23 Subat 2024 Nadir Hastaliklar Giinii Toplantis1 Raporu

Hacettepe Universitesi Genombilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi
(HUGEN) ve Tiirkiye Saglik Enstitiileri Baskanligi (TUSEB) is birligiyle; 23 Subat 2024
tarihinde, nadir hastaliklarda bireysellestirilmis tedavinin 6nemi, tani ve tedaviye yonelik
yenilik¢i uygulamalar, yaklasimlar ve gelismeler, Gilkemizde ulusal saglik politikalari agisindan
nadir hastaliklar yol haritasi ve eylem plani, tedaviye erisim stratejileri, nadir hastaliklar
alaninda mikemmeliyet merkezlerinin olusturulmasi ve Ar-Ge proje destek stlireclerinin yer

aldigi bir toplanti ile Hacettepe Universitesi Nadir Hastaliklar Giinii diizenlenmistir.

Toplanti; Rektoriimiiz Prof. Dr. Mehmet Cahit Giiran, Rektor Yardimcist Prof. Dr. Serhat
Unal, HUGEN Miidiirii Prof. Dr. Fatih Ozaltin, Miidiir Yardimcis1 Prof. Dr. Ayse Nurten
Akarsu, HUGEN Yénetim ve Damisma Kurulu Uyeleri, TUSEB Baskan Yardimcist Prof. Dr.
Rabia Cakir Kog, TUSEB Tiirkiye Saglik Hizmetleri Kalite ve Akreditasyon Enstitiisii
Baskan1 Prof. Dr. Figen Cizmeci Senel, TUSEB Proje Yénetimi ve Destek Daire Baskani
Batuhan Yesilyurt, Saglik Bakanligt SHGM Otizm, Zihinsel Ozel Gereksinimler ve Nadir
Hastaliklar Dairesi Nadir Hastaliklar Birimi sorumlusu Uzm. Dr. Murat Giilsen, Sosyal
Gilivenlik Kurumu Genel Saglik Sigortasi Genel Miidiirii Dog¢. Dr. Eren Usul, Nadir
Hastaliklar Hasta Dernekleri Baskanlari, temsilcileri, tiniversitemizin akademik, idari
personeli, O0grencileri ve ¢esitli medya kuruluslarinin katihmi ile interaktif bir tartisma

platformunda ¢6ziim odakli bir yaklasimla gerceklestirilmistir.

Acilis konusmasini yapan Prof. Dr. Fatih Ozaltin, toplumda 10 binde 5 kisiden daha az
siklikta goriilen hastaliklara nadir hastaliklar denildigini ve nadir hastalik olarak tanimlanan
yaklasik 8 bin farkli hastalik bulundugunu ifade etmistir. Prof. Dr. Ozaltin sdzlerine; nadir
hastaliklarin, diinya genelinde en az 400 milyon, lilkemizde ise yaklasik 7 milyon kisiyi
etkiledigini, saglik hizmetleri agisindan bakildiginda nadir hastaliklarin, etkin tedavi
eksiklikleri nedeniyle 6nemli bir halk sagligi sorunu oldugunu belirterek devam etmistir.
Nadir hastaliklarin akraba evliliklerinin sik goriildiigii toplumlarda daha sik goriildiigiinii bu
nedenle de Tiirkiye i¢in ayr1 bir 6nem arz ettigini de ifade etmistir. HUGEN olarak nadir
hastaliklarda arastirma, egitim, danigmanlik alanlarinda g¢alismalar yiirlitme misyonuyla
hareket ettiklerini, bu misyon dogrultusunda bugilin burada bulunan nadir hastaliklar

ekosisteminin tiim paydaslariyla is birligi icinde faaliyetlerini siirdiireceklerini ifade etmistir.



Toplantida Rektdriimiiz Prof. Dr. Mehmet Cahit Giiran da bir konusma yaparak HUGEN’in
uzun yulardir nadir hastaliklar konusuna sahiplik yaptigini, bundan sonra da bu konunun
iilkemizdeki en giiclii sahibinin Hacettepe Universitesi catis1 altinda HUGEN olacagini
belirtmistir. Katkida bulunan herkese tesekkiir eden Prof. Dr. Giiran, nadir hastaliklarin
Tiirkiye’de goriilme sikliginin diinyadaki orana gore daha yiiksek oldugunu dolayisiyla
Tiirkiye i¢in ¢ok kritik bir konu oldugunu ifade etmistir. Diinyada ve ililkemizde bir ¢ok kamu
kurulusu, bir¢cok devlet bu konuya sahip ¢ikarsa 400 milyon insan, Tiirkiye i¢in 7 milyon
insan saglikl1 bir sekilde toplumsal hayata katilip daha miireffeh bir hayat siirebilme imkanina
sahip olabilecegini; bir devlet iiniversitesi olarak bu konunun en Onemli sahiplerinden

oldugumuzu ve olmaya devam edecegimizi belirtmistir.

TUSEB Baskan Yardimcisi Prof. Dr. Rabia Cakir Ko¢ ise konusmasinda, TUSEB’in
Hacettepe Universitesi ile siirekli bilimsel bir is birligi i¢inde oldugunu, pandemi déneminde
birlikte 6nemli adimlar atildigin1 ve bu birlikteligin bir¢ok faydasimi gordiiklerini ifade
etmistir. Tiirkiye Ulusal Genom ve Biyoinformatik Projesi’nin baslatildigini ve altyapisinin
kuruldugunu hatirlatan Prof. Dr. Kog, nadir hastaliklarin bu projedeki 6nemini ve Hacettepe

Universitesi’nden bu konudaki beklentilerini dile getirmistir.

Toplanti, a¢ilis konugsmalarinin ardindan “Nadir Hastaliklarda Bireysellestirilmis Tedavinin
Onemi: Hastay1 Kurtarmak”, “Ulusal Saglik Politikalar1 Agisindan Nadir Hastaliklar”, “Nadir
Hastaliklar Ulusal Saglik Stratejisi ve Eylem Plan1”, “Nadir Hastaliklarda Tedaviye Erigim”,
“Nadir Hastaliklar Alaninda Miikemmeliyet Merkezlerinin Olusturulmas1 Caligmalar1”,
“Nadir Hastaliklar Alaninda TUSEB Ar-Ge Destek Stratejileri ve Proje Cagrilar1” baghikl

konugmalarla devam etmisgtir.

Panel seklinde gergeklesen konusmalarin ardindan tartigma oturumuna gecilmigtir. Tartisma
oturumunda Tiirkiye Nadir Hastaliklar A81 paydaslar1 olan Hasta Dernekleri Bagkanlari,
temsilcileri tek tek soz almis; hastalarin ve ailelerin yasadiklar1 sorunlar, hastalarin tan1 ve
takibinde yasanan zorluklar, tedaviye erisim sorunlari, toplumda nadir hastaliklar konusunda
farkindaligin artinlmasina yonelik yapilmasi gerekenler, paydaglarin bir araya gelmesi ve
birlikte ¢alismasinin Onemi, hasta derneklerinin bu siireclerde yasadigi zorluklar, istek ve
temennilerini belirttikleri konusmalar yapmuslardir. Ozellikle tedaviye erisim konusundaki

somut Ornekler irdelenmis ve tiim paydaglarin katkilariyla ¢oziime yonelik adimlar atilmigtir.



