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SUNUM PLANI 

 TANIM 

 ETĠYOLOJĠ 

 PREVALANS 

 ÜLKEMĠZDE NADĠR HASTALIKLAR 

 ORPHANET 

 ÖRNEKLER VE GENETĠK 

KOMPLĠKASYONLAR 

 ACĠL KILAVUZLARI 

 



Parkinson ????? Kuduz ????? 

Marfan ????? Lupus ????? 

Graves ????? 



TANIM 
 DSÖ : Yetim / nadir hastalıkları o toplumda yaşayan (yerli) 

her 1000 kişiden % 0.65-1’ini etkileyen patolojik koşullar 

olarak tanımlar. 

 AVRUPA : Prevalansı 1/2000’den az olan hastalıklar 

“NADĠR HASTALIK” olarak tanımlanır. 

 AVUSTRALYA : 2000'den daha az Avustralyalı hastayı 

etkileyen bir hastalıktır. 

 HĠNDĠSTAN : 50.000'den daha az Hintli hastayı etkileyen 

bir hastalıktır. 

 AMERĠKA : 200.000'den daha az Amerikalı hastayı 

etkileyen bir hastalıktır. 

 



TANIM 

 Bu hastalıklar, ülkeden ülkeye değişik 
epidemiyolojik özellikler gösterseler de, 
her ülke için önemli bir toplumsal sağlık 
sorunu oluştururlar ve özel nitelikte tanı 
tedavi izlem güçlüklerine yol açarlar. 

 

 Bu nedenle,özel yaklaşım ve uygulamalara 
ihtiyaç duyan bu hastalıklar sık görülen 
hastalıklardan ayrı olarak ele alınmayı 
gerektirirler. 

 



TANIM 

 % 85-90’ı kronik, ciddi, hayatı tehdit eder. 

 % 80’i genetik kökenlidir. 

 Yaş grubuna göre etki eden birçok faktör 
mevcuttur.  

(Multifaktöriyeldir) 

 Tanı uzun yıllar alabilir.  

 Tedaviler kesin değildir ve her zaman 
ulaşılamaz. 

 Maliyet yüksektir. 



TANIM 

 Sinir bozucu 

 Zaman alıcı 

 Mütevazi olmayı gerektirir. 

 SORUN NE ??????????? 

 Nal SESLERĠ…………. 









 Nadir hastalıklar şiddetli, kronik, genellikle 
dejeneratif ve yaşamı tehdit etmektedir. 

 Nadir hastalıklardan etkilenen hastalar 
çoğunlukla kendi bedeni ve zihni üzerindeki 
kontrolü kaybederler. 

 Nadir gözüken hastalıkların başlangıcı% 
50'sinde çocukluk çağıdır. 

 Çoğunlukla etkin tedavileri yoktur. Bazı 
durumlarda semptomları, yaşam kalitesini ve 
yaşam süresini artıracak şekilde tedavi 
edilebilirler. 

 



TÜRKĠYE’DE NADĠR 

HASTALIKLAR 
 Akraba evliliklerinin çok sıkça rastlandığı 

ülkemizde nadir hastalıkların fazlasıyla mevcut 
olması genetik araştırmacılar tarafından da 
gösterilmiştir. 

 DSÖ verilerine göre, Avrupa ülkelerinde her yüz 
bin kişide 8 bin kişi, nadir hastalığa 
yakalanmaktadır.  Türkiye'de akraba evlilikleri 
neticesi nadir hastalıkların  prevalansı daha 
yüksektir. AB'de akraba evliliği binde 3-10 iken, 
Türkiye'de yüzde 12-17 arasındadır.  

 Dolayısıyla Türkiye’de yaklaşık 5-7 milyon kişinin 
nadir hastalıklardan etkilenmiş olması 
beklenmektedir.  

 



TÜRKĠYE’DE NADĠR 

HASTALIKLAR 
 Ancak, nadir hastalıklarla ilgili tüm dünyada 

yaşanan sorunlar bizim ülkemizde de 
yaşanmaktadır.  

 Bilgi birikimi ve bu konularda uzman hekim 
azlığı, bu hastalıkların tedavilerin çok pahalı 
olması (Nadir hastalıklı bireyin Avrupa'da 
yıllık ortalama  sağlık giderinin 300 bin avro 
(British Journal of  Clinical Pharmacology 2006;61:355-60) 

 Ülkemizde bu güne dek nadir hastalıklar ve 
yetim ilaçların tanımlandığı bir kanunun 
bulunmaması. 

 



 

 

 

 

 1.Nadir Hastalıkların epidemiyolojik bilgisinin arttırılması 

 2.Nadir Hastalıkların özelliklerinin tanınması 

 3.Nadir Hastalıklarla ilgili bilgilerin halk, sağlık uzmanları ve 
hastalar için geliştirilmesi 

 4.Nadir Hastalıklar konusunda sağlık uzmanlarının eğitilmesi 

 5.Tanı testlerine erişimin ve taramanın organize edilmesi 

 6.Hasta bakımı kalitesinin arttırılması ve tedavi olanaklarına 
erişimin geliştirilmesi 

 7.Yetim ilaçlar konusuna daha bilinçli eğilimin sağlanması 

 8.Hastalarda Nadir Hastalıklar ile birlikte ortaya çıkan özel 
ihtiyaç gereksinmelerinin giderilmesi 

 9.Nadir Hastalıklar ile ilgili araştırmaların geliştirilmesi 

 10.Ulusal ve Avrupalı işbirliklerinin geliştirilmesi 

 

NADĠR HASTALIKLAR ĠÇĠN ULUSAL SAĞLIK 
PLANLARININ10 TEMEL KAPSAMI 



















Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Akromegali YetiĢkin 

< 0.02 % 

Ġskelet ve YumuĢak 

doku büyümesi ve 

anormallikleri 

Prognatizm 

AĢırı terleme 

Yorgunluk ve Letarji 

Artrit  

Ciltte yağlanma 

AzalmıĢ libido ve 

erektil disfonksiyon 

 

CerrahiCerrahi 

Pegvisomant 

Cabergolin 

Octreotid 

Lamreotid 

 

DM 

HT 

KVH 

Aritmi 

Kolon,Troid Ca 

Meme  Ca 

ArtmıĢ Mortalite 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Alkaptonüri Konjenital 

Çocukluk ve  

YetiĢkinlik 

1-4 / 1 Milyon 

 

Deride siyah yada 

mavi beneklenme 

Eklem Ağrısı 

Eklemlerde kısıtlılık 

(artropati) 

Böbrek TaĢı 

Tükrük bezi taĢı 

Ġdrarda siyahlaĢma 

Sklerada 

beneklenme 

 

Nitisinon Okronik artropati 

KVH 

Aritmi 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Alfa-1-Antitripsin 

Eksikliği 

Konjenital 

Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

1-5 / 10.000 

 

Öksürük 

AĢırı balgam 

Hırıltı 

Sarılık 

Pannikülit 

Astım KOAH 

benzeri tablo 

 

Transplantasyon 

Semptomatik 

 

KOAH 

Siroz (Nadir) 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Ehlers-Danlos 

Sendromu 

Konjenital 

Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

Bilinmiyor 

 

Eklemlerde 

HiperekstansibiliteD

eride 

hiperekstansibilite 

Vasküler 

DeğiĢiklikler 

DiĢ Anomalileri 

Göz Bozuklukları 

 

Hayat stili değiĢikliği 

Cerrahi 

 

Diaframatik herni 

Aort Diseksiyonu 

Organ Rüptürü 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Graves hastalığı YetiĢkin 

1/10000 

Hipertiroidizm 

Sıcaklık intoleransı 

Yorgunluk 

Kilo kaybı 

Ekzoftalmi 

 

Antitiroid ilaç 

Radyoaktif iyot 

tedavisi 

 

Gebelik sorunları 

Kalp hastalıkları 

Tiroid fırtınası 

Kırılgan kemikler 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Handigodu 

sendromu 

Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

Bilinmiyor 

Eklemlerde Ağrı 

Kalça ve diz 

ekleminde ĢiĢlik 

Ekstremitelerde 

deformite 

Doğumsal cücelik 

Yürümede Güçlük 

 

Semptomatik  Erken Ölüm  

(25-30) 

Ekstremite 

anomalisi 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Madras motor  

nöron hastalığı 

Çocukluk ve 

YetiĢkin 

1/1000000 

Ġnce ve zayıf  

görünümlü hasta 

Sağırlık 

Felç 

Görme bozukluğu 

 

Semptomatik ve 

destekleyici tedavi 

ĠĢitme cihazı  

 

Genç yaĢta ölüm 

Sinir defekti 

nedeniyle iĢitme 

kaybı 

8-9-12  

Kraniyal Sinirlerde 

felç 

Fasiyal ve bulbar 

atrofi 

Optik atrofi 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Marfan Sendromu Çocukluk ve 

yetiĢkinlik 

1-5 / 10.000 

Uzun, ince vücut 

yapısı 

Aort ve mitral kapak 

yetersizlik bulguları 

Akciğer anomalileri 

Göz anomalileri 

 

Semptomatik 

Cerrahi 

 

Aort diseksiyonu 

Myokardit 

Endokardit 

MY 

AY 

Aritmi 

Ani ölüm 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Lupus Çoçukluk ve 

YetiĢkin  

Prevelans <1/1 000 

000  

 

Tüm organlar; 

Özellikle böbrek, 

damarlar, kalp, 

akciğer, eklem, cilt 

Cilt döküntüsü, 

eklem ağrısı, ateĢ 

yorgunluk, kelebek 

Ģekline rash, 

fotosensivite, 

Raynaud Fenomeni, 

nefes darlığı, göğüs 

ağrısı, göz 

kuruluğu… 

 

Antimalaryal ilaçlar 

Kortikostreoid  

NSAĠĠ (Ġbuprofen) 

Ġmmunsupresif 

tedavi 

 

Organ  

Yetmezlikleri 

Hafıza kaybı, stroke 

vb. nörolojik 

komplikasyolar 

Perikardit 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Myastenia gravis Tüm yaĢlarda 

1-9/100000 

Diplopi 

Disfaji 

Pitoz 

Tipik yüz ifadesi 

Genel kas 

yorgunluğu 

 

Kolinesteraz 

inhibitörleri 

Timektomi 

Ġmmunmodülatör 

tedavisi 

Kortikosteroid 

 

Ġdrar kaçırma 

Solunum güçlüğü 

Ġleri yaĢlarda dik 

durmada güçlük 

Timus tümörü 

EĢlik eden diğer 

otoimmun 

hastalıklar 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Müsküler Distrofi Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

1-10 / 100.000 

Güçsüzlük 

Yürüme bozukluğu 

Koordinasyon 

Eksikliği 

Kolları BaĢın üstüne 

kaldıramamak 

Hareket yeteneği 

kaybı 

Kötü Postür 

 

Gen Tedavi 

Glukokortikoid 

Psikoterapi 

 

Felç 

KKY 

Aritmi 

Solunum Güçlüğü 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Parkinson hastalığı Ġleri yaĢlarda 

% 0.5 

Tiremor 

Rijidite 

Bradikinezi 

Denge bozukluğu 

Otonom hareket 

bozukluğu 

KonuĢma 

bozukluğu 

 

Dopamin agonistleri Ġdrar kaçırma 

Kabızlık 

DüĢünme 

bozuklukları 

Depresyon ve 

duygusal 

bozukluklar 

Disfaji 

Uyku bozuklukları 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Kuduz Tüm yaĢlar 

0.06%  

Ağrı 

AteĢ 

Parastezi 

Paralizi 

Hidrofobi  

Aerofobi 

Fotofobi 

 

AĢı Ensefalit 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Wilson Hastalığı Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

1-9 / 100.000 

Sarılık 

ĠĢtah Kaybı 

Karın ġiĢmesi 

Flapping tremor 

Sakarlık 

Yürümede güçlük 

KonuĢma 

bozukluğu 

Anksiyete 

Depresyon 

Kayser  

Fleishcer halkası 

 

D-Penisilamin 

Bakır ġelatörler 

Transplantasyon 

 

KC Yetmezliği 

Parkinsonizm 

Nörolojik 

Bozukluklar 

Kardiyomyopati 

 



Hastalık Adı 
Görülme Çağı ve 

Sıklığı 
Semptomlar Tedavi Komplikasyonlar 

Herediter 

Anjioödem 

Çocukluk ve 

YetiĢkinlik 

1 / 10.000-150.000 

Yüz,ekstremite ve 

batında ödem 

Larinks Ödemi 

Abdominal Ağrı 

Bulantı 

Kusma 

Plazma Kaynaklı C1 

Ġnhibitör 

Konsantresi 

Kallikrein 

Ġnhibitörleri 

TDP 

Androjen Steroidler 

 

Ani Ölüm 

















Parkinson ????? Kuduz ????? 

Marfan ????? Lupus ????? 

Graves ????? 





TEŞEKKÜRLER! 


