKLARI AGI

Kan Hastaliklar1 Ag1 (EuroBloodNet) nadir kan hastaliklar1 i¢in Komisyon
tarafindan Aralik 2016 tarihinde onaylanmis ve 1 Mart 2017 tarihinde faaliyetlerine
baslamistir.’®® EuroBloodNet Avrupa Hematoloji Birligi, Nadir ve Konjenital
Anemiler Avrupa Agi ve EURORDIS Hasta Danisma Grubu (ePAGS) tarafindan
ortak bir ¢abayla kurulmustur. Ag hem nadir anemiler, nadir pihtilasma bozukluklart,
polistemi gibi onkolojik olmayan, hem de myelolid ve lenfoid tiimoérler gibi onkolojik
kan hastaliklarryla ilgilenmektedir.?®® Hasta gruplar1 ve uzmanlardan gelen istek
tizerine nadir kalitsal hemakromatosis de ag kapsamina alinmistir. 15 tilkeden ileri
derecede uzmanlasmis 66 multidisipliner ekip, gelismis 6zel tibbi ekipman ve altyapisi
ile EuroBloodNet, nadir kan hastaliklarindaki zorluklarla bas edebilecek ve maliyet-
etkin yiiksek kaliteli saglik hizmeti sunabilecektir. Hasta orgiitlerinin aga dahil olmasi
hastalar1 giiclendirecek ve hasta merkezli bir yaklagim saglayacaktir.

Ag Kurulu karar verici organ olup koordinatér, biitiin merkezlerin ve hasta
orgiitlerinin temsilcilerini kapsar. Ag Kurulu’'nun temel islevi sunlardir: agin
islemesini saglamak, hizmetleri ve etkilerini gézlemek, isbirligi i¢in yasal zemin
hazirlamak, uzun dénem siirdiiriilebilirlik i¢in finansal stratejiler gelistirmek, gruplar
ve alt gruplarin yoneticilerini segmek ve ¢ok yilli galigma planini onaylamak.

Kan hiicre anormallikleri, lenf bozukluklari, koagiilasyon faktorleriyle ilgili

problemler gibi genis bir grubu i¢eren kan hastaliklari, onkolojik ve onkolojik olmayan

19 European Reference Networks, “EuroBloodNet”, https://www.eurobloodnet.eu/ (21.05.2019).
200 Eyropean Commission, Working for Patients.
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alt1 gruba ayrilmaktadir. Onkolojik hastaliklar grubu Prof. Pierre Fenaux ve onkolojik
olmayan hastaliklar grubu da Prof. Beatrice Gulbis tarafindan yonetilmektedir.
Onkolojik hastaliklar grubu iki, onkolojik olmayan hastaliklar grubu da dort alt gruba
ayrilmistir: myeloid ve lenfoid kanserler, nadir kan hiicresi bozukluklari, kemik iligi
yetmezligi ve hematopoetik bozukluklar, nadir kanama pihtilasma bozukluklari,
hemakromatosis ve diger nadir genetik demir metabolizmasi ve hem sentezi
bozukluklari.

EuroBloodNet’in temel amaci nadir hematolojik hastalig1i olan hastalarin
tedavi hizmetlerini ve yasam kalitesini yiikseltmektir. Bunun i¢in multidisipliner ve
hasta odakli bir merkez anlayisiyla ileri diizeydeki uzmanlik hizmetlerine erisimi
artirmay1; kanita dayali tip kilavuzlariyla tani, tedavi ve korunmada en iyi klinik
uygulamalari saglamayi; Avrupa Hematoloji Birligi ve Avrupa Hematoloji Okulu’yla
isbirligi yaparak en son bilgileri yaymay1 ve siirekli tip egitimini kolaylastirmayz;
uzmanlar aras1 Konstiltasyon araciligiyla giivenli klinik bilgi paylasimini saglamay1 ve
epidemiyolojik izlemi giiglendirerek inovatif tedaviler, klinik arastirmalar ve ileri

teknolojiler igin gereken hasta grubunu biraraya getirmeyi hedeflemektedir.

3.12. UROGENITAL HASTALIKLAR AGI

Kisa adi ERN eUROGEN olan bu ag, 6zellikle cerrahi gerektiren kompleks
tirogenital hastaliklar olmak {izere, nadir {irogenital hastaliklar alaninda tanisal
dogrulugu ve yiiksek kaliteli saglik hizmetine erisimi artirmak i¢in kurulmustur.2°!

Vizyonunu gelecek neslin cerrahlarii daha iyi sonuglar ve beceriler igin
egitilmesi; bilgi transferi ve egitim araciligiyla biitin Avrupa’da maliyetlerin
diistirilmesi ve egitim ve arastirma stratejilerinin hasta ve hasta temsilcileriyle birlikte
planlanmasi olarak belirlemistir.?> ERN eUROGEN’in koordinatorii Ingiltere’den
Prof. Christopher Chapple’dir. Yonetim basamaklarindan birincisi Stratejik Kurul
olup, eUROGEN’in koordinatorii stratejik kurulun da baskanidir. Kurul her
merkezden bir temsilci, hasta danisma kurulundan bir temsilci ve Komisyon’dan bir

temsilciden olusur. Kurul iiyeleri toplantilara katilamazlarsa yerlerine bir temsilci

201 European Reference Networks, “ERN eUROGEN”, http://eurogen-ern.eu/ (09.11.2018).
202 Eyropean Commission, Working for Patients.
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atayabilirler. Kararlar uzlagsma ya da % 80 ¢ogunlukla alinir. Bu kurul yeni merkezlerin
tiyelige alinmasi, kilavuzlarin gelistirilmesi, agin aktivitelerinin genisletilmesi gibi
onemli kararlari alir. Diger bir yonetim organi1 Operasyonel Kurul olup koordinatér,
yonetici, lic akim lideri ve hasta danisma grubundan bir temsilciden olusur.
Gerektiginde Komisyon’dan da bir temsilci katilabilir. Temel gorevi Stratejik Kurula
oneriler hazirlamak olan bu kurul, diizenli olarak yapacagi sanal toplantilarla standart
yiriitme islemlerini belirleyecek, egitim faaliyetleri hazirlayacak ve arastirmalar

bagslatacaktir.

Tablo 11: Urogenital Hastaliklar Ag1 I¢indeki Baz1 Merkezler

Ulke Sehir Merkez
Belgika Liége Universite Hastanesi
Ghent Universite Hastanesi
Leuven Universite Hastanesi
Danimarka Aarhus Universite Hastanesi
Kopenhag Universite Hastanesi
Fransa Paris Necker Cocuk Hastanesi
Almanya Berlin Charite Universite Hastanesi
Miinih Universite Hastanesi
Leipzig Universite Hastanesi
Regensburg Universite Hastanesi
Hamburg Universite Hastanesi
Hollanda Rotterdam Erasmus Universite Hastanesi
Nijmegen Radboud Universitesi Tip Merkezi
Polonya Gdansk Gdansk Tip Universitesi, Copernicus
Medikal Sirketi
Isveg Stokholm Karolinska Universite Hastanesi
Ingiltere Londra King’s College Hastanesi
Sheffield Sheffield Egitim Hastanesi
Londra St George Universitesi Hastanesi
Londra Londra Universitesi Hastanesi

Kaynak: European Reference Networks, “ERN eUROGEN”, http://eurogen-ern.eu/
(09.11.2018).

ERN eUROGEN agi1, 11 iilkedeki 29 merkezi ileri bir degerlendirmeden
gecirerek miikemmellik merkezleri olarak sisteme dahil etmistir. Agin beklentisi bu
ileri diizeydeki uzmanlagmis merkezlerin, yalnizca hastalarla ilgilenmesi degil ayni
zamanda bilgi teknolojileri araciligiyla egitim faaliyetleri de yapmasidir. Ag inovatif
tedaviye de ¢ok onem vermekte ve bunun i¢in hasta ve hasta yakinlariyla birlikte

stratejik bir giindem olusturmay1 hedeflemektedir.
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Agin oOzellikle ilgilendigi alanlar sunlardir: Nadir bobrek hastaliklari,
tirorektal/anorektal malformasyonlar, kompleks genital rekonstriiksiyonlar, posterior
hipospadias, posterior iiretral valv, epispadias, mesane ekstrofisi, nadir {lriner tas
hastaliklari, pelvik taban hastaliklari, kadin {iretra hastaliklari, penil kanser, testis

kanseri, adrenal tiimdrler, abdomioplevik sarkom.

3.13. NOROMUSKULER HASTALIKLAR AGI

Noromuskular Hastaliklar Agi (EURO-NMD) ¢ocuk ve yetiskinlerde 6nemli
bir 6liim ve sakatlik sebebi olan néromiiskiiler hastaliklar (NMH) igin kurulmustur.?%®
NMH motor veya periferal noéronlarin, ndromuskular bileskelerin veya iskelet kasinin
genetik veya edinilmis bozuklugu sonucu kas zayifligi, yutma ve nefes zorlugu ve kalp
yetmezligiyle seyreden bir hastalik grubudur. NMH’in tanisi zordur ve uzun
gecikmeler yaganir. Bugiin itibariyle hicbir NMH tedavi edilememektedir. Nadir
olmalar1 ve ¢esitlilikleri tedavi ve arastirma icin en Onemli zorluklarini
olusturmaktadir. Avrupa’da yaklasik 500 bin hastay1 etkileyerek hem aileler hem de
saglik sistemi i¢in biiyiik bir maliyet getirmektedirler.?%

EURO-NMD 14 iiye iilkedeki 6nde gelen 61 klinik ve arastirma merkezini
birlestirmektedir. Yillik olarak 100 binden fazla hasta bu agda degerlendirilmeye
baslamistir. Ag klinik ve tanisal en iyi uygulamalarin standartlarini olugturmay1 ve
uygulamayi, iiye ililkelerde tedavi acisindan firsat esitligini gelistirmeyi, tani i¢in gegen
zamani azaltmayi, maliyet etkinligi arttirmayi, e-saglik uygulamalarin1 hayata
gecirmeyi, tedavi kilavuzlari olusturmayi, temel ve klinik bilimlerde arastirmay:
kolaylagtirmayi, verileri ortak kullanilabilecek hale getirmeyi ve paylasmayi
hedeflemektedir.

EURO-NMD’nin ortaklarindan beklentisi, en iyi klinik uygulamalar i¢in aga
destek vermeleri ve wulusal saglik sistemleriyle ag arasindaki iletisimi
giiclendirmeleridir. Boylece ag, teoriden pratige dokiilen aragtirmalar yapabilecek,

saglik ciktilarini iyilestirecek ve bu kronik hastaliklarin hasta yakinlar1 ve saglik

208 European Reference Networks, “EURO-NMD?”, https://ern-euro-nmd.eu/ (09.11.2018).
204 Eyropean Commission, Working for Patients.
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sistemlerine olan yiikiinii hafifletmis olacaktir. Ag koordinatorii Teresinha
Evangelista’dir.

ARA mevzuatina uygun olarak kurulan ve 61 saglik merkezinden temsilcinin
yer aldigt Ag Kurulu; isbirliginin gii¢lendirilmesi, agin c¢alismasimin Oniindeki
engellerin kaldirilmasi, agin kapsami, ¢iktilari ve yararlarinin devamliliginin
saglanmasi konularinda birincil karar alma organidir. Yiiritme Komitesi genel politika
ve stratejiden sorumludur. Diger kurullarda alinan kararlarin tam olarak uygulanmasi
ve maksimum etkililigi saglar. Komite ayn1 zamanda endiistri ve politik ¢evreyle

baglantidan ve siirdiiriilebilirlik stratejisi olusturmaktan da sorumludur.

3.14. GOZ HASTALIKLARI AGI

Avrupa’daki nadir géz hastalig1r bulunan ¢ocuk ve yetiskin hastalar i¢in 13
tilkeden 29 iiye ile kurulmus olan Goz Hastaliklart Agi (ERN EYE), retinitis
pigmentoza gibi 5000°de 1 goriilen hastaliklardan, literatiirde yalnizca bir iki tane
goriillen vakalara kadar 900°den fazla nadir goz hastaligini kapsamaktadir.?%
Koordinatérii Fransa Strazburg Universitesinden Helene Dollfus’tur. Agm biitiin
tiyeleri ulusal otorite tarafindan onayli oldugu gibi bagimsiz bir yapi tarafindan da
degerlendirilmistir.

Bu agda dort calisma alani olusturulmustur: nadir retina hastaliklari, ndro-
oftalmoloji, pediyatrik oftalmoloji ve 6n segment nadir hastaliklar1.2® Bu dort alana
hitap eden alti ¢alisma grubu bulunmaktadir. Bunlar gérme azligi, giinliik hayat ve
hasta grubu, genetik tani, kayit ve epidemiyoloji, arastirma, egitim ve kilavuzlar ve
iletisim, yonetim ve kalitedir.

Hasta ve Aileleri Danmisma Konseyi her ag i¢in EURORDIS tarafindan
olusturulmus bir gruptur. ERN EYE i¢indeki konsey de biitiin hasta temsilcileri

tarafindan olusturulmustur. Buradan secilen iki kisi de yonetim kurulunda yer

almaktadir.

205 European Reference Networks, “ERN EYE”, https://www.ern-eye.eu/ (09.11.2018).
206 Eyropean Commission, Working for Patients.
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3.15. GENETIK TUMOR RiSKi SENDROMLARI AGI

Genetik Tiimor Riski Sendromlart Ag1 (ERN GENTURIS), genetik tiimor riski
iceren sendromlar1 bulunan hastalar i¢in 12 iilkeden 29 merkezle kurulmus bir agdir.2%’
Genetik tlimor riski sendromlari, kalitimla edinilmis mutasyonlar sonucu kanser olma
ihtimalleri yliksek olan kisilerin durumlarini ifade etmektedir. Bu kisilerde 6miir boyu
kanser olma olasiligi % 100 olabilir. Bu sendromu olan hastalarin farkli organ
sistemleri etkilenmekle birlikte hepsinde ortak olan bazi sorunlar vardir. Tanida
gecikme, hastalar ve saglikli akrabalar1 i¢in korunma olmamasi ve yanlis tedavi
yonetimi. Bugiin bu hastalarin yalnizca % 20-30’u teshis edilebilmistir. Ag genetik
test kalitesini yiikseltmeyi ve daha fazla genetik test yapilmasini saglamayi
hedeflemektedir.?%8

ERN GENTURIS bu hastaliklarin taninmasini artirmak, klinik ¢iktilar
arasindaki farklar1 en aza indirmek, biyobankalar ve veritabanlari kurmak,
arastirmalar1 desteklemek ve hastalar1 giiclendirmek i¢in ¢alismaktadir. A§ hem halki
hem de hekimleri egitmeyi ve Avrupa’da en iyi uygulamalarin paylasiimasini
desteklemeyi de hedeflemektedir. Ag ayrica zor olgulart paylasmay kolaylagtiracak
yeni modeller ve standartlar gelistirerek multidisipliner tedaviye erigsim
giiclendirilecektir. Ag koordinatdrii Hollanda Nijmegen Universite Hastanesinden
Prof. Nicoline Hoogerbrugge Radboud’tur.?® Ag diger aglardaki ortak uzmanlik
konulari i¢in onlarla igbirligi yapmay1 da amaglamaktadir.

Agm ilgilendigi timor riski tasiyan genetik sendromlar nérofibromatosis (NF),
Lynch sendromu ve poliposis (PP), kalitsal meme ve yumurtalik kanseri (KMYK) ve
digerleri (¢ogunlukla malign) olmak iizere dort tematik gruba ayrilmustir. Ileriki
donemlerde paraganglioma, Carney kompleksi, kalitsal papiller renal kanser, ataksi-
telanjiektazi, Bloom sendromu, Nevoid basal hiicreli kanser sendromu, Werner

sendromu, kalitsal leiomyomatosis, renal hiicreli kanser ve yeni tan1 konulan genetik

X7Buropean  Reference Networks, “ERN-GENTURIS”, https://www.genturis.eu/l=eng/ERN-
GENTURIS-Home.html (11.10.2018).

208 Eyropean Reference Networks, “ERN GENTURIS. ERN: GENTURIS Genetic Tumour Risk
Syndromes”, https://www.eshg.org/fileadmin/www.eshg.org/NHGS2016/Hoogerbrugge.pdf (11.10.20
18).

209 European Reference Networks, ERN GENTURIS.
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nedenli kanserler gibi biitiin diger genetik risk sendromlarmin da ag kapsamina

alinmas1 planlanmaktadir.

Tablo 12: Genetik Tiimér Riski Sendromlart Agimin Bazi Uyeleri

Ulke Sehir Merkezin adi Uzmanhk alam
Belcika Ghent Ghent Universite Hastanesi Lynch ve PP, KMYK,
Diger
Leuven Leuven Universite Hastanesi NF, Lynch ve PP,
KMYK, Diger
Liege Liege Universite Hastanesi NF, KMYK
Finlandiya | Turku Turku Universite Hastanesi NF
Fransa Creteil Henri Mondor Universite | NF
Hastanesi
Paris Curie Enstitiisii KMYK
Rouen Rouen Universite Hastanesi Lynch&PP, KMYK
Almanya Bonn Kalitsal Kanser Sendromu | Lynch&PP, Diger
Merkezi, Bonn Universite
Hastanesi
Dresden Kalitsal Kanser Sendromu Merkezi | NF, Lynch ve PP,
KMYK, Diger
Miinih Genetik Tip Merkezi Lynch&PP, HBOC,
Diger
Macaristan | Pecs Pecs Universitesi NF, Lynch&PP, KMYK,
Diger
Italya Roma Universite Hastanesi NF, Lynch ve PP, KMYK
Hollanda Groningen Groningen  Universitesi ~ Tip | Lynch ve PP, KMYK
Merkezi
Nijmegen Radboud Universitesi Tip Merkezi | Lynch ve PP, KMYK,
Diger
Rotterdam Erasmus Tip Merkezi NF1
Norveg Beren Haukeland Universite Hastanesi Lynch&PP, KMYK,
Diger
Polanya Szczecin Pomeranian Tip Fakiiltesi | Lynch&PP, KMYK,
Hastanesi Diger
Portekiz Porto Porto Kanser Merkezi Diger (HDGC)
Slovenya Lubliana Ljubljana Onkoloji Enstitiisii KMYK
Ispanya Barselona Onkoloji Enstitiisii NF, Lynch&PP, KMYK
Diger
Barselona Sant Joan de Deu Hastanesi NF
Isve¢ Stokholm Karolinska Universitesi Hastanesi | Lynch&PP, KMYK,
Diger
Ingiltere Cambridge Cambridge Universitesi Hastanesi | NF, Lynch&PP, KMYK,
Diger
Londra St. Thomas Hastanesi NF
Manchester Genomik Tip Merkezi NF, Lynch&PP, KMYK,

Diger

*Norofibromatosis (NF), poliposis (PP), Kalitsal meme ve yumurtalik kanseri (KMYK)
Kaynak: https://www.genturis.eu/l=eng/ERN-GENTURIS-Home.html (24.08.2019)
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3.16. KALP HASTALIKLARI AGI

Kalp Hastaliklar1 Ag1 (ERN GUARD-Heart) hem yetiskinlerde hem de
cocuklarda kompleks ve nadir kalp hastaliklarinin teshis ve tedavisini kolaylastirmak
icin kurulmus ve 12 iilkeden 24 uzmani biraraya getiren hasta merkezli bir agdir.?1°
Ozellikle odaklandig1 alan ise genetik gecisli kalp hastaliklar1 ve miidahale gerektiren
cocuk kalp hastaliklaridir.?!?

Ag yedi farkli hastalik icin hasta kayit sistemi kurmustur. Bu sistemlerin
olusturdugu veritabanlarma dahil olabilmek i¢in gerekli minimum hasta sayilar
bulunmaktadir. Agin olusturdugu bu kayit sistemlerine veri girigi yapabilmek igin,
ARA’lara 6zgii olusturulan yeni izin formlarinin doldurulmas: ve ilgili merkezde
saklanmasi zorunlu olup, hasta girislerini ise yalnizca grup liderleri ve koordinatorler
yapabilmektedir.

Agin ailevi elektriksel hastaliklar, ailevi kardiyomyopatiler ve cocuklarda
ozellik arz eden elektrofizyolojik durumlar olmak iizere ii¢ tematik alanm
bulunmaktadir. Nadir kardiyak hastaliklar1 olan hastalara, bilgi ve uzmanligi ayni
havuzda birlestirerek daha iyi, daha giivenli ve daha etkili saglik hizmeti sunmay1
hedefleyen ag kendisine su prensiplere dayanan bir strateji benimsemistir: ag iginde
ve disinda bilgi ve kanit iiretme, paylasma; kaynaklarin etkin kullanimiyla birlikte
klinik ¢ikt1 ve hasta deneyimlerine odakli bir saglik hizmeti verme; tedavi siireclerinde
kalite ve giivenligi artirmak igin en iyi uygulama Olgiitlerini belirleme; Avrupa’nin
tamaminda etkilenmis hastalarin kaliteli ve giivenli saglik hizmetine erisimini
saglama; inovasyon ve arastirmay1 destekleme.

ERN GUARD-Heart kendisine yedi amag¢ belirlemis ve bunlari bes yilda
gergeklestirilmeyi hedeflemistir: agin kurulusunu tamamlamak, ag1 giiclendirmek ve
genisletmek; mevcut en 1yi kanitlara dayali olarak klinik uygulamalar: gelistirmek icin
bilgi ve uzmanlig1 yogunlastirmak; saglik hizmeti giivenligi ve kalitesini yiikseltmek;
her durumda saglik hizmetine erisimi saglamak; tan1 ve tedavide arastirma ve
inovasyonu desteklemek; hasta ve ailesini saglik hizmetlerinin merkezine

yerlestirmek ve saglik hizmeti sunumunda seffaflig1 saglamak. Ag kendisine hedef

210 European Reference Networks, “ERN GUARD-Heart”, http://guardheart.ern-net.eu/ (11.10.2018).
211 European Commission, Working for Patients.
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gruplart olarak hastalar ve ailelerini, saglik hizmeti sunucularini, kamu sagligi
sistemlerini, 6zel saglik sigortalarini, akademisyenler ve bilimsel dernekleri, ilag ve
tibbi cihaz sektoriinii ve ARA sistemindeki diger aglar1 se¢mistir.

ERN GUARD-Heart’in yonetsel yapisi planlama, 6rgiitleme, liderlik etme ve
ag faaliyet ve cabalarini kontrol etmeyi kolaylastiracak sekilde yapilmistir. Temel
yonetsel, bilimsel, yasal ve finansal konulardaki karar verici organ olan Ag Kurulu,
ag1 olusturan her merkezden bir temsilci ve iki de hasta temsilcisinden olugmakta ve
koordinator tarafindan yonetilmektedir. Hasta Danisma Kurulu hasta ve ailelerinin
sesini Ag Kurulunda duyuran bir kurul konumundadir ve hastalarla iletisim konusunda
ag1 desteklemektedir. Yonetim Kurulu Ag Kurulu’nun aldig1 kararlart uygulamakla
yiikiimlii icract organdir, ayrica alt gruplarin ve calisma gruplarinin ¢aligmalarini
degerlendirir. Ag koordinatdrii, tematik gruplarin liderleri, Ortak Eylem Gruplar: nin
liderleri ve iki hasta temsilcisinden olusur. Tematik Gruplar grup lideri tarafindan
yonetilir ve nadir ve kompleks kalp hastaliklarinda odaklanilan konular tizerindeki
faaliyetlerden sorumludurlar. Ortak Eylem Gruplar1 bilgi yonetimi, etik ve politika,
arastirma ve finans, egitim ve e-Ogrenme, veri yonetimi ve saglik gibi biitiin
gruplardaki ortak faaliyetleri yiiriitiir. Saglik Hizmeti Degerlendirme Organi kalite
konularinda, Proje Yonetim Ofisi ise Ag Kurulu ve Yonetim Kurulu’nun idari igler ve
toplantilarinda destek saglar. Tematik gruplar su konulardan olusmaktadir: ailevi
elektriksel hastaliklar, ailevi kardiyomyopatiler, g¢ocuklarda ozellik arz eden

elektrofizyolojik durumlar.

3.17. DOGUMSAL ANOMALILER VE NADIR BIiLiSSEL HASTALIKLAR
AGI

Dogumsal Anomaliler ve Nadir Biligsel Hastaliklar Agi1 (ERN ITHACA) nadir
dogumsal gelisim bozukluklar1 ve nadir biligsel yetersizlikler i¢in kurulmus bulunan
agdir.?!2 Manchester’deki merkez tarafindan esgiidiimii saglanan aga, 14 iilkedeki 38

merkez ve hasta drgiitleri katilmaktadir.?®

212 European Reference Networks, “ERN on Congenital Malformations and rare Intellectual disability”,
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/ernithaca_factsheet_en.pdf (11.10.2018).
213 European Reference Networks, “ERN ITHACA”, https://ern-ithaca.eu/ (11.10.2018).
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Dogumsal gelisim bozukluklar1 bebeklerde 1/40 oraninda goriiliir. Nispeten
daha yaygin olan yarik damak gibi bozukluklar i¢in, iyi ¢alisan tedavi aglari kurulmus
bulunmaktadir, daha az goriilen hastaliklar i¢inse biitiin Avrupa’da bir uzman sikintisi
yasanmaktadir.

Bir¢ok dogumsal gelisim bozuklugu biiylime, gelisme ve sosyal adaptasyonda
bozuklukla birlikte bir sendromun gostergesi olarak ortaya ¢ikar. Sekiz binden fazla
sendrom tanimlanmistir ve ¢ogu 1/2000 oranindan daha az goriilmektedir.
Kromozomal bozukluklar, gelisim bozukluklari ve bilissel yetersizliklerin en sik
nedenleri arasindadir. Bu hastaliklarin tanisinda ekzom ve genom dizileme testleri gibi
yeni testler gelistirilmis olmakla birlikte, yiiksek derecede uzmanlasmis merkezlerin
bile %50’sinden fazlasinda bu testler hala yapilamamaktadir. Bu test teknolojisine
erisimi kolaylastirma ERN ITHACA nin temel hedeflerindendir.

Ag ayni zamanda multidisipliner bir yaklasimla sanal klinikleri uygulamaya
sokan ve hastalarin seyahat etmeden hizmet alabilmelerini saglayan telesaglik
uygulamalarini da gelistirerek, hasta ve ailelerinden bir bilgi ag1 kuracaktir. Hasta
kayit sistemi i¢in kendi Olgiitlerini gelistirmeyi planlayan ag, bu konuda egitim ve
arastirma olanaklari da saglayacaktir.

ERN ITHACA tani almis ya da almamis biitiin hastalar i¢in hasta odakl1 bir
merkez olmay1 amaclamaktadir. Tan1, kanita dayali tedavi ve gilivenli bir veri tabani
icin bir altyapr olugturmak; agin iiyeleri arasinda en iyi uygulamalart ve kilavuzlar
paylasmak; egitim ve kapasite gelistirmeyi kolaylastirmak; tanisal testler ve
gelecekteki tedaviler i¢in aragtirmacilarla igbirligi i¢inde olmak kendisine belirledigi
temel hedeflerdir.

Agm vizyonu hastalarla ortaklik i¢inde galisarak islevsel bir ag kurmak; ileri
derecede uzmanlagsmis multidisipliner tedaviyi one ¢ikarmak; tele-saglik araglarinin
tanisal kullanimini kolaylagtirmak; yiiksek kaliteli kilavuzlar gelistirmek igin kapasite
arttirmak; yiikksek diizeyde giivenli ve kaliteli bir hasta kayit sistemi kurmak; isbirligini
giiclendirerek klinik calismalar1 kolaylastirmak; egitim faaliyetleri organize etmek;
diger aglar, gruplar ve merkezlerle isbirligi yapmak olarak belirlenmistir.

Agm belirledigi kilavuz ilkelere gore hasta agin merkezinde yer alacak ve hasta
agl degil, ag hastayr takip edecektir; oOlgiitleri karsilayan biitlin merkezler aga

katilabilecektir; agdaki biitiin merkezler faaliyetlere katki sunacaktir; agin ¢iktilart
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kullanima agik olacak ve genis kitlelere yayilacaktir; daha gelismis olan merkezler
daha kotii durumda olanlara egitim verecektir; biitiin veriler giivenli olarak
saklanacaktir ve son olarak calisanlar yillik olarak ¢ikar catismasi belgesi
vereceklerdir.

Agimn belirledigi calisma paketleri yonetim, iletisim, degerlendirme, tedavi/
kilavuzlar, telesaglik, kayit sistemi, arastirma ve egitimden olugmaktadir. Birinci yil
icin belirlenen amaglar sunlardir: aga katilan biitin merkezlerin 6 ay iginde
caligmalarina baglamasini saglamak; bilgi ve iletisim araclariyla agik iletisim kanallari
kurmak; c¢ikt1 olgiitlerini belirlemek; kilavuzlar1 bulunan hastaliklar1 ve heniiz
kilavuzlar1 yapilmamis olanlar1 tanimlamak; mevcut hasta kayit sistemlerini tespit

etmek; arastirmalara katilmak.

3.18. KALITSAL METABOLIK HASTALIKLAR AGI

Kalitsal Metabolik Hastaliklar Agi (MetabERN) nadir kalitsal metabolik
hastaliklar1 i¢in 18 iilkeden 69 merkez ve 44 hasta Orgiitiiniin katilimiyla
kurulmustur.?** Hasta merkezli olmay1 temel prensip olarak kabul eden agm amaci,
hasta ve ailelerinin yasam kalitesini ylikseltmektir.

MetabERN nadir metabolik hastaliklarla ilgili korunma, tani ve tedaviyi
desteklemek tiizere en ileri uzmanlasmis merkezleri biraraya getirmeyi
hedeflemektedir. Ag tamamiyla uzman ve hasta liderliginde olup, hasta deneyimleri
ve uzmanlarin bilgisini birlestirerek en yenilik¢i gelismeleri yakalamaya ve tanidan
egitime her agidan miikemmele ulagsmaya ¢alismaktadir. Kisa donem hedefleri calisma
paketlerinin i¢ine yerlestirilmistir ancak degisime agiktir.

MetabERN’nin misyonu nadir metabolik hastaliklar i¢in en iyi uzmanlari ve
merkezleri biraraya getiren hasta odakli bir ag olmak; amaglari ise bilgiyi ayn1 havuzda
toplamak, ag liyeleri arasinda bilgi degisimini gelistirmek; uzmanlar1 az oldugu
yerlerde tan1 ve tedavi hizmetini giiclendirmek; ileri derecede uzmanlagsmis tedavi
olanaklariyla iiye tilkeleri desteklemek; ozellikle saglik teknolojilerinde inovasyonu

desteklemek; tilkelerin sinirlarini agan egitim ve arastirma olanaklart saglamaktir.

214 European Reference Networks, “MetabERN”, https://metab.ern-net.eu/ (16.12.2018).
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Ag islevsel olarak her biri farkli kalitsal metabolik hastalik grubunu igeren 7
alt agdan olusmaktadir. Kalitsal metabolik hastaliklar ¢ogu 6liimciil olan 700’ den fazla
genetik hastaliktan olusan bir gruptur. MetabERN istisnasiz bu gruptaki biitiin
hastaliklarla ilgilenmektedir. Yedi alt agin ilgilendikleri hastalik gruplar1 sunlardir:
amino ve organik asitle ilgili hastaliklar; priivat metabolizmasi bozukluklari, Krebs
dongiisii defektleri, mitokondriyal oksidaditf fosforilasyon bozukluklari, tiamin
tasinma ve metabolizma bozukluklari; Karbonhidrat, yag asidi oksidayonu ve keton
cisim bozukluklari; lizozomal depo hastaliklari; peroksizomal bozukluklar; dogumsal
glikozilasyon bozukluklar1 ve hiicre i¢i tasinma bozukluklar1 ve néromodiilatdrlerin
ve diger kiiglik molekiillerin bozukluklari.

MetabERN’nin her tiyesinin, Tibbi Yoénetim Kurulu, Hasta Kurulu, Dis
Uzmanlar Komitesi, Danisma Kurulu, alt gruplar ve onlarin yonetim ve danigsma
kurullarindan olusan yonetim organlarindan bir veya birkaginda yer almasi saglanarak

¢ogulcu bir yonetim tarzi hedeflenmistir.

3.19. COCUKLUK CAGI KANSERLERI AGI

Nadir kanserleri olan ¢ocuk ve addlesanlara, yiiksek kaliteli, erigilebilir ve
maliyet etkin saglik hizmeti sunmay1 ve bu alandaki esitsizlikleri azaltmay1 hedefleyen
Cocukluk Cag1 Kanserleri Agi (ERN PaedCan), 18 iiye iilkeden 57 merkezi biraraya
getirmistir.?® Ag§, yasam kurtaran onkolojik tedavi ve ozellesmis teknolojilere
herkesin ulagabilmesi i¢in, diinyaca iinlii onkoloji uzmanlarinin bulundugu
merkezlerle birlikte ¢calismayi ve e-saglik teknolojilerini de uygulamaya sokarak farkl
kurumlar arasinda karsilikli kullanabilirligi artirmay1 amaglamaktadir. Ozellikle saglik
hizmetine erisim, kalite, giivenlik ve geri 6deme konularinda hastalara yonelik agik ve
giivenilir bilgiler saglayarak onlarin bilingli tercih yapmasina yardim etmek agin bir
diger amacidir.

Agin yonetim kademelerinde Ag Meclisi, Gozetim Komitesi, Etik Danisma
Komitesi, Ag Yonetim Takimi ve Ozel Gorevier boliimleri bulunmaktadir. Kanser
hastas1 ¢ocuklar ve ailelerini desteklemek i¢in 2012 yilinda kurulmus olan uluslararasi

bir orgiitiin Avrupa ayagi (CCI Europe) da ag1 desteklemektedir. Bu grup, tibbi ve

215 European Reference Networks, “ERN PaedCan”, http://paedcan.ern-net.eu/ (16.12.2018).
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psikososyal uzmanlar, akademisyenler, arastirmacilar, bilim insanlari, sivil toplum,
0zel kuruluslar ve endiistriyle birlikte kanser hastasi ¢ocuklarin uzun donem saglik
sorunlari tizerinde ¢alismaktadir. ERN PaedCan agi1 i¢inde hastalar ve aileleri, bu grup
ve EURORDIS in bir girisimi olan ‘Avrupa Hasta Danisma Grubu’ araciligiyla temsil
edilmektedirler. Bu grup ayni zamanda ERN PaedCan’in Gozetim Komitesi’nin de bir
pargasidir ve boylelikle karar alma mekanizmasinda da bulunmaktadir. Agin pek ¢cok
acidan degerlendirildigi siireclerde de yer alan grup yakin bir zamanda, ag
koordinatoriiyle ulusal baglant1 noktalar1 arasindaki iletisimi saglamaya baslayacak ve
hasta ¢ocuklar ve aileleri i¢in kendisi de bir baglanti noktas1 haline gelecektir.

ARA sisteminin isleyisine gore her iiye iilkenin, hasta ve ailelerinin sorularina
cevap verebilecek bir ulusal baglanti noktas1 olmali ve eger yurtdisinda bir tedavi
olanagi varsa hastalari lojistik, idari isler gibi konularda desteklemelidir. Bu baglamda
ERN PadCan agina dahil olan ¢ocukluk ¢agi kanser orgiitlerinin bir gérevi de ERN
PadCan hakkinda hastalar1 bilgilendirmek ve hasta haklar1 konusunda aydinlatmaktir.
Zira hasta ve aileleri iilkelerindeki referans merkezinin hangisi oldugunu, uzmanlari
ve en iyi tedaviyi nerede bulabileceklerini bilmelidirler.

Bilindigi gibi EURORDIS, her ARA aginin ilgilendigi hastalik grubu i¢in bir
Hasta Danisma Grubu kurmustur. Bu gruplar secilmis hasta temsilcileri ve afiliye
orgiitleri biraya getirerek ARA deneyiminde hastalarin sesi olmay1 hedeflemektedirler.
Hekimler ve hasta temsilcilerinin, birlikte nasil calisabileceklerini kendilerinin
gelistirmesi gerektigi bu siiregte, EURORDIS hasta temsilcilerini desteklemeye devam

edecektir.

3.20. KARACIGER HASTALIKLARI AGI

Karaciger Hastaliklar1 Agi (ERN RARE-LIVER) Avrupa’daki nadir ¢ocuk ve
yetiskin karaciger (KC) kanserleri icin kurulmustur.?’® Ag sistemine dahil edilen
hastaliklar otoimmiin KC hastaliklari, yapisal KC hastaliklar1 ve metabolik, bilier
atrezi ve iligkili hastaliklardir. Agin amac1 KC hastaliklarindaki tedavi standartlarini

ve klinik bilgiyi gelistirmektir.

216 European Reference Networks, “ERN RARE-LIVER”, https://www.rare-liver.eu/ (09.11.2018).
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Ag Kklinikler, hekimler ve hastalarla yakin c¢aligma sayesinde en iyi klinik
uygulamalar1 yayginlastiracak, klinisyenlerin  uzmanlik bilgilerine erisimini
kolaylastirmak i¢in inovatif bilgi iletisim araglar1 kullanacak, klinik kilavuzlari
giincelleyecek ve hastalara kaliteli bilgi temin edecektir.

Nadir KC hastaliklart nemli klinik problemlerdendir ve gerekenlerin hala tam
olarak yapilamadig bir alandir. Tanisal zorluklar genellikle tedavide gecikmeye neden
olmaktadir. Mevcut tedavi segeneklerindeki yetersizlikler ve tedaviye erisimdeki
kisitliliklar beraberinde 6liim riski, karaciger nakli ihtiyaci, etkisiz tedaviler ve koti
yasam kalitesine getirir. Hastalar agisindan yasadiklar yere gore hala tedavi kalitesi
anlaminda esitsizlikler olmasi s6z konusudur. Cok 6nemli olmalarina ragmen nadir
KC hastaliklari, bu anlamda yeterli egitimi olmayan gastroentereologlar tarafindan
degerlendirilmektedir. Bu hastalarin bir diger ihtiyaci ¢ocukluktan yetiskinlige gecis
stirecindeki saglik hizmeti olup, ERN RARE-LIVER bu alan1 da doldurmayi
planlamaktadir.

ERN RARE-LIVER’in temel amaci Avrupa’da yasayan biitiin nadir KC
hastalarinin tedavilerini gelistirmektir. Bu amaci kilavuzlar gelistirip bunlar
uygulayarak ve egitim ve arastirma faaliyetleriyle gergeklestirecektir. Biitlin iiye
merkezlerin hasta refere edebilmesi i¢in saglik araglarini kullanacaktir. Biitiin
merkezlerin tedavi siirecleri takip edilerek kalite standartlar1 kontrol altinda
tutulacaktir.

Prof. Ansgar Lohse tarafindan esgiidiimii saglanan ag, Avrupa’daki Oncii
Karaciger Hastaliklar1 Merkezlerini igermekte olup Avrupa’nin neresinde olursa olsun
nadir KC hastalig1 olan hastalarin en yiiksek kalitede tedaviye erisimini saglamak i¢in
miimkiin oldugu kadar genislemeyi amaglamaktadir. Ag ulusal, Avrupa ve uluslararasi
fonlar1 kullanarak igbirligi halinde arastirma ve inovatif ¢alismalar yapmak igin bir
platform gelistirmektedir.

ERN RARE LIVER aginin ilgilendigi hastaliklar daha ayrintili olarak
sunlardir: Otoimmiin KC hastaliklar1 (Primer biliyer kolanjit, Otoimmiin Hepatit,
Primer siklerozan kolanjit, 1gG4 hastaligi), Metabolik, Biliyer Atrezi ve iligkili
hastaliklar, Genetik kolestatik hastalik, Biliyer atrezi, Koledoktal kist, Alpha-1-
Antitrypsin karaciger hastaligi, Wilson hastaligi, Yapisal KC hastaliklar1 (Kistik KC
hastalig1, Vaskiiler KC hastalig1, Intrahepatik kolanjiyokarsinom).
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3.21. KAS-ISKELET VE BAG DOKUSU HASTALIKLARI AGI

Kas-iskelet ve Bag Dokusu Hastaliklar1 Ag1 (ERN-ReCONNET) nadir kas-
iskelet ve bag dokusu hastaliklar1 alaninda yiiksek Kaliteli, inovatif, siirdiiriilebilir ve
daha kolay erisilebilir bir saglik hizmeti sunmak icin kurulmustur.?’

ERN-RECONNET cografik sinirlart asan biiyiik bir sistem olarak
planlanmistir. Bu sistem iginde en iyi Klinik uygulamalar1 ve tedavi segeneklerini
belirlemek i¢in bir araya gelmis olan ileri diizeydeki uzmanlik merkezleri; karmasik
olgularin yonetimi igin farkli uzmanlarin bulundugu 6ncti merkezler; uzmanlar igin
yeni egitim olanaklari; hastalar, aileleri ve hekimler icin giincel bilgiler; hastalarin
giiclendirilmesi ve arastirmanin desteklenmesi igin e-saglik ¢6ziimleri bulunmaktadr.
Ag sayesinde hastalar sanal ya da gercek olarak en iyi tedavi segenegini bulmak igin
tilkeler arasinda gezebilirler; saglik ekonomisi ve saglik organizasyonu uzmanlari,
saglik merkezleri, yetkili organlar strateji gelistirmek i¢in birlikte ¢alisabilirler.

ERN-RECONNET’in amaci1 Avrupa’da tedavi standartlarini yiikseltmek;
seffaf karar almayir ve kaynaklarin etkin kullanimini desteklemek; arastirma ve
epidemiyolojik izlemi giiglendirmek ve hasta ve hekimlerin bilgi diizeyini artirmak
olarak belirlenmistir.

Morbidite ve mortaliteleri?'® nedeniyle toplum ve hastalar iizerinde ciddi bir
yiik olusturan Ehlers-Danlos ve nadir sistemik otoimmiin hastaliklar (sistemik
siklerosis, mix bag dokusu hastaliklar1, iltihabi idiyopatik miyoatiler, antifosfolipit
sendromu, sistemik lupus eritomatosis, Sjogren sendromu) ilgilendigi baslica
hastaliklar arasindadir.?®

ReCONNET aginin o6zel hedefleri sunlardir: tedavi sirasinda hastalar
giiclendirmek ve hastaliklariyla ilgili farkindalig: artirmak; bu hastaliklarla ilgili yeni
bilgiler saglamak; yiiksek kaliteli ve homojen bir tedavi i¢in tedavi ve kalite kilavuzlari
hazirlamak; bu hastaliklarin yonetiminde etkili, standart ve siirdiiriilebilir yollar

belirlemek; hastalar ve hekimler arasinda veri paylasimini kolaylastirmak.

217 Buropean Reference Networks, “ReCONNET”, http://reconnet.ern-net.eu/ (09.11.2018).

218 Morbidite: Ozel bir grup icinde ve belirlenmis bir zaman diliminde belli bir hastaliga yakalanan ve
tan1 konulan hastalarin sayisi (veya orani). Mortalite: Genel populasyon i¢inde belli bir hastaliga bagl
0liim sayis1 (orant).

219 European Commission, Working for Patients.
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Biitiin bu faaliyetler, e-saglik araglarinin kullanimi ve sisteme farkli uzmanlik
alanlarinin katilmasiyla miimkiin hale gelecektir. Ag hekimler ve hastalar arasinda
bilgi ve iletisimi artirarak, daha az deneyimli merkezlerin yararlanmasi igin
deneyimlerin paylasilmasini saglayarak, tedavi kilavuzlari ¢ikararak ve disiplinler
arast tedaviye erisimi smir Otesini de kapsayacak sekilde genisleterek tedavi
siireglerini  iyilestirecektir. Ag ayrica hastalarin giliglenmesini destekleyerek
farkindalig1 ve hastalarin tedavi siire¢lerine katilimini artirmayi ve bdylece yasam

kalitelerini yiikseltmelerini de hedeflemektedir.

3.22. BAGISIKLIK SISTEMi HASTALIKLARI AGI

Nadir bagisiklik sistemi hastaliklar1 i¢in kurulan bu agin (ERN RITA)
ilgilendigi baslica hastaliklar sunlardir: antifosfolipit antikoru sendromu, Ehler-Danlos
sendromu, idiopaik iltihabi myopatiler, 1gG4-iliskili hastalik, miks bag dokusu
hastalig1 ve tekrarlayici polikondrit.??® On iilkeden 24 uzman, afiliye iiyeler ve hasta
orgiitleri ERN RITA’nin ¢ekirdegini olusturur (Tablo 13). ERN RITA {iyeleri dort alt
grupta toplanmis olup, her grubun ayri bir koordinatorii bulunmaktadir. Bu gruplar
primer immiin yetmezlikler, otoimmiinite, otoinflamatuar hastaliklar ve c¢ocuk
romatolojisi olarak belirlenmistir.

Immiin yanit mekanizmalarinim son yiizyildaki kesfinden itibaren, yaklasik 300
genetik nedenli immiin hastalik tanimlanmis ve bagisiklik sistemi hastaliklariyla ilgili
alan ¢ok hizli gelismistir. Bagisiklik sistemi hastaliklarinin tamami, immiin hiicrelerin
genetik veya islevsel bozukluklari nedeniyle olusur ve patofizyolojilerinin ve yeni
tedavi segeneklerinin anlagilabilmesi i¢in genetik uzmanligi gerekir. Son zamanlarda
detayli genetik testler ve immiin sistemin diger testleri hizla gelismekle birlikte, bu
testler her merkezde bulunmamaktadir. Bu anlamda testlerin merkezler arasi
paylasilmasi ve sonuglarinin degerlendirilmesi noktasinda, ag ¢ok 6nemli bir rol
oynayacaktir. Genetigin yani sira immiinolojik tedaviler de hizla gelistirilmekte ve
uygulamaya girmektedir. Polivalan immiinglobulin tedavileri antikor eksikligi olan

hastaliklarda, spesifik antisitokin tedavileri de nadir otoimmiin ve otoinflamatuar

220 European Reference Networks, “ERN RITA”, http://rita.ern-net.eu/ (24.08.2019).
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hastaliklarda ¢ok 6nemli gelismeler saglamistir. Ag biitiin bu konulardaki gelismelere
katk1 sunmay1 hedeflemektedir.

Vizyonunu nadir immiin hastaligi olan her hastaya, yasam potansiyelinin
tamamini yasatabilmek olarak agiklayan agin kendisine belirledigi goérevler sunlardir:
nadir immiin sistem hastaliklar1 ig¢in en ileri tedavi segeneklerini saglamak; her
hastanin en iyi tedavi segenegine ve uzmana erisimini esit hale getirmek; Avrupa’daki
diger merkezlerle isbirligi yapmak; tan1 ve tedavide gelismeler elde etmek, gelecegin
liderlerini egitmek ve arastirma ortami saglamak.??!

RITA’nin gii¢lii tarafi immiin hastaliklarda ¢ok iyi gelismis 100’den fazla
bilimsel agin tizerine kurulmus olmasidir. Bu en gelismis ve deneyimli aglar RITA
icinde de temsil edilmektedir. Ag en zayif ilkeleri giiglendirmeyi ve bdylece
Avrupa’daki hastalar agisindan esitligi saglamayr hedeflemektedir. ilag tedavileri
baglaminda ise ag, uluslararas1 kabul edilmis standartlar1 kullanmaya devam edecek
ve ilaglarin biitiin tiye iilkelerde bulunmasini saglamaya calisacaktir.

RITA-ERN’nin spesifik yararlar1 daha maliyet etkin tedavi hizmeti, ileri
uzmanlik uygulamalarinin yayilmasi, e-saglik araglarmmin kullanimi olacaktir. Bu
baglamda etkin sekilde kullanilacak olan sanal konsultasyon sistemi, en iyi ve en
maliyet etkin tedavinin hastanin bulundugu yerden yapilmasi olanagini sunacaktir.
Agm diger hedefleri kaynaklarin uygun yerlerde toplanmasini saglayarak maliyet
etkinligi maksimize etmek ve hasta sayilarinin azligindan dolay1 teknoloji ve
uzmanligin yeteri kadar gelisemedigi tilkelere yardim etmek olarak belirlenmistir.

RITA ag hedeflerine ulasmak igin inovatif tanisal yontemler ve tedavi
modaliteleri gelistirmeyi hizlandirmay1; mevcut kayit sistemlerini birbirine baglamayz,
molekiiler genetik uzmanlarindan olusan bir ekip kurmayi; nadir durumlardaki ilag
etkilesimleri i¢in ortak bir sistem olusturmayzi; biyolojik tedavilerin dogru kullanimi
ve izlenmesi igin bir ortak gorev giicii olusturmayz1; nadir immiin sistem hastaliklariyla
ilgili kok hiicre ve gen tedavilerini iceren ¢alismalar1 biraraya getirmeyi; farkli hasta
orgiitleri arasinda islevsel bir isbirligi olusturarak deneyimlerini paylastirmay1 ve
cocuk Ve yetiskin uzmanlarini biraraya getirmeyi planlamaktadir.

Asama asama ulusal otoriteler tarafindan onaylanmis biitiin merkezleri ag i¢ine
almak isteyen RITA, iki yilda bir hazir olan merkezleri sisteme katilmalari i¢in davet

221 Eyropean Commission, Working for Patients.
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edecektir. Agin yonetim organlar sunlardir: Ag Kurulu (Koordinatér, ag yoneticisi,
akim liderleri ve hasta temsilcisi), Ag Konseyi (Ag Kurulu, merkezlerin temsilcileri,
2 hasta temsilcisi), Ag Meclisi (ERN RITA konseyi ve 24 merkez), Ag Konseyi (Ag

Kurulu, ¢alisanlarin temsilcileri ve 2 hasta temsilcisi).

Tablo 13: Bagisiklik Sistemi Hastaliklar1 Agina Katilan Baz1 Merkezler

Ulke Sehir Merkez
Belcika Leuven Universite Hastanesi
Cek Prag Universite Hastanesi
Cumhuriyeti
Fransa Paris Bicetre Hastanesi
Cochin Hastanesi
Necker Cocuk Hastanesi
Strasbourg Universite Hastanesi
Almanya Miinih Universite Hastanesi
Miinster Universite Hastanesi
Freiburg Universite Hastanesi
Italya Pavia Foundation IRCCS Polyclinic San Matteo
Cenova IRCCS Institute Giannina Gaslini
Roma Bambino Gesu Cocuk Hastanesi
Milano San Raffaele Hasanesi
Hollanda Groningen Universite Hastanesi
Rotterdam Erasmus Universite T1p Merekezi
Utrecht Universite Tip Merekezi
Slovakya Lubliana Universite Tip Merekezi
Ispanya Barselona Vall d’Hebron Universite Hastanesi
Isveg Solna Karolinska Universite Hastanesi
Ingiltere Londra Barts Hastanesi
Leeds Leeds Egitim Hastanesi

Kaynak: European Reference Networks, “ERN RITA”, http://rita.ern-net.eu/ (24.08.2019).

ERN-RITA faaliyetleri egitim, klinik kilavuzlar, arastirma, kayit¢ilik ve

biyobanka, molekiiler testler, e-saglik, kok hiicre ve gen tedavisi, ¢ocukluktan
yetiskinlige gegis, farmakovijilans ve biyolojik tedavi, hasta orgiitleri, iletisim olmak

tizere ¢ok c¢esitli alanlara boliinmiistiir.
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3.23. COCUKLARDA ORGAN NAKLIi AGI

Cocuklarda Organ Nakli Agi (TransplantChild) ¢ocuklarda solid organ ve kok
hiicre nakli gerektiren nadir durumlar i¢in kurulmustur.???> Amaci nakil ihtiyact olan
cocuklarin en iyi tan1 ve tedavi onerilerini almasini saglayarak yasam beklentisini ve
kalitesini yiikseltmektir.

Hastalar ve aileleri i¢in bir miikemmellik agi olmayr hedefleyen
TransplantChild, biitiinlikk¢ii bir yaklasim sergilemeyi; inovatif ve daha basarili
girisimler yapilmasini saglamayi; inovatif takip teknikleri ve kanita dayali tedaviler
uygulamayi; hastalar ve ailelerinin hayatlarini iyilestirmeyi ve arastirma, egitim ve
bilginin yayilmasi i¢in ileri derecede spesifiklesmis multidisipliner ekipler kurmay1
planlamaktadir.??3

Cocuklardaki nakiller bobrek, karaciger, ince barsak, kok hiicre, kalp, akciger
ve ¢oklu organ seklinde yapilmaktadir. Transplantchild ¢ocuklarda en ileri teknikleri
kullanarak organ ve kok hiicre veya her ikisinin birden nakline odaklanmis bir agdir.

Agin amag ve hedeflerini gergeklestirmek icin kullanacagi yollar arasinda en
son tekniklere, tibbi ve farmakolojik gelismelere katkida bulunmak; hastanede kalis
stiresini  kisaltmak; karmasik ve uzun siiren tedavileri azaltmak; kisisel tip
uygulamalarini gelistirmek; ¢ocuklara okul ve yetiskinlige gegiste psikososyal destek
saglamak; farkindaligi, kendi kendini kontrolii, hasta egitimini ve katilimini saglamak;
hastalar1 ve ailelerini dinlemek ve toplumsal farkindalig1 artirmak gibi maddeler 6ne
cikmaktadir.

Bunlarin yaninda agin iizerinde ¢aba gosterecegi diger konular sunlardir: nakil
ve ilag tedavileriyle ilgili giderleri diisiirmek; nakille ilgili saglik ¢iktilarni, saglik
hizmetinin kalitesi ve glivenligini ve hasta ve ailelerinin tatminini gelistirmek; birinci
diizey merkezlere ve arastirma alanlarina erisimi kolaylastirmak; biitiin kliniklerde
kullanilabilen klinik kilavuzlar hazirlamak; kompleks prosediirlerde ileri derecede

uzmanlasmis hekimlere sahip olmak; diger paydaslarla bilgileri paylasmak.

222 Eyropean Reference Networks, “TransplantChild”, https://www.transplantchild.eu/en/ (23.07.2019).
223 European Reference Networks, “European Reference Network on Transplantation in Children”,
https://www.transplantchild.eu/Documents/TRANSPLANTCHILD_v2.pdf (23.07.2019).
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Tablo 14: Cocuklarda Organ Nakli Aginin Tahmini Ortalama Hasta Sayilari

Ileri derecede uzmanhk | Ortalama toplam hasta | Ortalama yillik yeni hasta
gerektiren miidahale sayisl sayisi
Karaciger nakli 2981 310
Bobrek nakli 775 119
Kalp nakli 105 13
Barsak nakli 134 12
Akciger nakli 71 15
Hematopoetik kok hiicre | 985 158
nakli
Kaynak: European Reference Networks, “Transplant Child”,

https://www.transplantchild.eu/en/ (24.08.2019).

3.24. MULTISISTEMIK DAMAR HASTALIKLARI AGI

Farkli sistemleri tutabilen nadir damar hastaliklar1 i¢in kurulan bu ag
(ERN VASCERN), Fransa Multisitemik Damar Hastaliklar1 Agi’ndan Prof Guillaume
Jondeau tarafindan yonetilmekte ve su nadir damar hastaliklarim1 kapsamaktadir:
kalittmsal hemorajik telenjiaktezi, kalitimsal torasik aort hastaliklari, orta
biiytikliikteki arterlerin hastaliklari, ¢ocukluk ¢agi lenfodemi, primer lenfodem ve
damar anomalileri.??* Ag ARA igin belirlenen sekiz amactan {iciinii kendisi igin
benimsemistir. Bunlar saglik bilimlerinde, teknolojilerinde ve ileri derecede

uzmanlagsmis saglik hizmetinde Avrupa isbirligini saglamak; arastirma,
epidemiyolojik takip ve egitimi gii¢clendirmek; kalite ve giivenlik 6lgiitlerini ve en iyi
Klinik uygulamalar1 gelistirerek bunlar1 ag icinde ve disinda yaymak olarak
siralanmaktadir. Bu amaclar baglaminda ERN VASCERN’in hedefleri de sunlardir:
tanida gecikmeyi oOnlemek; saglik hizmeti sunucularinda farkindaligi artirmak;
cocukluktan yetiskinlige gecilirken hasta takip kaybini onlemek; aile danigmanliginin
kalitesini yiikseltmek; gereksiz test kullanimini azaltip gerekli test kullanimini
artirmak ve Klinik ¢alismalar ve deneyimlerin paylasiimasi yoluyla bilimsel bilgiyi
gelistirmek.??® Agm calisma gruplari deneyim paylasma (kompleks vakalarin
tartisitlmasi), hasta tiplerinin tanimlanmasi, iicretsiz mobil uygulama, online bilgi

paketleri, veri tabanlari, klinik ¢alismalar ve arastirma, youtube igin videolar, klinik

224 European Reference Networks, “ERN VASCERN?”, https://vascern.eu/ (06.08.2019).
225 Eyropean Commission, Working for Patients.
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seyirlerin tanimlanmasi, kilavuzlarin yazimi, yapilmasi ve yapilmamas: gerekenler
brosiirii, iletisim Ve proje yonetimi olarak belirlenmistir.

Bu agin multidisipliner yaklasim i¢in gerekli gordiigii farkli branstan ¢alisanlar
sunlardir: pratisyen hekim, kardiyolog, Klinik genetik¢i, genetik danisman, kalp
cerrah1, gbz uzmani, ortopedist, psikiyatrist, psikolog, girisimsel radyolog, damar
cerrahi, kadin dogum uzmani, gogiis hastaliklar1 uzmani, hematolog, gastroenterelog,
anestezist, solunum fonksiyon teknisyeni, diyetisyen, kan nakli teknisyeni, hemsireler
ve eczacilar.

ERN VASCERN hasta grubu 6 kisiden olusmakta ve hasta temsilcilerini ve
hasta oOrgiitlerini biraraya getirmektedir. Bu grup da tabii ki her agda bulunan
EURORDIS’in destekledigi 24 hasta grubundan birisidir. Grup hem kendi arasinda

toplantilar yapmakta hem de agin biitiin faaliyetlerine katilmaktadir.
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SONUC

Bugiin saglik konusu biitiin diinyada iizerinde en ¢ok tartisilan konularin
basinda gelmektedir. Bir taraftan bas dondiiriicii bir sekilde gelisen tip teknolojisi,
yapay zeka ve e-saglik uygulamalari, bir taraftan kiiresel saglik sorunlar1 ve tehditleri
ve bir taraftan da toplumlarin artan saglik hizmeti beklentisi bu tartismay1 daima canli
tutmaktadir. Nasil bir saglik sistemi kurulmasi gerektigi konusunda diinyada biiyiik bir
arayis devam etmektedir. Bu arayisin bir yansimasi da DSO’dedir. Gelisen ve degisen
bilim, teknoloji ve toplum yapisina gére DSO de paradigmasimi degistirmistir. Artik
DSO’niin  saghik anlayist evrensel saglik kapsayiciigi yani kimsenin saglik
semsiyesinin disinda kalmamasidir. Bu baglamda devletlerden beklenen daha fazla
kapsayiciligi olan saglik sistemleri kurmalaridir. Bu beklentiye dogru bir adim, Alma-
Ata’nin 40. yili olan 2018’de Kazakistan’in Astana sehrinde DSO diizenledigi
toplantida atilmistir. Bu toplantidan ¢ikan bildirgede, sagligin temel insan haklarindan
oldugu, birinci basamak saglik hizmetlerine yeniden Oncelik verilmesi ve saglik
hizmetlerinin biitiin insanlar1 kapsamasi gerektigi kabul edilmistir.

Bilindigi gibi AB’nin kendine 06zgii bir kurumsal yapisi ve karar alma
mekanizmas1 vardir. Bu kurumsal yapi igerisindeki karar organlar: Konsey, AB
Konseyi, Komisyon, Avrupa Parlamentosu ve ABAD’dir. Bu karar organlarinin
yaninda, dogrudan saglikla ilgili olduk¢a fazla sayida bagka AB kurumu da
bulunmaktadir. Saglik konusundaki temel organ ise Komisyon’un genel
midirliiklerinden DG SANTE olup, AB saglik politikasi genel olarak bu genel
mudiirliik tarafindan yiiriitiilmektedir.

AB saglik politikas1 baglangigta yalnizca antlagsmalarda yer alan sagliga ait
sinirlt maddelerden olugmaktayken, gliniimiizde neredeyse ortak bir politika alani
haline gelmistir. Bunun baslica nedenleri arasinda AB'nin geldigi genisleme ve siyasi
biitlinlesme sonucunda hastalarin ve saglik calisanlarinin giderek artan hareketliligi,
saglik hizmetlerinin iiye iilkeler arasinda belirli bir diizeye ¢ikartilma zorunlulugu,
kiiresel saglik tehditlerine kars1 hazir olma zorunlulugu ve sagligin pek ¢ok diger AB
politikasiyla dogrudan veya dolayli olarak etkilesime giriyor olmasi sayilabilir.
Saglikla ilgili ABAD kararlar1 da AB’nin saglik politikasinda derinlesmesini zorunlu

hale getiren bir bagka nedendir.
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AB’nin baglangicini olusturan 1951 Paris Antlagmasinda yalnizca komiir ve
celik endiistrisinde ¢aliganlarin saglik ve giivenligi konusunda aragtirma ve iiye iilkeler
arasinda isbirligi yapilmasmna yonelik hiikim bulunmaktayken, 1957 Roma
Antlagmasinda ise insan saghiginin ve yasaminin korunmasi temelinde, iiye iilkelere
ticaretin sinirlandirilmasi konusunda yetki verilmistir. ilerleyen dénemlerde saglik
bashigr antlagsmalarda giderek daha ¢ok yer bulmaya basglamistir. Nitekim 1987 tarihli
Avrupa Tek Senedinde Topluluk kurumlar saglig: ilgilendiren kararlarinda yiiksek
diizeyde korumayr” temel alacaklardir denmekte, 1992 tarihli Maastricht
Antlagmasinda ise halk sagligina yer verilmekte ve boylece Toplulugun saglik
alanindaki rolii resmi olarak ilk defa vurgulanmis olmaktadir. Yine bu Antlasmayla
yetki ikamesi kurali getirilmis ve boylece AB’ye kurumsal olarak saglik alaninda yetki
verilmistir.  Zira bu ilkeye gore, bir konuda AB’nin Birlik diizeyinde harekete
gegmesiyle daha yararli bir sonug alinacaksa, Birlik diizeyinde harekete gecilmelidir.
Daha yakin donemdeki Amsterdam Antlasmasi da ‘tiim Topluluk politika ve
faaliyetlerinde yiiksek diizeyde bir saglk korumasimin saglanmasi gerekir’ diyerek
sagliga 6nemli bir vurgu yapmaktadir.

Bugiine geldigimizde ise, AB’nin baslangictan beri biitiin antlasmalarini
birlestiren ve giiniimiizde gecerli olan ABIHA nin “/lkeler’ baslikli birinci béliimiinde,
‘insan saghgimin korunmast ve iyilestirilmesi’ Birligin desteklemek ve koordine
etmekle yilikiimlii oldugu konular arasinda sayilmaktadir. ‘Birlik politikalar: ve dahili
eylemler’ baglikli tigiincti bolimiindeki ‘Halk Saghigi’ maddesinde ‘Birligin biitiin
politika ve faaliyetlerinde insan saghginin yiiksek diizeyde korunmast temin edilir’
denilerek, Birlik faaliyetlerinin tamamlayici nitelikte oldugu ve bu faaliyetler sirasinda
ulusal saglik politikalarina saygili olunacag: belirtilmektedir. Goriildiigi gibi AB’nin
saglik politikasi, baslangigta yalnizca antlasmalardaki ¢ok yiizeysel ve genel saglik
vurgularindan olugsmaktayken, giiniimiizde oldukga detayli saglik maddelerini kapsar
hale gelmistir.

Yukarida da belirtildigi gibi saglik hizmetlerini organize etmek ve sunmak tiye
tilkelerin kendi sorumluluk ve yetki alani i¢inde oldugundan, AB saglik politikas1
ulusal politikalar1 desteklemek ve biitiin AB politikalarinda sagligin korunmasini
temin etmek tlizerine kurulmustur. Ancak sinir 6tesi saglik tehditleri, hasta hareketliligi

ve saglik esitsizlikleri gibi konularda ise Birligin de kurucu antlagmalardan
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kaynaklanan sorumluluklar1 ve haklar1 bulunmaktadir. AB’nin saglik politikas1 ve
icraatlarindaki amaclari, AB vatandaslarinin sagligin1 korumak ve gelistirmek, saglik
altyapisinin modernize edilmesini desteklemek ve Avrupa saglik sistemlerinin
etkililigini gelistirmek olarak siralanmaktadir.

‘Ortak saglik degerleri’, ‘saglik en biiyiik zenginliktir’, ‘biitiin politikalarda
saglik’ ve ‘kiiresel saglikta AB nin sesini gii¢clendirmek’ seklinde siralanan dort temel
ilkeye dayanan AB’nin giincel saglik politikasi, 2007 yi1linda 2020 yilina kadar gegerli
olmak tizere baslatilmis ve ‘Avrupa 2020’ stratejisini destekler nitelikte hazirlanmastir.
Bilindigi tlizere Avrupa 2020 stratejisi, biiyiimeyi saglamak iizere ‘akla dayali,
stirdiiriilebilir ve kapsayici bir ekonomik model” amaglamaktadir. Bu politikaya gore
saglik ekonomik zenginlik i¢in de bir 6nkosul olarak goriildiigii i¢in, sagliga yapilacak
harcamanin biiylimeyi de hizlandiracagi ongoriilmektedir. Ancak AB’ye gore bu
saglik harcamalart akla dayali yatirimlara yapilmali ve sirdirtlebilir saglik
sistemlerinde, esitsizlikleri azaltma ve sosyal dislanmayla miicadele igin
kullanilmaldar.

AB saglik politikasinin olusturulmasi ve uygulanmasinda DG SANTE’nin
yaninda AB’nin bazi diger miidiirliikleri, diger AB kurumlari, iiye ilkeler, bolgesel ve
yerel yetkililer ve diger ¢ikar gruplari da yer almaktadirlar. AB’nin saglikla ilgili
politikalar1 halk sagligi bashg: altinda toplanmakta olup, bu politikanin amaci insan
sagligini korumak ve gelistirmek ve Avrupa’daki saglik sistemlerini modernize ederek
bilyiime ve istihdam 6nceliklerine katkida bulunmaktir. Tkame etme ilkesine uygun
olarak Komisyon’un temel rolii ise iiye iilkelerin, vatandaslarin sagligini korumak ve
gelistirmek  konusundaki cabalarin1  desteklemek ve saglik sistemlerinin
erigilebilirligini ve etkililigini arttirmaktir.

Sinir 6tesi saglik hizmetlerinde hasta haklari, ilaglar, tibbi aletler, organ, kan,
doku, hiicre, sinir 6tesi saglik tehditleri ve tiitiin gibi basliklardan olusan AB saglik
politikasi; ‘mevzuat’, ‘finansal araglar’ ve ‘igbirligi’ aracilifiyla uygulamaktadir.
Komisyon AB saglik politikasin1 uygularken, Konsey ve Parlamento’nun her tiirli
kararindan olusan AB saglk mevzuatim ve ABIHA’min saghgin korunmast,
mevzuatin yakinlastirilmast ve sosyal politikayla ilgili maddelerini kullanir. AB
kurumlarn, tiye tlkeler, bolgesel ve yerel yonetimler ve diger paydaslar saglik

politikasinin uygulanmasinda igbirligi yapmaktadirlar. AB bu isbirliginde temel olarak
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sunlar1 amaglamaktadir: yiiksek saglik kalitesini, standartlarin1 ve saglik mevzuatini
desteklemek, kiiresel saglik sorunlar1 hakkinda farkindalig artirmak, iilke ve bolgeler
arasindaki saglik esitsizliklerine ¢oziim iiretmek. AB saglik politikas1 biiyiik oranda
projelerle yiirtitiildiigiinden, saglik politikasinin finansmani1 bu alandaki projelerin
finansman1 anlamina da gelmektedir. Genel olarak bakildiginda sagligin
desteklenmesi, saglik glivenligi ve saglik bilgisi alanindaki projeler ‘Saglik Program:’;
biyoteknoloji ve tibbi teknoloji alanindaki projeler ‘Ufuk 2020 arastirma programi’
ve tye llkelerdeki saglik yatirimlari projeleri de ‘AB kohezyon politikas:’ tarafindan
desteklenmektedir. Bunlarin disinda bir de ‘Stratejik yatirimlar i¢in Avrupa fonu’
bulunmaktadir.

Saglikla ilgili veri ve bilgi paylasimini, elektronik saglik kayitlarini, teletip
hizmetlerini, tasmnabilir hasta izleme cihazlarini, operasyon salonu planlama
yazilimlar1 ve robotik cerrahi gibi pek cok uygulamay1 kapsayan e-saglik, kisaca saglik
alaninda her diizeyde bilgi iletisim teknolojilerinin kullanilmas1 olarak tanimlanabilir.
E-saglik sayesinde hastalar tedavilerini daha iyi takip edebilirler; bir saglik merkezine
gitmeden uzaktan kendilerine ait verileri alabilirler; hem hekimler hem de hastalar
saglik kayitlarina girebilirler; istedikleri test sonug¢larina hizli sekilde ulasabilirler;
tani, tedavi ve takip siirecini daha iyi planlayabilirler.

AB saglik politikasi i¢inde e-saglik 6nemli bir yer tutmaktadir. Daha 1980’11
yillardan itibaren e-saglik konusuna ilgi gostermeye baslayan AB, ozellikle bu
alandaki arastirma projelerini giderek daha yiiksek miktarlardaki maddi katkilarla
desteklemektedir. Komisyon’a gore AB’nin e-sagliktaki hedefleri, gerektiginde e-
saglik araglarini kullanarak yasam kurtaran bilgileri tilkeler arasinda kullanima uygun
hale getirip toplum saghgmi gelistirmek; e-sagligi saglik politikasinin bir pargast
haline getirerek, bu alanda iiye devletlerarasindaki politik, finansal ve teknik
esgidiimii saglamak ve boylece sagliga erisimi ve saghik hizmeti kalitesini
yiikseltmek; bu alandaki strateji, diizenleme ve uygulamalarda hem saglik
profesyonellerinin hem de hastalarin siirece dahil olmalarini saglayarak daha etkin,
kullanic1 dostu ve genis kabul goren e-saglik araclar1 yapimini saglamaktir. AB e-
saglik alanindaki hedeflerini gerceklestirebilmek i¢in iki eylem plani ¢ikarmistir.
Birinci eylem plani, ‘e-saglik- Avrupa vatandaslari i¢in saglik hizmetlerini iyilestirme:

Avrupa e-Saglik Alani igin eylem plant’ bashgiyla, 2004-2011d6nemi i¢in ¢ikarilmis

104



olup bekleme zamanlarin1 ve hatalar1 azaltarak daha uyumlu bir Avrupa e-saglik
anlayisin1  gelistirmek icin bilgi sistemlerine odaklanmistir. Hasta Haklar
Yonergesi’nin ‘Avrupa e-saglik Bilgi Ag:’ kurulmasimi ongdéren 14. maddesine
istinaden ‘e-saglik plani 2012-2020- 21. yiizyil i¢in inovatif saglk’ bashgiyla ¢ikarilan
ikinci eylem plan1 ise, aragtirma, gelistirme ve inovasyonu destekleme; uluslararasi
isbirligini saglama; e-saglik hizmetlerinin karsilikli kullanilabilirligini arttirma ve e-
sagligin yayginlastirilmasi konularini kapsamaktadir. E-saglik uygulamalarinin en tist
diizeyde kullanildig1 alanlardan birisi de NH’nin y6netimi i¢in olusturulan ARA’dur.
Birer sanal ag olan bu aglarda, elektronik ortamda radyolojik goriintiileri de igeren
hasta verilerini paylagsmak ve hekimler arasi iletisim ve konsiiltasyonu saglamak iizere
ileri diizeyde bilgi ve iletisim teknolojileri kullanilmaktadir. Bu baglamda ARA
diinyada e-saglik uygulamalarinin en ileri diizeydeki 6rneklerinden birisidir.

NH dendiginde bir hekimin giinliik saglik uygulamalarinda her giin gérmedigi,
belki de hayat1 boyunca yalnizca birkag tane gordiigii hastaliklar s6z konusudur. AB
1999 yilinda yaymladigi NH’yle ilgili ilaglar hakkindaki tiiziigiinde, genel olarak
1/2000’in altinda goriilen hastaliklar1 bu sekilde adlandirmaktadir. Bugiin cogu
genetik olmak {izere yaklasik 8.000 tiirde nadir goriilen hastalik tanimlanmistir. Bazi
NH 6zellikle baz1 bolgelerde veya bazi etnik gruplarda daha yaygin goriilebilmektedir.
NH’yle ilgili olarak nadir goriilmelerinden kaynaklanan pek c¢ok sorun ortaya
cikmakta ve bu da NH’yi 6zel ilgi gerektiren bir hastalik grubu haline getirmektedir.
Baslica sorunlar1 su sekilde sayabiliriz: az goriilmelerinden dolayr bu hastaliklar
tizerinde bilgi birikimi ve deneyim kazanilamamaktadir; ¢cogunun tedavisi ya yoktur
ya da ¢ok zor ve pahalidir; tedavileri i¢in bir¢ok uzmanlik dalinin bir arada ¢aligmasi
gerekmektedir; hastalar sosyal, psikolojik ve ekonomik olarak destege daha ¢ok
muhtagtirlar. NH’yle ilgili ¢ok 6nemli bir bagka sorun da bu hastaliklar1 tedavi ve takip
eden herkes tarafindan ortak bir dil kullanilmasi zorunlulugudur. Zira dogru siniflama
yalnizca uzmanlar arasindaki iletisimi kolaylastirmakla kalmaz, ayn1 zamanda NH’nin
epidemiyolojisi ve daha sonra yapilacak arastirmalar i¢in de vazgegilmez bir gereklilik
arz eder. Yani bu hastaliklarin hepsini kapsayacak bir siniflama sisteminin biitlin
diinyada kullanilmasi bilimsel bir zorunluluktur. Bu konudaki farkli gruplar tarafindan
yapilan ¢aligmalar hala devam ediyor olmakla birlikte, giinlimiizde en yaygin olarak

kullanilan smiflama DSO’niin ICD siniflamasidir.
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NH’yle miicadelede gelinen nokta; NH’nin tani, takip ve tedavisi i¢in ‘ulusal
uzmanlik merkezleri ve kayit sistemleri’nin kurularak hastalarin buralarda takip
edilmesi gerekliligidir. NH takip ve kayit merkezleri, bu hastaliklarin takibinde e-
saglik araglarini yaygin sekilde kullanan birimlerdir. Bu merkezlerde, 6zellikle bu
hastaliklar tizerinde uzmanlagsmis hekim ve yardimci saglik personeli ¢alismaktadir.
Bunun sonucu olarak da buralarda muazzam bir bilgi birikimi ve deneyim elde
edilmekte ve biiyiikk hacimli ve 6nemli bilimsel arastirmalar yapilabilmektedir. Bu
merkezlerin hasta agisindan en 6nemli avantaji ise hastalarin bu merkezlerde optimal
tedaviyi alabilmeleri ve her tiirlii psikolojik ve sosyal destegi gorebilmeleridir.

AB NH politikast olusturmaya basladigt doénemde, Avrupa’da NH i¢in
2500’den fazla ulusal diizeyde takip merkezleri bulunmaktaydi. Bunlarin nitelikleri
iilkeden iilkeye degismekle birlikte biiyilk cogunlugu hastalik gruplarmma gore
yapilanmis merkezler seklindeydi. AB ilk olarak bu merkezlerin nasil yapilanmasi
gerektigi iizerinde calisti ve sonucta bu merkezlerin belirli hastalik gruplarina gore
yapilanmisg, ileri derecede uzmanlik ve teknoloji kullanan ‘uzmaniik merkezleri’
seklinde olmasi gerektigine karar verdi. Hemen sonrasinda ise 2011 yilinda bu
‘uzmanlik merkezleri’ igin belirli standartlar ve kalite Olciitleri belirleyerek, iiye
tilkelere bu standartlari saglayabilmeleri icin EUROPLAN projesiyle maddi ve teknik
destek sagladi. Bu merkezlerin en temel 6zelligi hasta odakli ve multidisipliner bir
yapida olmasidir. Buna gore buralarda belli bir konuda uzmanlagmis hekimler,
hemsireler, laboratuvar uzmanlari, arastirmacilar, genetik danismanlar, sosyal hizmet
uzmanlar1 ve hasta danigsmanlari bu merkezlerde isbirligi i¢inde ¢alisir. Hastalarin
tedavi, rehabilitasyon ve palyatif ihtiyaglariyla ilgili uzmanlari bir araya getiren ya da
esgliidimiinii saglayan bu merkezlerden diger beklentiler ise sunlardir: tedavi
kilavuzlar1 olusturmak; hasta bakisini yansitabilmek icin hasta orgiitleriyle isbirligi
icinde olmak; iyi klinik uygulamalarin gelistirilmesine ve yayilmasina katkida
bulunmak; biitiin disiplinlerden saglik calisanlarina egitim saglamak; hem hastalara
hem de saglik c¢alisanlarma giivenilir bilgi saglamak; hastaligin dogasinin
anlasilmasini saglayacak, tani ve tedaviyi gelistirecek aragtirma ve inovasyona katkida
bulunmak; gerektiginde diger ulusal ve Avrupa diizeyindeki merkezlerle irtibata
gecmek. NH merkezlerine Ingiltere’de ‘miikemmellik merkezleri’ denmektedir.

Esgiidiimii saglanmis tedavi, uzmanlar i¢in uygun is yiikii, tek uzmana bagli olmama,
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cocukluktan erigkinlige gecisle ilgili diizenlemeler icerme, hastalarla iletisim halinde
olma, arastirma faaliyetleri yapma, saglik profesyonellerini egitme ve uluslararasi
merkezlerle baglanti iginde olmak da buralarin 6zellikleri arasindadir.

NH takibinde uzmanlik merkezleri kadar 6nemli olan diger konu ise kayit
sistemleridir. Kayit sistemleri, spesifik bir hastalikla ilgili olarak, dnceden amaci
belirlenmig bir veya birka¢ gozlemsel ¢aligma i¢in uzun dénemli organize olmus ve
toplum tabanli veri toplayan sistemlerdir. Buradan elde edilen bilgiler hastalik
etiyolojisi, patogenezi, tan1 ve tedavisi i¢in yapilacak arastirmalar i¢in biiyiikk onem arz
etmektedir. Kayit sistemlerinin bazi spesifik amaglarini ise su sekilde siralayabiliriz:
hastalar, hasta yakinlar1 ve hekimler arasinda baglanti kurmak; hastaligin dogal
seyrini, gelisimini, risk faktdrlerini ve son halini 6grenmek; nadir hastaliklarin genetik,
molekiiler ve fizyolojik zemini lizerinde arastirmalar yapmak; ilaclar ve tibbi araglar
degerlendirmek i¢in hasta veritabani olugturmak. NH kayit sistemleri, bu yararlarinin
yaninda, ARA sisteminin basari ile uygulanabilmesi i¢in gerekli bir altyapi 6gesidir.
Komisyon, var olan kayit sistemlerinin ‘Avrupa Nadir Hastaliklar Kayut
Platformu’nda birlestirilerek, Avrupa’daki yiizlerce kayit sistemlerinde birikmis farkli
standartlardaki bilgileri ortak standartlarda bulusturmay1 ve boylece kullanilabilir hale
getirmeyi amaglamis ve bunun igin bir proje baslatmistir. Bu siirecin sonunda ise 28
Subat 2019 Diinya Nadir Hastaliklar Giinii’nde ‘Avrupa Nadir Hastaliklar Kayit
Platformu’nu baglatmistir. Komisyon’a gore bu platformun amaci AB diizeyinde NH
i¢in tutulan kayitlarin standardizasyonunu saglayarak yiizlerce veri tabanini aragtirma
yapilabilir hale getirmek ve hasta verilerinin daginikligin1 engellemektir. Bu platform
ayrica veri tabanlariin igerdigi verilerin degerini maksimize edecek ve bu bilgileri
ARA’nin ve biitlin paydaslarin kullanabilmesinin yolunu agacaktir. Mevcut biitiin
kayit sistemlerine agik olan Platform’un nihai amaci, ARA, arastirmacilar, hastalar ve
politikacilar i¢in kullanabilecekleri bilgiler tiretmektir.

Avrupa diizeyinde NH’yle ilgili bilimsel arastirmalar, 1990’lardan beri AB
Arastirma ve Teknolojik Gelisme Cerceve Programlar: destegiyle yapilmaktadir.
2007-2013 mali doneminde 7. Cergeve Programi ile yalmzca Ar-Ge alanindaki
calismalara hibe destegi sunulmaktaydi. Ufuk 2020°de ise Rekabet Edebilirlik ve
Yenilik¢ilik Programi’nin yenilikgilige iliskin eylemleri, Avrupa Teknoloji ve Yenilik

Enstitiisii tarafindan uygulanan faaliyetler ile Avrupa Ortak Arastirma Merkezleri
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tarafindan uygulanan niikleer olmayan arastirmalar da bu program biinyesine
alinmistir. AB’nin gegmisten bugiline aragtirma ve yenilik programlarinin en biiyiigi
olan bu programin 2014-2020 dénemi i¢in 77 milyar Euro olan biit¢esinin, Ufuk
Avrupa adiyla ve 2021-2027 dénemi i¢in yaklasik 100 ilyar Euro’ya yiikseltilmesi
planlanmaktadir. 7. Cergeve Programi ve Ufuk 2020 dénemine bakildiginda, 200°den
fazla NH projesi icin toplamda 1 milyar Euro’nun iizerinde bir biitce ayrildig
gorilmektedir. Bu biitge 6zellikle patofizyoloji, hastaligin dogal seyrinin anlasilmasi
ve yeni tan1 ve tedavi yontemlerinin gelistirilmesi i¢in kullanilmistir.

Avrupa’da orgiitlii toplum yapisina paralel olarak, hastalar da énce spesifik
NH’yle ilgili bir dernek kurmakta, sonra diger NH dernekleriyle birleserek ulusal
birlikler meydana getirmekte ve bu ulusal birlikler de uluslararasi orgiitler seklinde bir
araya gelmektedir. Tabii ki bu yapilanmanin sonucunda hastalar isteklerini ¢ok daha
giicli bir sekilde ifade edebilmektedirler. Bugiin artik bu orgiitler sayesinde, tibbin
geleneksel yapisindaki hastanin daha giigsiiz olan konumu degismekte, hastalar
giiclenmekte ve karar alma mekanizmalarinda hastalarin da yer almas1 biitiin kesimler
tarafindan giderek dogal karsilanmaya baslanmaktadir. Avrupa baglaminda NH’yle
ilgili hasta orgiitlerine baktigimizda, son derece giiglii bir Orgiitsel yapiya ve
baglantilara sahip olduklar1 goriilmektedir. Bu giiglii orgiitlenmenin en basinda
EURORDIS gelmektedir. EURORDIS hasta ve hasta yakinlarini temsil eden
uluslararasi bir kurulustur. Kendisini nadir goriilen hastaligi bulunan hastalarin yagam
kalitesini arttirmaya adamis olan bu orgiit, 1997°de kurulmus olup 28’1 AB iiyesi olan
70 iilkeden 900’e yakin dernegi temsil etmekte ve yaklasik 5000 farklt NH’yi
kapsamaktadir. EURORDIS bir taraftan hasta ve yakinlarina dogrudan destek olurken
bir taraftan da karar vericilerle birlikte NH politikasina yon vermektedir. EURORDIS
sayesinde Avrupa’daki hasta orgiitleri artik, yasal olarak da tan1 ve tedavi siire¢lerinde
hastanin yaninda yer almaktadirlar. ARA sistemindeki NH aglarinin hepsinin
yonetiminde hasta orgiitleri temsilcilerinin de olmasi yasal bir zorunluluktur. Bu, hasta
ve aileleri i¢in seslerini duyurabilmek agisindan olaganiistii bir firsattir. ARA
sisteminin kurulmasina kadar gecen biitiin siiregte EURORDIS hastalar adina siirece
katki ve destek vermis ve bu ¢abalarinin sonucunda da biitiin ARA’larin yonetiminde

hasta temsilcilerinin bulunmasi saglanmistir. Bu orgiitiin farkindalik olusturmak i¢in
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yaptig1 ornek caligsmalardan birisi de 29 Subat 2008’de bir Avrupa faaliyeti olarak
baslatilan, fakat giderek biitiin diinyada kabul goren ‘Nadir Hastaliklar Giinii diir.

Hem hastalar1 hem de hekimleri destekleyen bir diger sivil toplum girigimi de
ORPHANET internet portalidir. Avrupa’da nadir hastaliklar ve bu hastaliklarin
ilaglartyla ilgili bilgiler iceren bir internet portali olan ORPHANET, 1997 yilinda
Fransa Saglik Bakanlig: tarafindan kurulmus ve AB tarafindan oldugu gibi halen bu
kurum tarafindan da desteklenmektedir. ORPHANET NH konusunda diinya ¢apinda
bilgi yayilmasina biiyiik katki yapmistir. Giiniimiizde 6000’e yakin NH bu sitede
kayithidir. ORPHANET biitiin iiye tlilkelerden topladigi verileri ve uzmanlik diizeyinde
gecerliligi bulunan bilgileri yedi dilde bir elektronik ansiklopedi ve agik erisimi olan
bir dergide yayinlamaktadir. Hekimlere yardimci olmak {izere NH nin bulgu, semptom
ve ilaglarinin bir envanterini, hastalara yardimci olmak i¢in de 37 tilkedeki uzmanlik
merkezleri ve laboratuvarlarini glincelleyerek yayinlamaktadir. Ayrica devam etmekte
olan ulusal ve uluslararasi aragtirma projelerini de takip eden ORPHANET, her yil
NH’yle ilgili politika olusturulmasina katkida bulunmak i¢in, kendi 6nerilerini iceren
bir rapor yayinlamaktadir.

Her ne kadar diger genel miidiirliiklerin de saglig1 ilgilendiren pek ¢ok proje ve
uygulamasi1 olmakla birlikte, NH’yle ilgili Birlik diizeyinde yiiriitiillmekte olan
caligmalarin biiyiik cogunlugu, DG SANTE tarafindan yapilmakta ve ‘Halk Saghgi’
bashigr altinda toplanmaktadir. Komisyon NH’yle ilgili hedeflerini su sekilde
belirlemistir: NH’nin taninmasini gelistirmek, biitiin saglik sistemlerinde nadir
hastaliklarin dogru sekilde kodlanip takip edilebilmesini temin etmek, iiye iilkelerin
ulusal planlarini desteklemek, Avrupa diizeyinde isbirligini artirmak, NH merkezlerini
birbirine baglayarak bir iilkedeki uzmana ulagilamadigi zaman bir diger tlkedeki
uzmana ulagabilmeyi saglamak, daha fazla arastirma icin motivasyon saglamak,
giincel tarama uygulamalarin1 degerlendirmek ve NH takip ve kayit merkezlerini
destekleyerek bir Avrupa Platformu olusturmak.

AB’nin NH’yle ilgili olarak ¢ok sistematik bir mevzuat ¢aligmasi yapmis
oldugu dikkati gekmektedir. ilk olarak 1999 yilinda NH ilaglar1 hakkindaki AB tiiziigii
cikarilarak NH’yle ilgili ilaclarin gelistirilmesi konusu ele alinmistir. Bu belgeyi
Komisyonun 2008 yilindaki NH’yle ilgili tespitlerini igceren ‘Nadir hastaliklar:

Avrupa’min zorluklari’ baslikli tebligi izlemekte ve burada NH’nin tanmirliginin
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gelistirilmesi ve bu alandaki isbirliginin gerekli oldugu ve konunun Birlik diizeyinde
ele alinmasiin zorunlulugu vurgulanmaktadir. Bu belgeden sonra Konseyin 2009
yilindaki NH’yle ilgili eylem Onerisi gelmektedir. Genel olarak bu iki belgede NH’yle
ilgili plan ve projeler, NH’ nin tanimlanmasi, kodlanmas1 ve envanterinin ¢ikarilmasi,
arastirma, uzmanlik merkezleri ve ARA, hasta Orgiitlerinin gii¢clendirilmesi ve
stirdiiriilebilirlik konularina deginilmektedir. Konsey Onerisi spsesifik olarak 6zellikle
tiye iilkelerin 2013 yilina kadar tamamlamak zorunda olduklar1 ulusal planlarina ve
stratejilerine odaklanmis ve iiye llkeleri, bilgi ve uzmanlik paylasimi i¢in Avrupa
referans aglarinin kurulmasi ve aragtirmalar yapilmasi konusunda tesvik etmistir.
AB’nin NH’yle ilgili belki de en 6nemli resmi belgesi ise 2011 yilinda ¢ikarilan ve 12.
maddesinde ARA’larin kurulusu anlatilan, bunun diginda saglikla ilgili pek ¢cok bagka
alanda da diizenlemeler iceren ‘Hasta Haklar: Yonergesi’'dir. Bu yonergenin NH
baglamindaki amagclar1; hastalarin bir bagka AB iiyesi iilkede sagliga erisimlerini
kolaylastirmak, tliye iilkeler arasi isbirligini arttirmak ve 6zellikle de biitiin uzmanlari
aynt havuzda birlestirerek hastalarin tedavilerini gelistirmek i¢in ARA’nin
kurulmasini tesvik etmektir. 2013 yilinda iiye iilkelerde kanunlagsan bu yonerge
ARA’nin da yasal altyapisini olusturmaktadir. Zaten ARA’nin kurulusuyla ilgili en
temel sorunlardan birisi de iilkeler arasinda bilgi paylagimiin yapilabilmesi igin
teknik, bilimsel ve yasal altyapinin kurulabilmesiydi. Birlik diizeyinde c¢ikarilan
calisma programlarinda da NH’nin uzun bir siireden beri yer almakta oldugu
goriilmektedir. Ilk olarak 1 Ocak 1999- 31 Aralik 2003 dénemini kapsayan ‘Nadir
Hastaliklar Birlik Eylem Programi’ ile saghgin yiiksek diizeyde korunmasi
amaclanmis ve NH’yle ilgili bilgiyi gelistirmeye ve bilgiye erisimi kolaylastirmaya
odaklanilmistir. Bu siirecin devaminda ise NH oncelikli bir alan haline getirilerek
2008-2013 dénemi icin ‘Saglhk Alaminda Birlik Eylemi Ikinci Programi’
olusturulmustur. 2014-2020 dénemini kapsayan ve ‘Biiyiime I¢in Saglk’ bashgmi
tastyan ‘Saglik Alaminda Birlik Eylemi Ugiincii Programi’ da NH’yi yine &ncelik
alanlarindan birisi olarak korumaktadir.

AB cikardigi mevzuatin yani sira, NH’yle spesifik olarak ilgilenmek {izere
Komisyon biinyesinde ¢esitli gruplar kurmustur. Bunlardan ilki RDTF’dir. Bu grubun
icinde iiye iilkelerden, Avrupa Komisyonundan ve DSO’den uzmanlar bulunmaktadur.

Avrupa referans merkezleri ag1 kurulmasi ig¢in bazi Oneriler gelistiren RDTF, bu
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yoldaki pilot projeler i¢in su tavsiyelerde bulunmustur: ulusal veya bolgesel merkezler
arasinda hiyerarsiden kag¢iilmalidir, izole referans merkezleri olusturmak yerine
uzmanlasmis merkezler arasindaki baglant1 desteklenmelidir, prensip olarak hastalar
degil uzmanlasma olgusu hareket halinde olmalidir, hastalart miimkiin oldugu kadar
iyi takip ve tedavi edebilmek icin yeterli kapasite olmalidir, multidisipliner bir
yaklagim gosterilmelidir, aragtirmalara giiclii sekilde katki yapilmalidir, ulusal ve
uluslararas1 diizeydeki diger merkezlerle ve hasta dernekleriyle yakin isbirligi
saglanmalidir. RDTF, yerini Avrupa Komisyonu tarafindan 30 Kasim 2009 tarihinde
NH konusundaki her tiirlii faaliyeti yiiriitmek iizere kurulan EUCERD’e birakmustir.
Bu grup da 2011 yilinda yeni merkez kuracak iiye tilkelere yol gostermesi ve gelecekte
kurulacak Avrupa referans aglarina katki saglamasi amaciyla, NH i¢in olusturulacak
uzmanlik merkezlerinin kalite 6l¢iitleriyle ilgili oneriler yaymlamistir. 2014 yilinda bu
Komite de Komisyon’un aldig1 bir kararla sonlandirilarak yerine 2014-2016 donemi
icin CEGRD kurulmustur. Grup, iiye iilke ve paydaslarin temsilcileri ile NH
uzmanlarindan olusmaktadir. ARA yolundaki ¢calismalari kaldig1 yerden devam ettiren
bu komite, ARA’ya dahil olacak NH’nin gruplandirilmasini yapmis ve siirece
hastalarin da dahil edilmesini tavsiye etmistir. Grup son olarak yayinladigi iki rapordan
birincisinde farkli iilkelerde genetik test yapilmasinin kosullarini belirlemis,
ikincisinde ise sosyal hizmetler ve politikalarin siirece dahil edilmesi; saglik
calisanlarinin egitimi; aglar1 olusturacak merkezlerin multidisipliner, biitlinliik¢ii,
insan haklarma saygili ve siireklilik arz eden bir anlayisla kurulmasi; aglarin kendi
aralarinda ve hastalarla iletisiminin saglanmasi ve NH’yle ilgili konularin ulusal saglik
sistemlerine dahil edilmesi onerilerinde bulunmustur.

Ulusal NH merkezleri bircok NH’ nin 6nlenmesi, tan1 ve en iyi sekilde tedavisi
icin olaganiistii bir firsat olmakla birlikte, binlerce NH diisiintildiigiinde yine de
yetersiz kaldiklar1 pek ok durum s6z konusudur. Ornegin bir iilkede bir grup NH’yle
ilgili ¢ok gelismis bir merkez bulunmaktayken, baska iilkedeki merkez ayni1 konuda
hasta eksikligine veya baska teknik konulara bagl olarak yetersiz kalabilmektedir.
Bazen de bir NH’nin tanisin1 koyup tedavi edecek uzman, hastanin kendi iilkesinde
hi¢c bulunmayip bagka bir iilkede bulunabilmektedir. Bunun sonucunda hem hastalar
magdur olmakta hem de bilgi ve deneyim belirli yerlerde sinirli kalmaktadir. Burada

iki konu ¢ok 6nemlidir. Birincisi hastalarin bagka bir {ilkede olsa da mevcut en iyi
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tedaviye ulasabilme hakki digeri de biitiin merkezleri ayn1 ya da benzer standartlara
ulastirma gerekliligi. iste bu nedenlerle yaklasik 30 yildir NH iizerinde ¢alisan AB,
2017 wyilinda NH’yle ilgili uzmanlarin bilgi ve deneyimlerini paylasarak
arttirabilmeleri, yeni arastirmalar yapabilmeleri, yeni tedaviler gelistirebilmeleri ve
sonug¢ olarak hastalarin optimal tedavi ve destegi alabilmelerini saglamak {izere,
NH’yle ilgili merkezleri birlestiren bir sistem olan ARA’y1 kurmustur. Sistem
sayesinde bir iilkedeki NH’yle ilgilenen uzmanlar, biitin Avrupa’daki verilere
ulasabilecekler, bunlardan yararlanabilecekler ve diger uzmanlar ve merkezlerle ortak
arastirmalar yapabileceklerdir. Sistem O6nce NH’yi gruplara ayirmakta ve sonra da
Avrupa’daki ayni hastalik grubuna bakan NH merkezlerini sanal bir agda
birlestirmektedir. Boylece hastalarin veya uzmanlarin bulunduklar1 yerden en iyi bilgi
ve deneyime ulasabilmeleri hedeflenmistir. Zira bu aglara katilan merkezler belli
standartlara kavusacak, uzmanlar egitimler alacak ve hastalar de buradaki
konsiiltasyon sisteminden yararlanacaklardir. Bu sistem smir Otesi saglik
hizmetlerinde hasta haklar1 acisindan da ¢ok biiyiik bir agsama olacaktir. Ciinkii bu
sistemden c¢ikacak kararla hasta Avrupa’daki en iyi merkeze geri 6deme kosullari
saglanmig olarak gidebilecektir.

Oncesinde pek ¢ok projeyle ARA sistemini kontrol eden ve tiim kurulus ve
calisma ilkelerini belirleyen AB, 2017°de ARA sistemine dahil olan 24 agin
kurulusunu gerceklestirmistir. Bu ilk grup ARA 25 iiye iilke ve Norveg’ten 313
hastanenin 900°den fazla {nitesini 24 farkli hastalik grubuna béliinen aglarda
birlestirmistir. ARA’nin amaglar1 resmi olarak su sekilde ifade edilmektedir:
kilavuzlar, egitim ve bilgi paylasimiyla tedavi olanaklarin1 gelistirmek; hastalar ve
hasta yakinlar1 dahil temel paydaslarin giivenli sekilde siirece dahil olmasini saglamak;
hastalik dogasini anlamak i¢in klinik ¢aligmalar ve arastirmalar yapmak ve klinik
isbirligini saglamak icin yeni bilgi teknolojilerini devreye sokmak. ARA’nin giiniimiiz
itibariyla finansman1 ‘Saglik Programi, Avrupa lletisim Aract ve Ufuk 2020’ gibi
cesitli destek programlarindan saglanmaktadir. ARA’nin kurulus siireci ve gereken
Olciitler ile iiyelerinin se¢imi, AB mevzuatina dahil edilmistir. Komisyonun siirekli ve
bliyiik bir destegi olmakla birlikte, ARA sistemi temel olarak iiye iilkeler tarafindan
yiiriitiiliir. Uye iilkelerin ARA sistemiyle ilgili harcamalara nasil katilacaklari

konusunda tam olarak agikliga kavusmayan noktalar bulunmaktadir. Burada en 6nemli
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sorun ARA sistemindeki konsiiltasyon sonunda baska bir iilkede tedavi olmasi
gerektigine karar verilen hastalardir. Bu noktada yine Hasta Haklari Yoénergesi
devreye girecektir. Zira yonergenin diizenledigi pek ¢ok konudan birisi de baska bir
iilkede tedavi ve geri 6deme kosullaridir. Ancak ARA sistemindeki hastalarin da diger
hastalar gibi mi kabul edilecegi yoksa ayr1 diizenlemeler mi yapilacagi ve geri ddeme
kosullartyla ilgili detaylar sistem calismaya basladikca acikliga kavusacaktir.
Komisyon uygulama kararinda belirtildigi gibi aglarin kurulmasi, tiyeliklerin
olusturulmasi ve sonlandirilmasinda yetkili organ ‘Uye Ulkeler Kurulu dur. Kurul 28
tiye lilkenin ve Avrupa Ekonomik Alani iilkelerinin temsilcilerinden olusur. Kurulun
ana gorevleri ag onerilerini ve hekimlerin iiyelik bagvurularini onaylamak, hekimlerin
var olan bir aga iiyeligini onaylamak, bir agin kapatilmasina karar vermek ve liyelikten
cikarmaya karar vermek olarak sayilabilir. Komisyon tarafindan taninan bir ag
kurulabilmesi i¢in gereken Olciitler su sekilde belirlenmistir: en az 8 iilkeden 10 uzman
bir araya gelmelidir; her uzman kendi resmi saglik otoritesi tarafindan onaylanmis
olmalidir; bir agin biitliin uzmanlar1 ayn1 nadir hastalik iizerinde uzmanlagmis
olmalidir; ag olusturmak i¢in bir teklif verilmelidir ve son olarak da ilgili uzmanlar ve
Onerilecek nadir hastalikla ilgili ag, Komisyonun kararinda belirtilen Olgiitleri
karsilamalidir. ARA kurulusuyla ilgili yasal belge olan Hasta Haklar: Yonergesi’nde
ARA i¢in sekiz amag¢ belirlenmis olup, her ag bu sekiz amagtan en az lg¢iini
benimsemek zorundadir. Bu sekiz amag¢ sunlardir: tipta ve saglik teknolojisinde
Avrupa isbirliginin potansiyelini ortaya ¢ikarmak; hastaliklardan korunma baglaminda
bilgi birikimine katkida bulunmak; tani1 ve tedavide yiiksek kaliteli ve maliyet etkin
hizmeti kolaylagtirmak; kaynaklari biraraya getirerek onlar1 en yiliksek maliyet etkinlik
noktasina ulastirmak; arastirma ve epidemiyolojik takip yapilmasini saglamak ve
saglik profesyonellerini egitmek; uzmanlarin hem sanal anlamda hem de gergek
anlamda hareketliligini artirmak, bilgi liretmek ve yaymak, nadir hastaliklarin tani ve
tedavisinin gelismesini desteklemek; kalite ve giivenlik Olgiitleri olusturmak, en iyi
Klinik uygulamalar1 gelistirmek ve bunlar1 yaymak; 6zel tibbi durumlar igin gereken
ileri saglik sistemi ve teknolojisinde yetersizligi bulunan iiye iilkelere yardim etmek.
Sistemin c¢aligma esasi, aglarin yoneticileri olan ag koordinatorlerinin
hastalarin tan1 ve tedavilerini gozden gegirmek iizere farkli disiplinlerden uzmanlari

teletip ve bilgi teknolojileri platformlar1 araciligiyla bir araya getirerek, uzmanlarin
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bilgi ve deneyim aligverisinde bulunmalarini saglamasina dayanmaktadir. ARA
sistemi dogrudan hasta erisimine agik olmamakla birlikte herhangi bir nadir hastalik
olgusu, iilkenin saglik sistemiyle uyumlu olacak sekilde ve hastanin onay1 alindiktan
sonra ilgili hekimler tarafindan o tilkenin ARA iiyesine refere edilebilir. Boylece bu
hasta icin bilimsel olarak daha ileri bir degerlendirme ve tedavi siireci baslamis olur.

ARA’nm isleyis sistemine gore merkezinde ii¢ temel e-saglik uygulamasi
bulunmaktadir. Birinci uygulama ARA Isbirligi Platformu’dur. Bu sistem aglarin
aktivitelerini desteklemek, liyeler arasindaki baglantiy1 kolaylastirmak, belge yonetimi
ve cesitli faaliyetlerin organizasyonu ic¢in kurulmustur. Hastalara ait bilgiler bu
sistemde paylasilmaz. ikinci uygulama ARA Hasta Klinik Yonetim Sistemi dir. Bu
sistem goriintiileme dahil hasta bilgilerini paylasmak i¢in kurulmus platformdur.
Hastanin onami alindiktan sonra ilgili uzman tarafindan hasta bilgileri bu platformda
paylasilip konsiiltasyona agilir. Bu siire¢ sonunda hasta bilgileri arsivlenir. Her agin
koordinatorii bu siireci yonetir. Uciincii e-saglik uygulamasi ise ARA Internet
Sitesi 'dir. Teknik altyapilart AB tarafindan desteklenen bu siteler hem halkta hem de
saglik calisanlarinda farkindaligi artirmak icin aglara ait bilgileri icerir. Site ayni
zamanda klinik kilavuzlari, hasta kilavuzlar ve ag tarafindan iiretilmis diger bilgileri
da icerebilir.

Haziran 2017 itibariyla kurulmus olan 24 ARA’nin hepsi, AB’nin aym
mevzuatina gore kurulup yapilandirildigr i¢in bir¢ok 6zellikleri ayn1 ya da benzerdir.
Ancak yine mevzuat dl¢iistinde, her agin kendine 6zgii davranabilecegi bazi alanlar da
birakilmistir. Aglar1 en 6nemli ortak 6zellikleri yonetim sekli olup, her agin yonetim
kurulu, koordinatorii ve koordinator merkezi bulunmaktadir. Bu temel yonetim
yapilanmasini kuran ag isterse bagka yonetim basamaklari da olusturabilmektedir.
Aglarin diger bir ortak 6zelligi de finansman sitemleridir. Bugiin itibariyle biitiin aglar
AB Saghik Programi tarafindan finanse edilmektedir. Ancak sistem tam olarak
calismaya basladiginda, yani 6zellikle sinir Otesi hasta hareketliligi basladiginda
finansmanin nasil olacagi heniiz biitliin detaylariyla ortaya koyulmus degildir. Hasta
Haklar1 Yonergesi baska iilkede tedavi ve geriye 6deme kosullariyla ilgili genel
diizenlemeler getirmistir. Ancak ARA sistemi i¢in farkli, daha detayli, hastalar i¢in
daha kolay ve biirokrasiden uzak bazi diizenlemeler yapilmasi giindeme gelmesi

kagimilmazdir.
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Aglarin ¢ok Onemli bir bagka ortak Ozelligi ise hasta merkezli olarak
kurulmalaridir. Bu yonleriyle geleneksel tip anlayisindan farkli olarak hastalarin
konumunu giiglendirmektedir. Boylece daha 6nce pek ¢cok sorunlariyla yalniz kalan ve
belki de en zayif konumda olan bu hastalar, ARA sistemi sayesinde ¢ok giiclii bir
destege kavusmaktadirlar. Ancak her ne kadar hasta merkezli olsalar da hastalarin bu
aglara girigleri simdilik miimkiin degildir. ARA sistemi deneyim kazandik¢a bu
konuda da bir gelisme kaydedilecegi varsayilabilir. Mevcut durumda bir hastanin
kendi hastaligiyla ilgili bildigi bir ag varsa, bu agdan destek almak i¢in hekimleriyle
bu konuyu konugmasi tesvik edilmektedir.

Bugiin itibariyle ilk kurulan 24 ag sunlardir: Kemik Hastaliklar1 Agi, Bas
Boyun Anomalileri Ag1, Endokrin Hastaliklar Ag1, Epilepsi Ag1, Bobrek Hastaliklar
Ag1, Norolojik Hastaliklar Ag1, Dogumsal Anomaliler Ag1, Solunum Hastaliklar1 Agi,
Cilt Hastaliklar1 Ag1, Yetiskin Kanserleri Agi, Kan Hastaliklart Ag1, Urogenital
Hastaliklar Ag1, Noromuskular Hastaliklar Ag1, G6z Hastaliklar1 Ag1, Genetik Timor
Riski Sendromlar1 Agi, Kalp Hastaliklar1 Ag1, Dogumsal Anomaliler ve Nadir Biligsel
Hastaliklar Ag1, Kalitsal Metabolik Hastaliklar Ag1, Cocukluk Cagi Kanserleri Ag,
Karaciger Hastaliklar1 Ag1, Kas Iskelet ve Bag Dokusu Hastaliklar1 Ag1, Bagisiklik
Sistemi Hastaliklar1 Ag1, Cocuklarda Organ Nakli Ag1 ve Multisistemik Damar
Hastaliklar1 Ag1.

ARA sisteminin AB agisindan tarihsel ve politik bazi anlamlar da
bulunmaktadir. AB saglik alaninda ortak bir politika giitmemektedir. Ancak NH
alaninda gercgeklestirilen isbirligi, ciddi bir derinlesme ile kendini gostermektedir. AB
bu isbirligi ¢ercevesinde hizmetlerin ve kisilerin serbest dolagimi ve sinir 6tesi saglik
tehditleri olgusunu kullanarak ‘Hasta Haklari Yénergesi’ gibi baglayict olan
yonergeler ¢ikarmistir. Bu anlamda, NH bir toplum saglig1 sorunu olarak goriilmiis ve
boylece biitiin iiye iilkelerin siirece katilmasi bilimsel bir zorunluluk haline gelmistir.
Bu stiregte amaca ulagmak i¢cin hem baglayict hem de baglayici olmayan araglar1 en
uygun sekilde kullandig1 goriilmektedir. Tarihsel agidan bakildiginda ise AB’nin
saglik politikasinda en ileri derinlesmenin saglandigi alanin, NH politikas: oldugu
gorilmektedir.

NH’yle ilgili sorunlarin ¢oziilebilmesi i¢in bu konudaki saglik politikalarinin

devamlilik arz etmesi gerekir AB agisindan baktigimizda ARA kuskusuz NH alaninda
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olaganiistii bir asama olmustur. Ancak ARA’nin NH alanindaki her sorunu ¢ézmesi de
miimkiin degildir. Bunun en 6nemli sebebi ise ARA yonetimlerinin NH’yle ilgili genel
politikalarda degil, yalnizca belirli bir alanda yetkili olmasidir. Ikincisi ise bu
yonetimlerin NH’yle ilgili saglik politikalarin1 etkileme giiciiniin sinirli olmasidir.
AB’nin NH i¢cin EUCERD’den sonra kurdugu en son grup olan CEGRD’in gorevi
2018 yilinda bitmistir. Bu grubun yerine heniiz NH alanina 6zgii yeni bir organ
kurulmus degildir. Bundan sonra NH alanindaki konularla daha genel bir organ
ilgilenecektir. Buradaki temel sorun ise bu organin tek isinin onceki gruplar gibi
yalnizca NH degil pek ¢ok baska hastaligi da igermesidir.

Ulkemizde NH alaninda heniiz ulusal bir politika belirlenmis degildir. Bu
anlamda, yapilmasi gereken ilk is NH yonetmeliginin ¢ikarilarak NH merkezlerinin
tanimlanmasi ve sonraki asamada da bunlarin ARA sistemine dahil olmalari i¢in tesvik
edilmeleridir. Saglik bakanliginin yeni kurdugu NH daire bagkanlig1 bu konuda iimit
verici bir gelisme olmustur. Ancak bundan sonra yapilacaklar i¢in hasta derneklerinin,
akademisyenlerin ve diger paydaslarin da goriislerinin alinarak bir yol haritas
¢ikarilmasi 6nem arz etmektedir.

Uzun yillardir NH’nin farkinda olan AB, bu konuda baglangicta kendisine su
hedefleri koymustu: NH nin gorlinlirliigiinii ve taninmasini arttirmak, dogru sekilde
kodlanmasini saglayarak saglik sistemleri icinde takip edilebilir hale getirmek, tiye
tilkelerin NH konusundaki ulusal planlarin1 desteklemek, Avrupa diizeyinde isbirligini
giiclendirmek, daha fazla aragtirma i¢in tesvik etmek, gilincel tarama uygulamalarin
degerlendirmek, kayit ve takip merkezlerini destekleyerek bu konuda bir Avrupa
platformu olusturmak ve farkli {lkelerdeki hastalart uygun olan merkeze
yonlendirmek i¢in uzmanlar ve profesyonellerden olusan Avrupa referans aglar
kurmak. AB’nin NH’yle ilgili yaptiklar1 ve geldigi sonu¢ dikkate alindiginda,
baslangicta ortaya koydugu biitiin hedeflerini gerceklestirdigi goriilmektedir. Zira AB
bir taraftan destekledigi pek ¢ok projeyle NH’yle ilgili bilimsel, sosyal ve yasal
altyapiy1 hazirlamis ve hem {tiye iilkeleri hem de paydaslari biraraya getirmistir. Diger
taraftan da olusturdugu mevzuatla ARA sisteminin kurulusunu gergeklestirmistir.
Saglik konusunda miinhasiran yetkili olmayan AB, biitlin Avrupa icin bir halk saglig1

sorunu olan NH’yle ilgili bilimsel gereklilikleri ortaya koyarak tiye {ilkeleri
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birlestirmeyi basarmistir. Sonug olarak ortak bir saglik politikasindan yoksun olan

AB’nin ortak bir NH politikasina dogru evrildigi sOylenebilir.
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