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ONSOZ

Spinal muskuler atrofi, yani kisaca SMA hastaligi bireyin merkezi sinir
sistemini, periferik sinir sistemini ve iskelet kas sisteminin kontrolli kas
hareketlerini etkileyen genetik hastaliktir.

SMA hastaligi dolayisiyla tedavi gérmek zorunda olan gerek hastalar
gerekse hasta yakinlari kendi imkanlari ile ilaca erismeye c¢alismakta-
dir. CUnkU hastaligin tedavisi icin etkin olan ilaclar Devlet tarafindan
karsilanmamaktadir. ilacin ve tedavi masraflarinin toplam maliyetinin
fahis olmasi, hasta/hasta yakinlarinin mevcut durumlariyla bu maliyetin
altindan kalkamamasi nedeniyle, istenen bedelin toplanmasi igin bagis
kampanyasi baslatma zorunlulugunu gerektirmektedir. Hasta yakinlari
bir yandan surekli olarak ilgi ve bakima muhtag¢ hastalari ile ilgilenmek-
te diger yandan da bagis toplayabilmek ve seslerini duyurabilmek icin
mucadele etmektedirler.

T.C. Anayasa Madde 56°nin birinci fikrasi “Herkes, saglikli ve dengeli
bir cevrede yasama hakkina sahiptir. Cevreyi gelistirmek, cevre sagligi-
ni korumak ve cevre kirlenmesini 6nlemek Devletin ve vatandasin go-
revidir.” seklinde olup bu hikidm ile saglik hakki Anayasal bir hak olarak
temel haklar arasinda yer almaktadir.

Avrupa insan Haklari Sozlesmesi (Sézlesme), taraf devletlere Ya-
samin ve Sagligin Korunmasi ile ilgili Olarak Pozitif Yukumldltkler ge-
tirmektedir. S6zlesme’nin 2nci maddesinde belirtiimis olan pozitif yu-
kumlUlukler kapsaminda, taraf devletlerin hastalarin yasamini ve vicut
butdnltgunu koruyacak nitelikteki tedbirleri alma zorunlulugu vardir.

Bununla birlikte Birlesmis Milletler Cocuk Haklarina Dair Sézles-
me’de her cocugun Yasam ve Gelisme hakki oldugu gibi, S6zlesmenin



24’Uncl maddesi kapsaminda cocuk, mimkudn olan en Ust duzeyde
saglik ve tibbi bakim standardina ulasma hakkina da sahiptir.

istanbul Barosu Saglik Hukuku Merkezince SMA calistayimiz, SMA
hastalarinin tedavi ve ilaca erisim icin bagis kampanyalari yapmaya
mecbur birakimamasi, tedavi ve ilaca erisim hakkinin TUrkiye'de
saglanmasi ve bu konuda gerekli yasal dlzenlemelerin olusturmasina
katki saglamak amaciyla dtzenlenmistir.

Yapilan calistayimizin Ulkemizde SMA hastaligi ile ilgili saglik politika-
larina katki saglayacagi ve yol gosterici olacagini umut eder tim katki
saglayan meslektaglarimiz ve akademisyenlerimize tesekkdr ederim.

AV. Filiz SARAC

Istanbul Barosu Bagkani



L EUy,

~ ISTANBUL BAROSU SAGLIK HUKUKU MERKEZi

“SMACALISTAYI

I. GUN - 15.06.2023 / istanbul Barosu Kiiltiir Merkezi
11000 = 11015 Tangma ve Kayit
Agils Konugmalan: Av. Filiz SARAC / istanbet Barosu Bagkan

Ky

LUR
i

Av. Cagn Sikril ULUSLU fistanbul Barssu Sagisk Mol Markz Shecilisa

.OTURUM
Maderatar: Prof. Dr. Zehreddin ASLAN / lsanbul Osversites, Hukuk Pl
Kami Hukslos Balimi, |dans Heolalos AB.D,

1115 - 11:35 MNADIR HASTALIK, SMA, SEBEBI, GORULME SIKLIGI VE TEDAVISI
Ecz. Bilge GAKIROGLU / istanbol Eczact Odas

11535 - 1155 SMA VE NADIR HASTALIKLARA YENI NESIL YAKLASIMLAR
Dr. Ozkan OZDEMI R 1 Acssadem Omiversites|, Tip Fakuiiloesd, Tibbi Biyotoji, 8.0,

1155 ~ 12015 FARMAKOEKONOMI GERGEVESINDE ILAGTA GER|I ODEME
Prof. Dr. Ersin YARIS f Krssesit Teknik Oniversitesi, Tip Fakiiltasi, Tibbi Farmakaloji, ARD.

1215 - 12:35 SMA ILE iLGiLl KLINIK ARASTIRMALAR, OLAGAN D151 TEDAVI
YONTEMLERININ KULLANILMA KOSULLARI, ILAG RUHSATI
BASVURUSU VE SURECIH, YENI ILAG ve YONTEMLERIN SGK
ODEMESI KAPSAMINA ALINMASINA DAIR DANISTAY KARARLARI
Dr. Cihan YUZBASIOGLU / atatasaray Gniversitesi, Huluk Fakiltes), dare Huluku A8.0,

12:35 = 12:45 Som - Cevap

12:45 - 13:30 ARA

1l. OTURUM

Maderatar: Prof. Dr. Osman Korkut KANADOGLU

13:30 - 13550 SOSYAL GUVENLIK HUKUKU BOYUTUYLA SIGORTALININ
TEDAVI VE ILACA ULASMASI iLE SMA'LI GOCUKLARIN DURUMU
Dog. Dr. Arzu ARSLAN ERTURK f Marmars Gniversitesi, Hukuk akiitasi, Szel Hubaik 861imd,

I vw Soruyal Glvenlik Hukuku ABD,

13:50 - 14310 BAGIS KAMPANYALARINDAKI SUREG
Av. Riya AKCAY /istanbul Barosu

14710 - 14:30 iLACA ERISIM VE ETIK
Prof. Dr. Giirkan SERT / Marmara Orhversitesi, Ty Falohites], Temel Tip Bitimier| BSilimd, Tip Tarihi ve Etik AB.D.

14:30 - 14:50 ULUSLARARASI UYGULAMA ORNEKLERI
Av. idil KAHRAMAN / istanbul Baross

14150 - 15110 Soru - Cevap

15710 = 15:30 Genel Degerlendirme ve Kapanig

1. GUN = 16.06.2023 / istanbul Barosu Merkez Bina 6. Kat Toplanti Salonu

wan CALISMA GRUPLARI

1. GALISMA GRUBU — SGK/MEVZUAT-YARGILAMA / iDARI SURECLERI
2. GALISMA GRUBU — HASTA YAKINLARI

3. GALISMA GRUBU — SAGLIK EKONOMISI

DUZENLEME KURULU

AV, AHMET KALAFAT, AV. AYSE NUR YOZBASIOGLU, AV, BERNA INCI, AV. BURCU TAYANC, AV, CAGRI SUKRO ULUSLY
AV, ECE SINDEL OGE, AV. GOLTEZER HATIRMAZ EROL, AV. OMER KOCA, AV, YAZGOLO TASTEMIR, AV, ZEYNEP UGURLY




TESEKKUR

SMA hastaligi hakkinda farkindalik olusturmak amaciyla, istanbul
Barosu Saglik Hukuku Merkezimizce gergeklestirilen 2 gunlik calista-
yimizda bizlere destegini esirgemeyen ve tUm imkanlari bizlere sunan
Istanbul Barosu Baskani Av. Filiz Sarac basta olmak izere tim istanbul
Barosu Yénetim Kurulu Uyelerine ve istanbul Barosu emekcilerine te-
sekkur ederiz.

SMA Calistayimizin bas taclari olan, bilgi ve birikimlerini esirgeme-
den bizlerle paylasan, 2 gun sure ile ¢calistayimiza génul ve emek veren
degerli hocalarimiz Prof. Dr. Zehreddin Aslan’a, Ecz. Bilge Cakiroglu’'na,
Dr. Ozkan Ozdemir’e, Prof. Dr. Ersin Yanis’a, Ogr. Gor. Dr. Cihan YUzba-
sioglu’na, Prof. Dr. Osman Korkut Kanadoglu’na, Dog. Dr. Arzu Arslan
Ertdrk’e, Av. Riya Akcay’a, Prof. Dr. Glrkan Sert’e ve Av. Idil Kahraman’a
ayri ayri tesekkdrlerimizi bildiririz.

istanbul Barosu
Saglik Hukuku Merkezi

Adina
Av. Cagri Sukrii ULUSLU

Saglik Hukuku Merkezi Soézcusu






SMA, SEBEBiI, GORULME SIKLIGI VE TEDAVISI

Ecz. Bilge CAKIROGLU!'

Spinal Muskuler Atrofi (SMA), ilerleyici néromuskiler zayifiga ne-
den olan nadir bir genetik hastaliktir. Tedavi olmaksizin, hastaligin en
yaygin sekli olan tip 1, tipik olarak yasamin ilk 2 yilinda 6lum veya kro-
nik solunum yetmezligi ile sonuglanir. Son on yilda yeni dogan tarama
programlarinin tanitiimasi ve U¢ hastalik modifiye edici tedavinin kesfi
sayesinde, SMA hastasi cocuklarin sonuclari énemli dlgide iyilesmistir.
Hastalar, glvenli oral alimin yani sira, oturma, ayakta durma ve yUrU-
me gibi tipik néromotor kilometre taslarinin hepsine olmasa da coguna
ulasabilir durumdadir. Tedavi edilen hastalarin dogal gegmisi surekli
olarak gelistigi, SMA hastasI cocuklar karmasik ve cok disiplinli baki-
ma ihtiya¢c duyduklari igin uygulama ve surdurtlebilirlik sorunlari orta-
ya cikmaktadir. Buna gére, SMA hastalarinin teshis ve tedavisinde yer
alan adimlarin ele alinmasi, ilgili tum paydaslarin ve sistemlerin zama-
ninda ve uygun bakim saglamasi, etkin bir sekilde calisabilmesi igin
uygulama biliminin uygulanmasina ve degerlendiriimesine inhtiyac vardir
(Expert advice and clinical assessments on the use of Onasem-
nogene abeparvovec gene therapy for spinal muscular atrop-
hy Elizabeth A Kichula PMID: 34196026 PMCID: PMC8527181002
DOI10.1002/mus.27363). Gunimuzde SMA tedavisinde U¢ tane FDA(-
Food and Drug Administration) onayli ilag bulunmaktadir. Bunlar: nusi-
nersen, (Spinraza®), onasemnogene abeparvovec-xioi (Zolgensma®)
ve risdiplam (Evrysdi®)’dr.

1 istanbul Eczaci Odasi
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Ylzde yuz iyilesmenin henliz saglanamadigi SMA tedavisi icin umut
vadeden gelisimleri saglayan gen tedavisi henlz Ulkemizde ¢deme
kapsaminda degildir. 31.01.2023 SMA Bilim Kurulu Toplantisina iligkin
Aclklamada”...Bu tedavilerin tg¢l de gen temelli tedavilerdir. Her U¢ te-
davinin de birbirlerine Ustunlugu godsterilememistir. Bunlardan Risdip-
lam etken maddeli ilacin Ulkemize girmesi icin gerekli yasal prosedurler
ilgili firma tarafindan tamamlanarak basvurusu yapilmis ve hastalarimiza
ek bir fayda saglayabilecegi ihtimalini géz ardi etmemek igin ilgili firma
yetkilileri ile Ulkemize ilacin girisi icin yasal bir basvurulari olmamasina
ragmen goéristlmus ve bilimsel kanitlar temin edilerek Bilim Kurulumu-
za bu veriler yeniden sunulmustur. Bilim Kurulumuzca yapilan degerlen-
dirmede Zolgensma isimli ilagla tedavinin diger tedavilere Ustinligunu
gbsteren karsilastirmali bir bilimsel calismanin halen bulunmadigi gé-
ralmdstar” diye ifadelerde bulunulmustur. Aslinda hastaligin kaynagini
gen Uzerinden ¢c6zmeye calisan tek tedavi Zolgensma olup digerleri
gen probleminin sonucu olusan eksikligin giderilmesini temel almigtir.
Nusiersen SMN2 ekzon 7'nin kapsamli karakterizasyonu, ekzon 7’nin
protein ekspresyonuna dahil edilmesini artiran antisens oligonukleotittir.
Tedavi sureci, sonuclari farkl olabilmektedir. Bu sebeple Zolgensma’nin
Nusiersen ile kiyaslandigl, Zolgensma’nin tedaviye olasi katkilarini agik-
layan mevcut calismalardan bazilarini sizlerle paylasmak isteriz.

AVXS-101'in ENDEAR’daki nusinersen calismasina kiyasla yapilan
calismada goézlemlenen sag kalim, motor fonksiyon ve motor dénum
noktalarindaki etkililige ek olarak, AVXS-101’in énemli bir farki, 6zel kay-
naklara ve tibbi uzmanliga gerek duymadan tek bir intraven®z inflzyon
gerektirmesidir. Béylece yoénetim, erisim ve baglilikla ilgili zorluklarin
Ustesinden gelinir. Toplamda, AVXS-101'in sag kalim, motor fonksiyon
ve motor kilometre taslar Uzerindeki avantajlari, AVXS-101’in hastala-
rin ve bakicilarin yasam kalitesini iyilestirmeye katkida bulunabilecegini
dusundurmektedir, 6zellikle AVXS-101 ile tek seferlik bir tedavinin su
anlama gelebilecegini varsayabiliriz; artan sag kalim ve zaman icinde
motor islevi ve motor kilometre tasi basarisini gelistirme yeteneginin
artmasi. Benzer sekilde, AVXS-101, daha uzun vadede daha az tibbi
kaynak kullanimi (6rnegin, hastaneye daha az ziyaret, daha az ayakta
bakim ihtiyaci) ve daha dusutk tibbi maliyetlerle ilgili olarak potansiyel
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olarak ek faydalar saglayabilir (Survival, Motor Function, and Mo-
tor Milestones: Comparison of AVXS-101 Relative to Nusinersen
for the Treatment of Infants with Spinal Muscular Atrophy Type 1
Omar Dabbous,Published online 2019 Mar 16. doi: 10.1007/s12325-
019-00923-8).

SMA tip 1 tedavileri, Onasemnogene Abeparvovec (AVXS-101) ve
Nusinersen icin klinik deneyler, etkililikte (6rn. genel sag kalim) anlamli
iyilesmeler gostermektedir, ancak karsilastirmali etkililigi degerlendiren
bire bir klinik deneyler yoktur. SMA tip 1 tedavisi icin AVXS-101’in Nusi-
nersene gore tedavi etkilerini tahmin eden bir calismada; semptomatik
SMA tip 1 bebekler arasindaki bu dolayli karsilastirma (AVXS-101-CL-
1011e karsl ENDEAR), AVXS-1011in genel sag kalim, kalici destekli ven-
tilasyondan bagimsizlik, motor fonksiyon ve motor kilometre taslari icin
Nusinersen’e goére bir etkinlik avantajina sahip olabilecegini ddsundur-
mustUr (Evaluation of sputum cultures in children with spinal Mus-
cular atrophy Published:February 07, Hagit Levine2023DOI:https://
doi.org/10.1016/j.rmed.2023.107143 ).

24 aya kadar takip stresi boyunca SMA tip 1’e sahip semptomatik
hastalarin tedavisinde Onasemnogene Abeparvovec’in Nusinersen’e
gore tedavi etkisini tahmin etmek i¢cin eslestirmeye goére ayarlanmis
dolayli karsilastirma (MAIC) kullanilarak karsilastirma yapilan bir ¢alig-
mada 24 aylk takipte, Onasemnogene Abeparvovec alan hastalarin,
Nusinersen ile tedavi edilen hastalarla karsilastirildiginda, bagimsiz
oturma motor asamasina ulasma olasiliklar istatistiksel olarak anlam-
Il derecede daha yUksek ciktigi, tedavi secenekleri arasinda 6 ila 18
ayda istatistiksel olarak anlaml farklar gézlenmese de, 12 ve 18 ayda
bagimsiz oturma olasiligl sayisal olarak Onasemnogene Abeparvovec'i
destekledigi belirtildi. Nusinersen ile karsilastirildiginda Onasemnoge-
ne Abeparvovec ile tedavi edilen hastalarda 18 ve 24. aylarda sayisal
olarak daha yuksek yurime olasiliginin da gézlemlendigi ve de Nusi-
nersen ile karsilastirldiginda daha uzun sag kalimla iliskilendirilebile-
ceqi belirtildi (Matching-adjusted indirect treatment comparison of
Onasemnogene Abeparvovec and Nusinersen for the treatment of
symptomatic patients with spinal muscular atrophy type 1, Matthi-
as Bischof, Affiliations expand, PMID: 34236007, DOI: 10.1080/030
07995.2021.1947216).
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Zolgensma icin yapilan bir baska calismada tedavi edilen bebek-
lerin hi¢biri calisma sirasinda kalici ventilasyon durumuna ulasmadi
ve genel kohort, 6zellikle daha yuksek doz kohortundaki 12 hastada,
gecmis, benzer sekilde etkilenen kohortlara kiyasla daha uzun sag ka-
lim ve motor kilometre taslarina daha iyi erisim sagladi. Yuksek doz
kohortunda yer alan 12 hastay iceren 2 yillik bir takip calismasinda,
hastalarin daha az beslenme ve pulmoner destege ihtiyac duydugu,
motor fonksiyonlarinin iyilestigi ve ge¢cmis kontrollere gére daha dusuk
hastaneye yatis oranlarina sahip oldugu goéruldu (Al-Zaidy S, Pickard
AS, Kotha K et al. Health outcomes in spinal muscular atrophy type
1 following AVXS-101 gene replacement therapy. Pediatr Pulmonol
2019; 54:179-185.).

2018 yilinda Utah eyaletinde tedavi edilen iki hasta ile yapilan ca-
lismada ise tedaviye erken dénemde baslanmasinin énemi ve aciliyeti
vurgulanmistir. Yenidogan SMA taramasinin baslamasiyla birlikte su iki
hedef ortaya ¢ikmistir: a- Saglhk Bakanligr'ndan pozitif bir vaka bildiri-
mini takip eden 1-2 gun iginde néromuskduler yan dal konsultasyonu,
b- Tedavinin 4 haftalik yasamdan itibaren baslatiimasi.

Hasta 1, yasamin 5. gindnde yenidogan taramasi ile tanisi konul-
mus ve ertesi gun hastane ekibi tarafindan goérulmustar. SMN1’ in ve 2
kopya SMN2’ nin bulunmadigini gésteren dogrulama testinin sonucu
1 hafta iginde cikmistir. Anti-AAV9 antikorlar olmayan ve tUm tarama
laboratuvarlari normal olan hastanin fizik muayenesinde de 6zellik yok-
tur. Ebeveynler Onasemnogene Abeparvovec ile tedaviyi strdurmeyi
secmistir. Yasamin 7. gununde CHOP-INTEND skoru 50 ve yasamin
23. gununde (infuzyondan 1 gln 6nce) 52 dir (skorlar 0-64 arasinda
degisir ve daha ytksek skorlar daha iyi motor fonksiyonu gosterir). Has-
ta 24 gunlukken Onasemnogene Abeparvovec ile tedavi edilmistir. 11
aylikken bagimsiz yurimek de dahil olmak Uzere tim gelisimsel dénum
noktalarini zamaninda karsilamistir. 2. hasta da yasamin 5. gintunde
yenidogan taramasi ile belirlenmis ve ertesi gun ayrintii muayene ile
degerlendirilmistir. Aileyle gértsuldtkten sonra, Nusinersen ile tedavi
planina gecilmistir. Yasamin 12. gundnde son Kklinik muayenesinde Klinik
ve norolojik muayeneler normalken, hasta bir hafta sonra tip 1 SMA has-
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talarinda gorulen tipik diyafragmatik solunum paterni ile belirgin sekilde
hipotonik hale gelmistir. CHOP-INTEND skoru, yasamin 12. gununde
36’ dan, yasamin 19. gununde 31’ e dusmustur. Nusinersen, yasamin
20. gununde basglatiimistir, ancak hasta kisa sure sonra aspirasyon olay!
yasamis ve cocuk yogun bakimina nakledilmistir sonraki 3 haftanin ¢o-
gunda da entlube edilmistir. Sonunda iyilesmis ve dort doz Nusinersen’i
tamamlamistir ve 4 aylikken Onasemnogene Abeparvovec’e gecilmistir.
Bir yasindayken gelisimsel ilerleme kaydetmeye devam etmistir, ancak
belirgin zayiflik, aspirasyonla birlikte kalici disfaji ve belirgin kaba motor
gecikmeleri olusmustur. Zamanin bu hastalar i¢in ne kadar ¢ok kiymetli
oldugunu bu vakalar gostermektedir. Bu sebeple yeni dogan tarama
programi araciliglyla tanimlanan SMA hastalari, yasamlarinin 14 ginu
icinde tedaviye hazir olmalidir (Spinal muscular atrophy treatments,
newborn screening, and neurogenetic urgency creation Russell J.
Butterfield, MD, PhD).

ilaclarin yillik maliyetlerine baktigimizda; Zolgensma pahalidir fakat
bir kez uygulanir. Fiyat, 2,1 milyon Amerikan dolaridir. Ama Ulkelerin
pazarliklari ile farkh fiyatlar alinabilmektedir. Nusiersen de pahali bir
ilactir (tedavi maliyeti US$750000, ilk yil; US$350000/yil, sonraki yillar)
Risdiplamin’in de maliyeti yUksektir (100000-340000 US$/yil) (Wirth B.
Spinal Muscular Atrophy: In the Challenge Lies a Solution. Tren-
ds Neurosci 2021; 44:306-22.), (https://www.fda.gov/media/126109/
download Erisim tarihi: 02.02.2021. ). Zolgensma'nin émurde 1 kez
uygulandigr gbéz éndne alinarak 2-3 yillik tedavi maliyetleri sadece fiyat
etiketi Uzerinden kiyaslandiginda maliyetler birbirine cok yakindir,

Shih ve ark. Avustralya’da gen terapisi ile birlikte yenidogan tara-
masinin SMA hastasi bebeklerde sag kalimi ve yasam kalitesini iyiles-
tirdigini ve maliyetin etkin oldugunu goésterdi. Bununla birlikte, 6zellikle
ilerlemis hastalikta, yuksek fiyat etiketi ve iyilesme derecesindeki fark-
liiklar g6z 6énune alindiginda, tedavinin ekonomik yukunun beklenen
faydalara kars! tartiimasi gerektigi belirtiimistir. Ek olarak, tedavi uygu-
lamasinin étesindeki bakim maliyeti de dikkate alinmalidir, ancak uzun
vadeli sonu¢ verileri ¢cok sinirlidir. Bir literatlr taramasi, ilagc maliyetleri
haric¢, tip 1 SMA hastalari icin yillik bakim maliyetinin 75.047 ABD dola-
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r ile 196.429 ABD dolari arasinda degistigini tahmin etmektedir (Shih
ST, Farrar MA, Wiley V, Chambers G. Neonatal screening for spinal
muscular atrophy with disease-modifying treatments: a cost-ef-
fectiveness analysis. J Neurol Neurosurgery Psychiatry. (2021).
10.1136/jnnp-2021-326344), (Dangouloff T, Botty C, Beaudart C,
Servais L, Hiligsmann M. A systematic review of the literature on
the economic burden of spinal muscular atrophy and economic
reviews of treatments. Orphanet J Nadir Dis. (2021) 16:47. 10.1186/
s§13023-021-01695-7).

Yukarida paylasilan calismalardan da anlasildigi Uzere yenidogan
taramasinin uygulanmasi ve minimal semptomatik bebekleri tedavi
etme firsati, stphesiz SMA hastalarinin yikici sonuclarinda iyilesmelere
yol acmis olsa da teshis ve tedavi sureclerinin yurtttlmesindeki farkli-
liklar dikkate de@er zorluklar ortaya cikarmaktadir. Bir zamanlar trajik
bir hastalik olan SMA, artik ¢coklu fenotipleri ve gelisen tibbi ihtiyaglar
olan kronik bir durumdur. Tani ve tedavi merkezleri, SMA hastalarina
en uygun bakimi saglama ortak hedefiyle, hastalar ve aileleri, klinis-
yenler, ila¢c firmalari ve devlet kurumlari ile birlikte calisarak, yalnizca
zamaninda tedavi ve takip saglamakla kalmayip, ayni zamanda maliyet
etkinligi ve program surdurtlebilirligi gibi etkinlik ve glvenligin étesinde
sonuclarin degerlendirilmesi icin gerekli streclerdir. Bu ve diger strate-
jiler, nadir gérulen hastaliklari olan ¢ocuklarin bakimi icin énUmuzdeki
yillarda benzer yaklagsimlardan yararlanacak etkili ve tekrarlanabilir mo-
dellerin gelistirilmesini kolaylastirmada kilit rol oynayabilir. lyi planlanmis
uygulama stratejileri, paydaslarin yeni fenotiplerin tanimlanmasi, yeni
tedavilerin bilinmeyen sonuclarinin saptanmasi, komorbiditeler ve so-
nuglar gibi ek ¢zellikler hakkinda bilgi edinmelerine de olanak sagla-
yacaktir; son teknoloji bakim ve ayrintili uzun vadeli gdzetim icin uygun
maliyetli protokoller oldukga elzemdir (Addressing practice residents
in advanced therapeutics for spinal muscular atrophy in newborn
screening children Carmen Leon-Astudillo, published online Dec.
12, 2022. doi: 10.3389/fneur.2022.1064194).

Esitsizlikler toplum sagliginin gelistiriimesinin éndndeki énemli bir
engeldir. Bu sorun yalnizca dusuk gelirli Ulkelere 6zgu degildir, varlikli
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Ulkelerde yasayan dezavantajli gruplarin da sorunudur. Saglikta esitsiz-
ligin temel etmenleri kapitalist Gretim modelinin sonucu olan kureselles-
me, gelir dagiimindaki dengesizlik, yoksulluk ve egitimsizlik gibi sosyal
etmenlerdir. DSO, yoksullugu “diinyanin en buytk katili” olarak tanim-
lamis ve uluslararasi hastalik siniflamasinda Z59.5 olarak kodlamigtir.
Saglikta esitsizligin ¢c6zUmU yalnizca saglik sektérinun degil devletin
top yekln Ustesinden gelebilecegi bir konudur. Bunu saglamanin yolu
ise Uretim iligkilerini duzeltmek, yoksullukla mucadele etmek ve toplu-
mun yasam duzeyini yUkseltmektir. Bunun yani sira saglik hizmetlerini
“vatandas dostu” hale getirmek de gerekir. Vatandas dostu saglik hiz-
metlerinin ilk kosulu, vatandasi musteri degil, saglik hizmeti alma hakki
olan insan olarak gérmektir. “Esitsizlik” kavraminin, ahlaki ve etik bir bo-
yutu vardir ve 6nlenebilinir. Esitsizlikler, uluslararasi butin cabalara rag-
men dunyada varligini sturdtrmektedir. Saglik sonuglari agir olan esit-
sizligin “6nlenebilir 6zelligi”, halk saghg! bakisi ile Gzerinde durulmasi
gereken yonudur. Bu baglamda dusuntldugunde kesin tedavisi hentiz
olmayan SMA hastaligi icin umut vadeden sonuclari ve tek gen tedavisi
olan Zolgensma dunyada bircok Ulkede sigorta kapsaminda édenmek-
te ve etkin sonuclar alinmaktadir. Risdiplam ile ilgili orta ve uzun vadeli
calismalar tespit edilememisken 6deme sistemine alinmasina yonelik
calismalar oldugu duyurulurken Zolgensma icin ayni bakis agisinda ol-
mamak sasirticidir. Devletimizin her vatandasina esit mesafede duraca-
gina ve esit kosullarda saglik hizmeti verecegine olan inancimiz tamdir.



SMA VE NADIR HASTALIKLARLA iLGiLI
YENIi NESIL YAKLASIMLAR

Dr. Ozkan OZDEMIR?

Nadir hastaliklar, adindan da anlasilacagi gibi, toplumun sadece kU-
cuk bir kesimini etkileyen, genellikle genetik kdkenli hastaliklardir. Bu
hastaliklarin her biri belirli bir populasyon iginde nadiren goérulse de
dunya genelinde bir araya geldiginde bUyUk bir etki olusturabilir. Spinal
Muskduler Atrofi (SMA), bu nadir hastaliklarin bir érnegidir. Kaslarinizi
kontrol eden motor néronlarin bozulmasina neden olan genetik bir du-
rumdur. Bu, kaslarin zayiflamasina ve giderek fonksiyonlarini yitirmesi-
ne yol acar. SMA, cocuklarda siklikla gérultr ve belirtiler yasla birlikte
degisebilir. Bazi cocuklar normal bir yasam surebilirken, digerleri ciddi
hareket kisitlliklar ve saglik sorunlariyla karsilasabilir. SMA gibi nadir
hastaliklarin teshisi ve tedavisi zor olabilir, ancak erken tani ve uygun
bakim, yasam kalitesini artirabilir. Bu, tip diinyasinda nadir hastaliklarin
dneminin altini cizmekte ve bu alanda daha fazla arastirma ve farkinda-
ligin gerekliligini vurgulamaktadir.

Nadir ve tanisiz hastaliklar, genel nifusa gére 2000’de 1 kisiden daha
az siklikta rastlanan hastaliklari ifade etmektedir. 1980’lerden ginumdize
yetim hastaliklar, ihmal edilmis hastaliklar gibi isimlerle de anilmis olan
bu grup hastaliklarin nadir hastaliklar olarak adlandiriimasinda gunu-
mUzde gorUs birligine varilmistir. Genel nifusa gére ne derece az rast-
lanan hastaliklarin nadir hastalik olarak kabul gérdigt konusunda ise
dinyada farkli tanimlar bulunmaktadir. Amerika Birlesik Devletleri kay-

2 Acibadem Universitesi, Tip Fakltesi, Tibbi Biyoloji, A.B.D.
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nakli olan tanima gore, 200 binden az sayida kisiyi etkileyen hastaliklar
nadir hastalik kabul edilmektedir (De Vrueh, Baekelandt, & De Haan,
2013, s. 9). Japonya’da bir hastaligin nadir hastalik olarak sayllmasinin
kosulu, 50 binden az sayida kisiyi etkilemesi olarak kabul edilmektedir
(Satman, Guduk, Yemenici, & Ertark, 2019). Avrupa Birligi kaynakli ta-
nima gore ise gorilme sikligi 1/2000 veya daha dusUk olan hastaliklar
nadir hastalik olarak siniflandiriimaktadir (European Parliament and the
Council of Europe, 1999). Turkiye'de de Avrupa Birligi kaynakl tanim
kabul edilmekte ve 1/2000 ve daha az goérilme sikhigi olan hastaliklar
nadir hastalik kabul edilmektedir. Nadir hastaliklar, toplam dudnya nufu-
sunun %6-8 kadarini etkilemektedir, bu dogrultuda diunyada yaklasik
400 milyon, Avrupa’da 30 milyon ve ABD’de 25 milyon kisi nadir hasta-
liklarla bas etmektedir (ince & Tarim, 2018) (De Vrueh, Baekelandt, &
De Haan, 2013).

Dunyada 6 bin — 8 bin arasi nadir hastalik bulunmaktadir. Bu has-
taliklarin %80’lik blytk cogunlugu genetik kaynaklidir, %20'si ise ¢cev-
resel faktdrler sonucu ortaya cikan nadir enfeksiyon hastaliklari, nadir
kanserler veya nadir otoimmuUn hastaliklardan olusmaktadir. Nadir has-
taliklar cogunlukla erken cocukluk yaslarda ortaya cikmaktadir. Nadir
hastaliklara yakalanan cocuklarin %30’u hayatini kaybederken, hayatta
kalan cocuklar kalan émurleri boyunca agir saglk sorunlari ve ekono-
mik yUklerle bogusmak zorunda kalmaktadir (De Vrueh, Baekelandt, &
De Haan, 2013). Nadir hastaliklara sahip bireylerin yaklasik %20’sinde
kronik agri, yarisinda en az bir motor, duyu ya da zihinsel yetersizlik
bulunmaktadir. Nadir hastaliklara sahip her U¢ bireyden birinde fiziksel,
bilissel ve/veya zihinsel yetersizlikler sebebiyle bagimsiz yasam be-
cerileri azalmaktadir. 1 yasindan énce gerceklesen olumlerin yaklasik
Ucte biri, 1-5 yas arasl gergeklesen 6lumlerin %10’u ve 5-15 yas arasi
gerceklesen 6lumlerin %12’si nadir hastaliklardan kaynaklanmaktadir
(TBMM, 2020).

Nadir hastaliklar alaninda tani suregleri hastalar ve aileleri icin énem-
li bir sorun alani olusturmaktadir. Nadir hastaliklar alanindaki genel bil-
gi yetersizligi, bilgi ve deneyim paylasimi eksikligi, doktorlarin ve diger
saglik calisanlarinin bu eksikliklerden kaynakli yasadiklari tani zorluklari
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ve uzayan tani streclerinde hastalarla saglikli iletisim kuramamalari ne-
deniyle hastalar tani almakta zorlanmakta ve sureg¢ sirasinda yipran-
maktadir. Avrupa ¢apinda hasta derneklerini bir araya getiren ve nadir
hastaliklar konusunda arastirmalari ve farkindalik calismalarini destek-
leyen European Organisation for Rare Diseases — EURORDIS (Avrupa
Nadir Hastaliklar Orgiiti) tarafindan Avrupa capinda gerceklestirilen
anket calismasl, hastalarin %25’inin semptomlarin ilk ortaya ciktigi
andan sonra tani alincaya kadar 5 — 30 yil gectigini ortaya koymustur.
Ayni ankete gbére hastalarin %40inin ilk tanisi yanlis konmus ve buna
bagli olarak hastalar yanls tedavi strecleri gecirmistir. Hastalarin %25’
tani almak icin kendi Ulkesinde yasadigi yerden baska bir bdlgeye git-
mek zorunda kalmis, %2’si ise tani almak i¢cin baska Ulkeye gitmistir
(EURORDIS, 2007).

Nadir hastaliklara sahip bireylerin tani alana kadar saglik sistemleri
icinde bir¢ok tetkikten gecirilmesi ve hatta yanls tedavi uygulamalarina
maruz birakilmasi hem ciddi bir halk saghgr sorunu hem de saglik eko-
nomisi icin ciddi bir kayiptir. Uzayan tani streclerinden kaynakli zararin
boyutlari hakkinda ise genis kapsamli arastirmalar bulunmamaktadir.
Ancak Amerika Birlesik Devletleri ve ingiltere ¢zelinde yakin zamanda
yapilan bazi analizler, bu konudaki soruna isaret etmekte ve nadir has-
taliklar alaninda gereksiz saglik harcamalarinin kisiimasi icin tani strec-
lerinin hizlandirnimasinin énemine atif yapmaktadir. ISTisNA Platformu
Tanisiz Hastaliklar Danisma Kurulu’na da drnek model olusturan ABD
merkezli Undiagnosed Diseases Network (UDN) verileriyle yapilan bir
arastirma, UDN’de tani alan bir hasta icin gerceklestirilen ortalama har-
camanin 18,903 $ oldugunu, buna karsin UDN’de tani alan hastalarin
UDN’e bagsvurmadan énceki toplam saglik harcamalarinin ortalamasinin
305,428 $ oldugunu ortaya koymustur (Splinter, ve digerleri, 2018). Ben-
zer sekilde ingiliz saglik sistemi NHS (UK National Healthcare System)
6zelinde yapilan bir analize gére, 10 yillik dénemde incelenen 258,235
nadir hastalik sahibi bireyin tani alma surecindeki harcamalar, ingiliz
saglik sisteminde 3.4 milyar ingiliz Sterlini tutarinda fazladan maliyete
sebep olmustur (ICHR 2018).
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Kuresel gelismeler, trendler ve iyi uygulama érnekleri:

Avrupa Birligi

Avrupa Birligi'nde nadir hastaliklarin ilk olarak politika gindemine
gelisi 1993 yilinda gerceklesmistir. Bu tarihten sonra gerceklesen ca-
lismalar dogrultusunda, 1999-2003 yillari icin Halk Saghgi Eylem Plani
Cercevesinde Avrupa Toplulugu Nadir Hastaliklar Eylem Plani (Prog-
ramme of Community action on rare diseases within the framework for
action in the field of public health 1999-2003) kabul edilmistir. Bu prog-
ram dahilinde nadir hastalik, AB dahilinde goérulme sikhgl 10 binde 5
Kisiyi gegmeyen hastaliklar olarak tanimlanmistir. AB nadir hastaliklar
politikalarinda bir diger 6nemli bir adim, Haziran 2009’da kabul edilen
“Nadir Hastaliklar Alaninda Avrupa Eylemine iliskin Konsey Tavsiyesi’-
dir. Ulkelere ulusal nadir hastaliklar eylem planlarini hazirlamalarini tav-
siye eden bu karara dayanarak, 2013 yilina kadar AB Uyesi Ulkeler ile
isvicre ve Norveg ulusal nadir hastalik eylem planlarini hazirlamisti. AB
icin nadir hastaliklar alanindaki bir diger dénim noktasi ise 2011 yilinda
kabul edilen 2011/24/EU sayil “Sinir Otesi Saglik Hizmetleri ve Hasta
Haklar Direktifi"dir. Bu direktif cercevesinde nadir hastalk sahibi AB
vatandaslarinin kendi ulkelerinde bulunmayan tani ve tedavi olanakla-
ricin diger AB Ulkelerinin sistemlerinden faydalanmalari saglanmistir.
Ayrica nadir hastaliklar icin ulusal temas noktalari kurulmus ve Avrupa
Referans Aglar’nin temeli atilmistir.

AB Ulkeleri 6zelinde bakildiginda, meclis arastirma komisyonu rapo-
runda Fransa ve Almanya olmak Uzere iki AB Uyesi Ulkenin éne ¢Ik-
tigr gorulmektedir. Fransa, AB icinde nadir hastaliklara ¢zel kurumsal
yapllanmayi ilk saglayan Ulke olarak ¢ne ¢ikmaktadir. Nadir hastaliklar
icin 6zel ve kapsamli merkezlerden olusan Fransiz modeli daha sonra
AB tarafindan da benimsenmistir. GinUmuzde Fransa’da nadir hasta-
liklar alaninda hizmet veren 600’den fazla koordinasyon merkezi, saglik
calisanlarina yonelik egitim merkezi ve tani merkezi mevcuttur (TBMM,
2020, s. 153).

Almanya ise 2010 yilinda hayata gecen Nadir Hastaliga Sahip Birey-
ler icin Ulusal Eylem Birligi (Nationales Aktionsbundnis fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen — NAMSE) ile ¢érnek model olusturmakta-
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dir. NAMSE nadir hastaliklar ile ilgili kurum ve organizasyonlarin koor-
dinasyon ve iletisimini saglayarak ulusal eylem planinin hazirlanmasina
onculuk etmistir. Ayrica NAMSE, Almanya’da nadir hastalik kayitlarinin
tutulmasi icin bir web portali kurulmasi ve hastalik bazinda nadir has-
talik kayitlari icin standardize kayit sistemi gelistiriimesine yénelik calis-
malarini da yuratmektedir (TBMM, 2020, s. 156).

ERN (Avrupa Refererans Agi — ARA)

2011 yilinda kabul edilen 2011/24/EU sayili “Sinir Otesi Saglik Hiz-
metleri ve Hasta Haklar Direktifi” ile temeli atilan Avrupa Referans AQ!
(ARA / ERN — European Reference Network) 2017 yilinda 24 hastalk
grubu i¢cin hayata gegmistir. 24 tematik ARA, AB Uyesi Ulkeler ve Norve¢
olmak Uzere 26 Ulkede nadir hastaliklar alaninda faaliyet gésteren 313
hastane ve uzmanlasmis 956 saglik birimini kapsamaktadir. Her bir agin
bir koordinatért ve ag koordinatérlerinin bir araya gelerek olusturduklari
ARA Koordinatérleri Grubu (ERN-CG) bulunmaktadir.

ARA’nin temel prensibi hastalar yerine uzmanlarin seyahat etmesini
saglamak ve bulyuk 6lcide sanal saglik bakimi sunmakti. ARA dog-
rudan hasta erisimine acik degildir, sisteme erisim hastanin rizasinin
alinmasinin ardindan ilgili hekimler tarafindan gerceklestirilir. ARA kap-
samindaki kurum ve kuruluslarda veriler ARA tarafindan belirlenen stan-
dartlarda hastayi takip eden yerel hekimler tarafindan toplanip sisteme
kaydedilir. Bilgi ve goérus paylasimi video konferans ydntemiyle, ortak
calisma dili olarak kabul edilen ingilizce olarak yapilir (TBMM, 2020, s.
154).

ARA, Turkiye gibi yan dal uzman sayisinin ve laboratuvar altyapisinin
sinirli oldugu Ulkeler icin hastalarin tani alma ve tedavi sureclerini ait ol-
dugu saglik sistemi icinde ve hizli sekilde gerceklestirme, ileri duzeyde
deneyim ve uzmanlik gerektiren nadir hastaliklar icin veri toplama ve
arastirma gruplari olusturma bakimindan dnemli imkanlar sunmaktadir
(Sarikaya, 2019).
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Sekil 1 - Avrupa Referans Agdlari isleyis Modeli

ORPHANET

1997 yilinda Fransa’da hayata gecgen bir girisim olan Orphanet, na-
dir hastaliklar ve yetim ilaclar hakkinda hem hastalar hem saglik cali-
sanlarina yonelik bilgi kaynag olusturmaktadir. 2000 yilindan itibaren
AB capinda desteklenmeye baslanan Orphanet, yillar icinde 41 Ulkeye
yayllmis bir ag ve nadir hastaliklar konusunda referans merkezi haline
gelmistir. Orphanet’in U¢ temel amaci bulunmaktadir;

- Orphanet nadir hastalik nomenklaturti (ORPHAcode) dogrultu-
sunda saglik hizmetleri ve arastirma alanlarinda nadir hastalikla-

rin gérunurldgund artirmak,

- Tum paydaslarin bilgiye erisimde esit olmasini gézeterek, nadir
hastaliklar alaninda kaliteli bilgi ve uzmanlik saglamak,

- Nadir hastaliklar alaninda bilgi olusturulmasina katki sunmak.
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Bu amaclara dayanarak Orphanet, Ucretsiz ve online olarak; nadir
hastaliklar envanteri, yetim ilaclar envanteri, nadir hastaliklar ansiklo-
pedisi (ingilizce), tani koyma surecleri icin yardimci araclar, tematik ra-
porlar, Orphadata platformu araciligiyla veri setleri ve nadir hastaliklar
s6zItgu (Nadir Hastaliklar Ontolojisi — ORDO) gibi bilgi kaynaklarini ilgi-
lilerin erisimi ve kullanimina sunmaktadir (Orphanet, 2020).

EURORDIS

Eurordis, nadir hastaliklar alaninda faaliyet gbsteren hasta dernekle-
rini bulusturan genis ¢apli ve etkili bir sivil toplum érguttduar. 72 Glkeden
917 nadir hastalik dernegi Eurordis catisi altinda temsil edilmektedir.
Dilnya capinda 6rgutlt olsa da temelde Avrupa merkezli bir girisim olan
Eurordis, Avrupa capinda hasta savunuculugu, arastirma calismalari-
na destek verme, hasta gruplar arasinda ag kurulumunu saglama ve
farkindalik calismalari gibi yontemlerle nadir hastalik sahibi bireylerin
ve ailelerinin hastaliktan kaynakl yukinU azaltma ve hayat kalitesini iyi-
lestirme amacini gutmektedir. Hastalari, hasta gruplarini, hasta ailelerini
ve diger tum ilgili paydaslari bir araya getirme kapasitesine sahip bir
yap! olan Eurordis, bu ¢alismalariyla hastalarin sesini duyurmakta ve
uluslararasi duzeyde nadir hastaliklar odakli arastirma ve politika ge-
listirme g¢alismalarini sekillendirmektedir. Eurordis, Avrupa Komisyonu
tarafindan desteklenmektedir.

UDN (Undiagnosed Diseases Network)

Tarkge adi Tanisiz Hastaliklar Agr olan UDN, Amerika Birlesik Dev-
letleri’'nde (ABD) tanisiz vakalarin tani almasi i¢in gelistiriimis arastirma
programi ve iyi bir uygulama 6érnegidir. UDN’in amaci, teknoloji yardi-
miyla ABD ¢apindaki klinisyen ve arastirmacilari ¢ézulmesi zor vakalarin
tani almasi igin bir araya getirmektir. UDN, bir koordinatdr kurulus, 12 kli-
nik merkez ve gerekli durumlarda vakalara ait veri ve 6rnekleri inceleyen
farkli uzmanlik alanlarina sahip ¢ekirdek kuruluslardan (‘cores’) olusur.
Koordinatér kurulug olan Harvard Universitesi Tip Fakdltesi, Biyomedi-
kal Enformatik Bolumu, UDN’e ev sahipligi yapmaktadir. Klinik merkez-
ler ve gekirdek kuruluglar ise ABD'nin farkli sehirlerinde yer almaktadir.
UDN, ABD Saglik ve Sosyal Hizmetler Bakanligr'na bagl Ulusal Saglk
Enstittleri (National Institutes of Health) tarafindan desteklenmektedir
(UDN, 2020).
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UDN vaka basvurularini dogrudan tanisiz hastaliga sahip bireyler ya
da ailelerinden almaktadir. Buna goére vaka basvurusu yapmak isteyen
Kisilerin yerel bir saglik kurulusundan saglk gecmisini ve semptomla-
rni Gzetleyen bir referans mektubu almis olmasi ve basvuru formunu
doldurmasi gereklidir. Online ya da yazili olarak alinan basvurular énce
bir degerlendirme asamasindan gecirilir ve uygun basvurular detayli
inceleme icin ayrilir. Detayll inceleme icin secilen hastalardan gerekli
ornekler alinarak gerceklestirilen ilgili testler, genom dizileme ve uzman
gorugleri gibi asamalarla hastanin tani almasi icin ¢calismalar yuratalur.
UDN online platformunun hayata gectigi 2015 yilindan bugtne, toplam
4516 basvuru alinmis, incelenen basvurulardan 1703’0 kabul edilmis,
1231 vaka icin ekzom ve/veya genom dizileme yapilmis ve 417 hastanin
tani almasi saglanmistir. Ayrica UDN calismalari sonucu 90 akademik
yayin ortaya c¢ikmistir (UDN, 2020).

BBMRI-ERIC

Biyobankalar icin bir Avrupa arastirma altyapisi olan BBMRI-ERIC’in
ana hedefi yeni tedavileri mumkun kilmaktir. Bu dogrultuda biyobanka-
lari merkeze koyarak ve arastirmacilar, biyobanka calisanlari, endUstri
ve hastalar olmak Uzere iligkili tim paydaslari bir araya getiren bir yak-
lasima sahiptir. Bu yaklasim cercevesinde BBMRI-ERIC kalite yénetimi,
etik, hukuk ve toplumsal konularda danismanlik vermekte ve ayni za-
manda bir¢cok ¢evrim i¢i arac ve yazilim hizmeti sunmaktadir. BBMRI-E-
RIC sayfasi dunyanin en blyuk biyobanka katalogunu icermekte olup
bu katalog Uzerinden 6rnek ve veri setlerine ulasim saglanabilmektedir.

Tarkiye, BBMRI-ERIC agina gozlemci Ulke olarak dahil olmustur.
BBMRI-ERIC Turkiye ulusal koordinasyonu izmir Biyotip ve Genom Mer-
kezi (IBG) tarafindan gerceklestiriimektedir. BBMRI-ERIC Turkiye; izmir
Biyotip ve Genom Merkezi, Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi
ACURARE Biyobanka Birimi, istanbul Universitesi Aziz Sancar Deney-
sel Tip Arastirma Enstittisti (iU DETAE) ve Hacettepe Universitesi Biyo-
lojik Kaynak Bankasi ve Genombilim Uygulama ve Arastirma Merkezi
(HUBIGEM) ile birlikte dort partner biyobankadan olusmaktadir (izmir
Biyotip ve Genom Merkezi, 2020).
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Ulkemizdeki ve Istanbul’daki mevcut durum ve uygulama érnekleri

Tanisiz ve nadir hastaliklar tum dunyada oldugu gibi Turkiye'de de
hakkinda az veri bulunan ve arastirma ¢alismalarina muhtag bir alandr.
Turkiye'de tanisiz ve nadir hastaliklar ile micadele eden kisi sayisi net
olarak bilinmemektedir. Ancak nadir hastaliklarin dinyada gecerli kabul
edilen sekilde nUfusun %6-8'ini etkiledigi dusuntldigunde 4,9 — 6,6
milyon araliginda kisiyi etkiledigi tahmin edilmektedir. Bu oranin istanbul
Ozelindeki karsilgr, 930 bin — 1,2 milyon arasi kisiye denk gelmekte-
dir. Turkiye'de akraba evliligi oranlarinin yuksek olmasi, yakin zamanda
yine akraba evliliklerinin sik gortldigu Suriye’den ylksek oranda goé¢
alinmasi ve gecici koruma altindaki Suriyelilerin nufus sayimina dahil
olmamasi gibi etkenler dusunuldigunde, nadir hastaliklara sahip birey
sayisinin belirtilen aralikta Ust sinira yakin hatta daha fazla olabilecegi
tahmin edilmektedir.

Ulusal Hastalik YUk Arastirmasi, DALY’e neden olan basglica hastalik
gruplarinin 2000 yilina ait Ulusal Hastalik YUku Arastirmasi ile karsilastir-
masini da icermektedir. Buna gdre yukarida dérnek olarak verilen konjeni-
tal anomaliler, 2000 yilinda DALY’e neden olan hastaliklar siralamasinda
ikinci siradayken 2013 yilinda besinci siraya gerilemistir. Konjenital ano-
malilerin 6nlenebilir potansiyel sebepleri arasinda akraba evlilikleri ile
beslenme bozukluklar yer almaktadir (Hacettepe Universitesi, 2016).
Turkiye, akraba evliliginin yaygin oldugu bir Ulke olmasi sebebiyle nadir
hastaliklarin genetik gecisi bakimindan yUksek risk tasimaktadir.

TUIK Aile Yapisi Arastirmasi ile TUIK istatistiklerle Aile verileri, akra-
ba evlilikleri bakimindan TUrkiye’'nin durumunu ortaya koyan iki énemli
kaynaktir. [statistiklerle Aile verileri, akraba evliligini birinci dereceden
kuzen evlilikleri seklinde tanimlamakta olup 2010-2019 arasinda yillara
gbre bu tanima uygun akraba evliligi oraninin % 5,9'dan %4’e dustugu-
nu gostermektedir. Ayni 6lcUtle toplam akraba evliligi orani 2019 yili igin
% 8,9 olarak aciklanmistir (TUIK, 2020). Ote yandan akraba evliligini
daha genis anlamda akraba kavrami tizerinden 6lgen TUIK Aile Yapisi
Arastirmasi'na gore, esiyle akraba oldugunu ifade edenlerin orani 2006
yilinda %20,9 iken 2016 yilinda %23,2'dir (TUIK, 2007) (TUIK, 2017). Bu
dogrultuda, birinci dereceden kuzen ile yapilan evliliklerin yillara gére
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azalmasina ragmen akraba evliliklerine dair farkindaligin hala yetersiz
oldugu ve akraba evliliklerinden kaynakli risklerin strdtgu ifade edile-
bilir.

Tanisiz ve nadir hastaliklara sahip bireyler ve yakinlar uzun stren
tani sUrecleri, tedavi streclerindeki zorluklar, ilag eksikligi ve/veya ilac-
larin karsilanmamasi, zahmetli ve maliyetli bakim gereklilikleri, sosyal
dislanmaya maruz kalma ve egitim hayatindan geri kalma gibi ciddi
sorunlarla bogusmaktadir. Nadir hastalik sahibi kisiler ve ailelerinin bu
sorunlarinin mimkdn oldugunca azaltiimasi igin tani sUreclerinin daha
etkin hale gelmesi, hastalar ve ailelerine kapasite gelistirici egitimler ve-
rilerek gunluk hayatlarinin kolaylastiriimasi, saglk calisanlar ile nadir
hastalik sahibi bireyler ve yakinlari arasindaki diyalogun iyilestiriimesi
ve kamuoyunda nadir hastaliklara yonelik duyarlilik ve farkindalik gelis-
tirilerek sosyal dislanmanin azaltiimasina ihtiya¢ vardir.

Nadir hastaliklarin buyuk cogunlugunun genetik kdkenli olmasi ve er-
ken cocukluk déneminde ortaya ¢ikmasi nedeniyle cocuk yan dal bran-
slarinda yetismis insan kaynagi ve genetik tani merkezleri nadir has-
taliklarin tani ve tedavisinde 6nemli role sahiptir. Turkiye Anne Cocuk
Ergen Sagligi Enstitistndn calismasina gére Nisan 2019 itibariyle Tdr-
kiye'de gocuk yan dal branslarinda toplam 1333 uzman bulunmaktadir.
Bu uzmanlarin 320’si istanbul’da gérev yapmakta olup branslara gére
dagilimlari asagidaki sekilde yer almaktadir (Sarikaya, 2019, s. 190).

Gocul
®
a
Cocuk hastahkian:
endokrinolojisi: 31 10 Cocuk nefrolojisi: 36
Cocuk hematolojisi ve
onkolojisi: 42 .
Cocuk metabolizma hastaliklan: 9 Gocuk ndrolojisi: 39
Gocuk

Cocuk gogiis hastalikdan:

20
Cocuk immiinolojisi
ve alerji hastaliklan: | | Cocuk gastroenterolojisi: Cocuk genetik
Gocuk onkolojisi: 15 EL] . . n hastalidan: 9

Sekil 2 - Cocuk yan dal branslarinda istanbul’daki uzman sayilari
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TUrkiye'de blnyesinde besten fazla cocuk yan dal uzmani ve ruh-
satll genetik tani merkezi bulunan Saglk Bakanlgina bagl hastaneler
ve Universite hastanelerinin toplam sayisi 27°dir. Bu 27 hastanenin 6’s
Istanbul’da bulunmaktadir (Sarikaya, 2019, s. 192-193).

Turkiye ve Turkiye’de nadir hastaliklar alaninda faaliyet gésteren ku-
rum ve kuruluglar, uluslararasi aglara katilim icin girisimlerini artirmis-
tir. Turkiye Orphanet'e 2007 yilinda istanbul Universitesinin akademik
destegiyle dahil olmustur ve Orphanet konsorsiyumunda katilimei tlke
olarak yer almaktadir. 2019 yili itibariyle Orphanet’in Avrupa Nadir Has-
taliklar kaydina (Rare Disease Registries in Europe) Turkiye'den 5 giris
yapiimistir (Orphanet, 2019). Dunya ¢apinda dnemli bir hasta dernekle-
ri girisimi olan Eurordis’e Turkiye’den nadir hastaliklar alaninda faaliyet
gbsteren ve isimleri asagida siralanan sekiz dernek Uyedir.

- Duchenne Kas Hastaligr ile MUcadele Dernegi
- Kistik Fibrozis Dernegi (KIFDER)

- Mukopolisakkaridoz ve Benzeri Lizozomal Depo Hastaliklari
Dernegi (MPS Turkiye)

- NCL Hastaligr ile Micadele ve Dayanisma Dernegi

- Pulmoner Hipertansiyon ve Skleroderma Hasta Dernegi (PHA
Turkiye)

- SMA Hastaligi ile MUcadele Dernegi
- Sistinozis Hastalari Dernegi
- YUzUmle Mutluyum Dernegi

TUBITAK, nadir hastaliklar alanindaki arastirmalar icin Avrupa Ko-
misyonu tarafindan olusturulan ve desteklenen E-Rare (ERA NET) prog-
ramina dahil olmustur. Avrupa c¢apinda agilan ¢agrilar dogrultusunda
2007-2017 yillar arasinda 117 projeye toplam 104 milyon Avro destek
verilmistir. Bu projelerin 20’sinde Turkiye'den arastirmacilar da yer almis
ve calismalan TUBITAK tarafindan toplam 5,5 milyon TL ile desteklen-
mistir. 2019 — 2022 déneminde E-Rare programi yerini Nadir Hastalik-
larda Avrupa Ortak Programi’na (EJPRD) birakmistir (Sarikaya, 2019, s.
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109). Nadir Hastaliklarda Avrupa Ortak Programi’nda Turkiye; Aciba-
dem Universitesi Nadir Hastaliklar ve Yetim ilaclar Uygulama ve Arastir-
ma Merkezi (ACURARE), Hacettepe Universitesi Genombilim ve Nadir
Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi (HUGEN) ve TUBITAK ol-
mak Uzere U¢ paydas tarafindan temsil edilmektedir.

TUBITAK'In yani sira Turkiye Saglik Enstitileri Baskanhg (TUSEB)
de nadir hastaliklar alaninda arastirma c¢alismalari yurttmekte ve proje
cagrilariyla ilgili arastirmalari desteklemektedir. Temmuz 2019'da ya-
yimlanan “Bireysel ve Déntistimsel Tip Alani Uygulamali Proje Is birligi
Cagrisi” kapsaminda Turkiye’de goérulen 55 nadir hastalik ile nadir en-
dokrin hastaliklar ve nadir cocukluk cagi timorleri yer almaktadir. Dort
asamall projenin ilk asamasi, nadir hastalik sahibi bireyler ve saglikli
bireylerden biyolojik érneklerin toplanmasi ve hastaliklar i¢in érneklem-
lerin olusturulmasidir. Daha sonra bu 6rneklemler Gzerinden ¢oklu omik
yontemler ile veri Uretimi gerceklestirilecek ve elde edilen omik veriler
sistem biyolojisi, biyoenformatik, veri madenciligi ve yapay zeka gibi
yontemlerle butdncul olarak incelenecektir. Projenin dérdincu ve son
asamasi, nadir hastaliklarin énlenmesi, tanisi ve tedavisi icin katma de-
geri yuksek Urun gelistirmeye odaklanmistir (TBMM, 2020, s. 160).

Turkiye'de nadir hastaliklar alaninda 6ne c¢ikan 6nemli bir adim da
2017 yilinda nadir hastaliklar alaninda uzmanlasan iki arastirma mer-
kezinin kurulmasidir. Acibadem Universitesi Nadir Hastaliklar ve Yetim
ilaclar Uygulama ve Arastirma Merkezi (ACURARE) ve Hacettepe Uni-
versitesi Genombilim ve Nadir Hastallklar Uygulama ve Arastirma Mer-
kezi'nin (HUGEN), nadir hastaliklar alaninda arastrma calismalarina
yon vermesi ve Turkiye’nin nadir hastaliklar alaninda dunya tip literatU-
rine katki sunmasini saglamasi éngértlmektedir.

Tum dtnyada oldugu gibi Turkiye’de de nadir hastaliklar toplam sayi
pakimindan toplumun énemli bir bélumunU etkileyen ve gbérece ihmal
edilmis bir halk saghgr sorunudur. Saglk Bakanligi'na ait politika bel-
geleri, faaliyet raporlari ve stratejilerin nadir hastaliklar 6zelinde yapilan
ince ve Tarm (2018) tarafindan yapilan icerik analizi, ilgili belgelerde
nadir hastaliklara atiflarin dusuk oldugunu ortaya koymustur. Bu belge-
lerde nadir hastaliklarin ¢gocukluk dénemi nadir hastaliklari bakimindan
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ve yenidogan tarama programlari kapsaminda ele alindigi gézlemlen-
mistir. icerik calismasi, Ust diizey yoneticilerin séylemleri ve calistay,
toplanti benzeri etkinliklerin son dénemde artmis olmasina ragmen na-
dir hastaliklarin hentz politika belgeleri, faaliyet belgeleri ve stratejiler
gibi yazili dokimanlara yansimadigi sonucuna varmistir. Ayni zamanda
Saglikta Dontusum Programi kapsaminda getirilen yeniliklerin nadir has-
taliklarin dnlenmesi, teshisi, tedavisi ve rehabilitasyonu igin yetersiz kal-
digl ve nadir hastaliklarin saglik sistemine entegre edilemedigi yorumu
yapllimistir (ince & Tarim, 2018).

Turkiye 6zellikle son on yil igcinde nadir hastaliklar alaninda galis-
malar gundemine almis ve ilgili uluslararasi girisimlere entegre olmay!
amaclamistir. Bu dogrultuda Avrupa Birligi'ndeki deneyimin takibi ve
aktariminin saglanmasina katki sunmak Commission Expert Group on
Rare Diseases (EUCERD — Nadir Hastallklar Hakkinda Komisyon Uz-
manlar Grubu) gézlemci Uye basvurusu yapilmistir. 2013 yili sonunda,
bir EUCERD projesi olan Working for Rare Diseases kapsaminda hazir-
lanan Avrupa’daki nadir hastaliklar faaliyetleri durum raporunda Turkiye
de yer almistir. Bu kapsamda hazirlanan 2013 Report on the State of the
Art of the Rare Disease Activities in Turkey, TUrkiye'nin nadir hastaliklar
alanindaki ilk kisa durum analizlerinden biridir. Turkiye’de nadir hasta-
liklar alanindaki calismalarin yeni basladiginin ve hendz bir ulusal eylem
plani ya da stratejinin bulunmadiginin altini ¢izen rapor, bu konudaki
calismalarin surdugunu ifade etmistir (Aymé & Rodwell, 2013).

TUrkiye'de nadir hastaliklar alanindaki girisimlerin politika ddzlemin-
de ele alinmaya baslanmasi ilk olarak 2009 yilinda Saglik Bakanliginin
organizasyonuna katkida bulundugu Technical Assistance Information
Exchange Instrument of the European Commission (TAIEX) calistayinda
gerceklesmistir. Bu calistayda, nadir hastaliklar ve yetim ilaclar konusu
gundeme alinmis ve sorunlar/¢cézim o6nerileri tartisiimistir. Nadir ve ta-
nisiz hastaliklar alaninda ulusal stratejilerin belirlenmesi icin calismalar
ise 2012 yilinda baslatiimistir. 2015 yilinda gerceklesen II. Turk Tip Dun-
yas! Kurultayi’'nda nadir hastaliklar konusu bir ¢alisma grubu altinda ele
alinmistir. Kurultay sonunda calisma grubu dort karar bildirmistir;
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e Ulusal Nadir Hastaliklar Eylem Plan’'nin olusturulmasi,
o Nadir Hastaliklar Referans Merkezleri’nin kurulmasi,

o Nadir Hastaliklar Network agi olusturularak merkezlerin ve hasta-
liga iliskin bilgilerin arsivienmesi,

o Nadir Hastaliklara iliskin arastirmalarin tesvik edilmesi ve bu konu-
da fon olusturulmasi

Ulusal stratejilerin belirlenmesi kapsaminda nadir hastaliklarla mu-
cadele eden bireylerin tani, tedavi ve bakim durumu ile sorunlarinin in-
celenmesi ve ¢6zum Onerilerinin belirlenmesi amaciyla 2014 ve 2016
yillarinda Nadir Hastaliklar Calistay Raporu, 2017 yilinda Uluslararasi
Nadir Hastaliklar Calistay Raporu ve 2019 yilinda TUSEB Nadir Hasta-
liklar Raporu hazirlanmistir.

Turkiye'de nadir hastaliklar odakli yurutulen ulusal programlar olarak
hemoglobinopati 6nleme programi ve yenidogan tarama programindan
pahsetmek mumkundur. Hemoglobinopati dnleme programi kapsamin-
da, uygulama illerinde ciftlere evlilik ncesi tarama, bilgilendirme ve ge-
netik rehberlik hizmetleri sunulmustur. 2018 yilindan itibaren evlilik on-
cesi hemoglobinopati tarama programinin tum illere yayilmasi yéninde
karar cikariimistir. Ancak 2003 yilinda hemoglobinopati énleme progra-
mi kapsaminda kurulan tani ve tedavi merkezlerinin cogu guintmuzde
aktif faaliyet géstermemektedir (Sarikaya, 2019).

Tum Turkiye'de yeni dogan bebeklere topuk kani Uzerinden uygula-
nan tarama testlerinde (Yenidogan Tarama Programi) nadir hastaliklar
sinifina giren doért hastaligin da taramasi yapilmaktadir. Yenidogan Tara-
ma Programina dahil olan bu hastaliklar; fenilketonuri (PKU), konjenital
hipotiroidi (KHT), biyotinidaz eksikligi (BE) ve kistik fibrozistir. Yenido-
gan Tarama Programi sonucu elde edilen stpheli veriler ilgili takip icin
aile hekimine bildiriimektedir.

ilerleyen dénemde Yenidogan Tarama Programina dahil edilmesi
planlanan hastalk gruplari; yag asidi oksidasyon bozukluklari, karni-
tin déngusu bozukluklari, organik asidemiler, Gre déngusU bozukluklari,
amino asit bozukluklari ve konjenital adrenal hiperplazidir. Ayrica SMA
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hastaligi ile ilgili olarak Evlilik Oncesi SMA Tarama Programinin basla-
tiimasina ve Halk Saghgi Genel Mudurligu bunyesinde yuritilmesine
karar verilmistir. Bu programin hayata gecirilmesi icin altyapi ¢alismalari
strmektedir (TBMM, 2020).

2020 itibariyle Turkiye'de nadir hastaliklar alaninda butuncul olarak
yetkilendirilmis merkezlerin bulunmamasi, epidemiyolojik bilgilerdeki
eksiklikler, ulusal kayit sisteminin olusturulmamasi, arastirmalarin birey-
sel ve kurumsal cabalarla sinirli kalmasi ve koordinasyonunun saglana-
mamasi en énemli sorun alanlari olarak éne ¢ikmaktadir. Bu sorunlarin
¢6zUmU icin 2017 yilinda Saglik Bakanhgi tarafindan Nadir Hastaliklar
Bilimsel Danisma Komisyonu kurulmus ve ulusal strateji planinin olustu-
rulmasi igin toplantilar ve galistaylar dizenlenmistir. Ulusal Nadir Hasta-
liklar Strateji Plani henlz taslak asamasinda olup ilgili Meclis Arastirma
Komisyonu calismalari kapsaminda taslak icerigi komisyona sunulmus-
tur (TBMM, 2020, s. 121).

Mevcut durumda, Ulusal Nadir Hastaliklar Strateji Plani calismalari
devam etmektedir. Ancak taslak plan kapsaminda temel stratejik hedef-
ler ve bu hedeflerden sorumlu kuruluslar belirlenmistir. Nadir hastaliklar
alaninda belirlenen bu ulusal hedefler asagida siralanmaktadir (Sarika-
ya, 2019, s. 211) (TBMM, 2020, s. 121-122).

Hedef Sorumlu Kurumlar

Bilginin Geligtiriimesi ve Farkindalik
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Tablo 1 - Ulusal Nadir Hastaliklar Strateji Plani Hedefleri

ALS, SMA, DMD, MS Hastalklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Di-
ger Hastaliklarda Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri ile Bu Hasta-
liklara Sahip Kisiler ve Yakinlarinin Yasadiklari Sorunlarin ve Cézumleri-
nin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan Meclis Arastirma Komisyonu Raporu
sonug bélumunde, saglik hizmetleri, sosyal guvenlik hizmetleri, bakim
ve sosyal destek hizmetleri, egitim ve 6gretim hizmetleri ile toplumsal

farkindaligin artiriimasina yonelik 6neriler siralamistir.

ISTisNA Projesi
2 4
BASVURU ON DEGERLENDIRME ANALiZ ISTisNA
»- X > > TANISIZ HASTALIKLAR
Hastanin Hekimi ISTisNA 's..m;"‘.“:‘“'sg "a“"‘i'ﬁ.‘” ISTisNA Biyoinfotmatik DANISMA KURULU
Tanisiz Hastaliklar g AL Ekibi, varsa WES / WGS

bagvuruyu degerlendirir
ve lab. testlerini diizenler.

Tanisiz Hasta / Aile Tamisal sonug varsa,
analiz raporu yazilir ve
hekime iletilir.

5
ISTisNA TRANSLASYONEL < . . .
CALISMA GRUBU ISTisNA DENEYIM MERKEZI

Aday, gen bulunursa translasyonel Danisma kurulu karar verirse WGS igin kan drnegi talep edir.

alisma grubuna yonlendiririir.

Hastanin hekimi WGS analizi igin gerekli onam formlanmi aileye ulagtinr.

WES ile tant konul UDNNI Hekim, imiy_ag duyarsa ha.sta test 6n:mi genetik ?1.an|$man igin
DWG'ye yonlendirme yapilabilir ISTisNA Deneyim Merkezi'ne davet edilir.

ISTisNA Platformu, éncelikli olarak sosyal fayda elde etmeyi amagla-

Modilli'ne Basvuru yapar. ham datasini analiz eder.

Vakaya dzel olusturulacak
kurul toplanir. Bagvuru hekim
sunum yapar. Danisma kurulu
onerilerini paylagir.

yan bir projedir. Bu dogrultuda, nadir hastaliklar alaninda koordineli bi-
yobanka faaliyetleri, cevrimsel arastirmalar, egitim ve yayginlastirma ile
tani alma suregleri konularinda énemli ¢iktilar elde etmek Uzere tasar-
lanmistir. ISTisNA Platformu faaliyetleri sonucunda ulagiimasi éngérdlen

hedefler asagida siralanmaktadir;
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1. Tanisiz ve nadir hastaliklar konusunda yetkinlik ve deneyim artirici
altyapilarin tilkemize kazandirilmasi ve istanbul’'un nadir hastalik-
lar alaninda referans ve ¢cekim merkezi haline gelmesi,

2. Tanisiz ve nadir hastaliklar odakl multidisipliner ve yenilik¢i ¢ca-
lismalara hiz kazandiriimasi ve bu calismalarin somut c¢iktilarinin
ortaya konmasi,

3. Tanisiz ve nadir hastaliklar konusunda c¢alisma yapan bilim insan-
lari, ticari kuruluglar ve bu hastaliklardan muzdarip bireylerin is
birligi, etkilesim ve bilgi paylasiminin artirilmasi,

4. Tanisiz ve nadir hastaliklar alaninda kamu kaynaklarinin verimli
kullaniimasina katki sunulmasi,

5. Toplum icerisinde tanisiz ve nadir hastaliklardan dogrudan ve do-
layll olarak etkilenen kisilerin ve toplumun geri kalaninin konu ile
ilgili farkindalik seviyelerinin artirilarak bu konudaki bilincin daha
Ust seviyelere tasinmasi.

Tanisiz ve nadir hastaliklara sahip bireyler ve yakinlari uzun stren
tani strecleri, tedavi sUreclerindeki zorluklar, ila¢ eksikligi ve/veya ilac-
larin karsilanmamasl, zahmetli ve maliyetli bakim gereklilikleri, sosyal
dislanmaya maruz kalma ve egitim hayatindan geri kalma gibi ciddi
sorunlarla bogusmaktadir. Nadir hastalik sahibi kisiler ve ailelerinin bu
sorunlarinin mdmkun oldugunca azaltiimasi igin tani sureclerinin daha
etkin hale gelmesi, hastalar ve ailelerine kapasite gelistirici egitimler ve-
rilerek gunluk hayatlarinin kolaylastiriimasi, saglk calisanlar ile nadir
hastalik sahibi bireyler ve yakinlari arasindaki diyalogun iyilestiriimesi
ve kamuoyunda nadir hastaliklara yonelik duyarlilik ve farkindalik gelis-
tirilerek sosyal dislanmanin azaltiimasina intiya¢ vardir. Proje ydrUtecegi
sosyal faaliyetler ve Tanisiz Hastaliklar Danisma Kurulu calismalariyla
bu ihtiyaglara karsilik verecektir.

Nadir gorulen hastaliklarin tani ve tedavisine ydnelik calismalarin yu-
ratlebilmesi icin gérece yUksek sayida, kaliteli 6rnek ve veriye inhtiyac
vardir. ISTisNA Platformu biyobankalarin kapasitelerini gticlendirme, bi-
yobankalar arasi esgudimu saglama ve 6rnek arsivleme calismalariyla
bu ihtiyaca karsilik verecektir. Tanisiz ve nadir hastaliklarin biyolojik 6r-
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nek ve verileri ISTisNA Platformu biyobanka aginda yer alan biyoban-
kalar dahilinde uluslararasi standartlara ve etik kurallara uygun olarak
bankalanacaktir.

Gelisen teknoloji ile birlikte basta Amerika ve Avrupa olmak Uzere
cok sayida Ulke kendi genom dizileme calismalarini hizla sirdtrmekte-
dir. Hem saglikl hem de hasta bireylerde devam bu calismalarda dizi-
lenen 6rnek sayilari 1 milyon ile yUz binler arasinda degisebilmektedir.
Ulkemizde de TUSEBR'in baslattigi Turkiye genom projesi ile pilot olarak
100 saglikli birey dizilenmis ancak sonugclari hentz yayinlanmamistir.
Dolayslyla Ulkemize ait bir referans genom verisi bulunmamakta ve Ulke-
mizde gergeklestirilen analizlerde, kullanima ag¢ik ve daha ¢ok Bati top-
lumlarinin verilerinden olusan referans diziler kullaniimaktadir. ISTisNA
Platformu ile tani konulamamis hastaliklara ait érneklerin arsivlienmesi
ve toplam 300 genomun dizilemesinin yapiimaslyla elde edilecek veriler
cevrimsel arastirma projelerine dahil edilecektir. Elde edilecek veriler
ve bu cercevede baslatilacak arastirma projeleri, basta istanbul olmak
Uzere tUm Turkiye'deki arastirma merkezleri, ilac sanayi ve akademis-
yenler icin buyuk bir eksikligin giderilmesine destek olacaktir.

ABD Yiyecek ve ilac idaresi (Food and Drug Administration), ilac
Degerlendirme ve Yeni ilac Arastirma Ofisi (Center for Drug Evaluation
and Research Office of New Drugs), klinik deneylerde hasta odakli etki
6lcimu igin bir yol haritasi ortaya koymaktadir (FDA, 2015). Bu yol hari-
tasina gore hasta odakli etki 6lcumu icin 3 asama bulunmaktadir;

1. Hastaligr anlamak
2. Tedaviden elde edilecek faydayl kavramsallastirmak
3. Etki gostergelerini segmek / gelistirmek

ISTisNA Platformu, gerceklestirecegi biyobankalama calismalari ve
cevrimsel arastirmalar ile bu yol haritasinin éncelikle birinci asamasina
katki sunacaktir. Yol haritasinin birinci asamasinda tanimlanan nadir ve
tanisiz hastaligin dogasinin anlasiimasi ve farkli hasta gruplarinin ince-
lenmesi basliklarina, iISTisNA Platformu galismalari dogrudan karsilik
verecektir. Bu ¢calisma ve arastirmalardan elde edilecek bulgular ile orta
vadede yetim ila¢ calismalarina da destek saglanacaktir.
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Nadir hastaliga sahip bireylerin énemli bir kisminda hastaliga yol
acgan sebepler belirlenememis ve tani konulamamistir. Bu durum, hasta-
lar icin uygun tani ve tedavi imkanlari sunulmasina da engel olmaktadir.
Tanisiz hastalar, nadir hastaliklar icinde en dezavantajli grup konumun-
dadirlar. Nadir hastaliklarin %80'inin genetik kaynakli olmasi, nadir has-
taliklara ¢dzUm Uretilebilmesi icin DNA temelli ve yUksek ¢o6zUnurlUkld
calismalar yapiimasini zorunlu kilmaktadir. ISTisNA Platformu biyoban-
ka agina dahil biyobankalarda ¢ctztlememis nadir hastaliklara sahip
bireylere ait 6rnekler bankalanacak ve yuksek ciktill tani ve tedaviye
yonelik (cevrimsel) pilot projeler icin kullanilacaktir. Ayrica yine tanisiz
hastalarin tani alma sUreclerine katki sunmak Uzere kurulacak Tanisiz
Hastaliklar Danisma Kurulu ile tani alamayan vakalar farkl alanda uz-
manliga sahip kisilerin bir araya gelmesiyle degerlendirilecek ve tani
almasi saglanacaktir. Ayrica bu kapsamda tani konulan hastalarin takibi
icin ilgili hekimlere yonelik tedavi rehberleri de olusturulacaktir. Bu bag-
lamda Ulusal Nadir Hastaliklar Strateji Plani taslaginda yer alan “Tani ve
Tedaviye Erisimin Saglanmasi ve Mevcut Tani ve Tedavinin Gelistiriime-
si” hedefine de katki sunacaktir.

Nadir hastaliklara dair farkindaligin hem saglik calisanlari hem de
toplum duzeyinde artirlmasi ve saglik calisanlari ile hastalar/hasta ya-
kinlarina ihtiyaclar dogrultusunda egitim verilmesi, Saglk Bakanlgi
tarafindan hazirlanan Uluslararasi Nadir Hastaliklar Panel ve Calista-
yl raporunda da yer almaktadir (Saglk Bakanligi, 2017). Ayrica Ulusal
Nadir Hastaliklar Strateji Plani taslaginda bulunan “Hedef 1: Bilginin
Geligtirilmesi ve Farkindalik Calismalarina da dogrudan katki sunulmus
olacaktrr.
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FARMAKOEKONOMi CERCEVESINDE
ILACTA GERi ODEME

Prof. Dr. Ersin YAVAS?®

Spinal Muskduler Atrofi (SMA) Ulkemizde 6énemli bir saglik sorunu hali-
ne gelmistir. Bu hastaligin cesitli tipleri vardir. Bunlardan bazilari icin ilag
tedavileri Ulkemizde de uygulanmaktadir. Bazilari icinse yurt disinda te-
davi olanagi varken ¢cok pahali olmasi nedeniyle ve basarisinin kesin ka-
nitlar olusmadigi iddiasiyla Sosyal Guvenlik Kurumu (SGK) tarafindan
karsilanmamaktadir.

SMA belli bir yasin hastaligi degildir. Erigkinlikte ya da ¢ocukluk ¢a-
ginda hatta bebeklik déneminde bile goérilebilmektedir. Bu hastalarin
bir kismi — bazi teknik sorunlar yagsanabilmesine karsin- bir bigimde ul-
kemizde belli hastanelerde tedaviye erisebilmektedir.

Asil can yakici olan durum, bebeklik caginda gértlmesi, bunlarin te-
davisinin ancak yurt disinda yapilabilmesi, tedaviyi devletin Ustlenme-
mesi, kampanyalarla/bagislarla tedavi masraflari icin ailelerin bir umutla
(umutsuzca, can havliyle demek daha dogru aslinda) milyon dolardan
fazla olan bu rakami toplamaya calismasidir. Cok sayida kampanya ol-
dugunu biliyoruz ama kac¢ bebegin tedavi icin kullanilacak parayi top-
lamayi basardigini, yurt disina gidip tedavi oldugunu kesin olarak bile-
miyoruz. Bagka bir deyisle ka¢ ailenin canhirag ¢abasinin, umutlarinin
s6ndigund bilemiyoruz, aslinda.

3 Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Fakdltesi, Tibbi Farmakoloji, A.B.D.
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Biz istanbul Barosu catisi altinda konuyla ilgili caba harcayan hukuk-
cular, saglikgilar ve hasta yakinlari olarak goérus ve Onerilerimizi kamu-
oyuyla paylasmak istiyoruz. Oncelikle vurgulanmasi gereken, konunun
“hizla” ¢6zime kavusturulmasi geregidir. ClnkU bu tedavinin bebeklik
déneminde tamamlanmasi gereken bir yas (aylar) ve beden agirligi sini-
ri vardir. Bu sinirlar asildiginda yurt disindaki klinikler hastayi tedavi igin
kabul etmemektedir.

Bu noktada zaman konusu c¢ok daha fazla 6n plana cikmaktadir.
CUnkU kampanyalar zamana karsl yaris biciminde yasanmaktadir. Kam-
panya icin valilikten izin alinmasi gerekmektedir. Basvurular 1-1,5 ay
icinde Saglik Bakanligindan goérus alinarak reddedilmektedir. Konu yar-
glya tasinmakta ve emsal gosterilerek yargidan onay alinabilmektedir.
Bu da ayrica bir zaman kaybi anlamini tasimaktadir. Taninin konulmasi,
kampanya izni i¢in basvuru, yargl slreci kampanyaya resmen baslaya-
bilmek i¢in en az 4-5 aylik gecikmeye yol agmaktadir. Tedaviye basla-
mak icin gereken sure aylarla dlgulebildigine gore boylesi bir gecikme-
nin azimsanamayacak bir stre kaybina neden oldugu séylenebilir. Belki
de bu zor surecin en kolay ¢dzulebilecek kismi burasidir. Konuya iligkin
¢c6zUm Onerimiz “Gneriler” basligl altinda verilecektir.

Uzerinde durulmasi gereken ikinci nokta Saglik Bakanliginin konuya
iliskin Bilim Kurulunun yeterince devrede olmamasidir. Bagis kampan-
yalari resmen yUrUrken ilgili kurul tedavi giderlerinin devletce karsilan-
masl ya da karsilanmamasli konusunda uzun yillardan beri bir karar al-
mamistir. Yurt disindaki tedaviler i¢in “deneysel” ifadesini kullanmakta,
ama Saglik Bakanligi parasini toplayan kisilerin bu deneysel denilen
tedaviyi almalarina engel olmamaktadir. Bilim Kurulunun artik tasin alti-
na elini koyma, sorumluluk alma zamani gelmistir.

Saglik Bakanlgi, yakin zamanda bir ¢6zUm yolu olarak SMA dahil
benzer hastaliklarin tedavisi icin 6zel bir uzmanlik hastanesi kurmaktan
s6z etmigstir. Farkindalik yaratma, o alana 6zgU multidisipliner uzman
kadrolari olusturma anlaminda degerli bir adimdir. Ama ne yazik ki be-
beklere yonelik yakici sorunlari giderecek aciliyette bir ¢ézim degildir.
CUunkd boylesi bir hastaneyi kurmak, kadrolari olusturmak buginden
yarina tamamlanacak bir ¢c6zUm degildir; yillar alacaktir. Bekleyen co-
cuklarin bu kadar zamani ne yazik ki yoktur.
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Kurulmasi dusunulen bu hastaneye atfedilen goérevler arasinda bu
hastalikla ilgili ila¢ gelistirmek de vardir. Bu da akut bir ¢6zim olmaya-
caktir. Bir ilacin gelistiriimesi icin gereken stre —hele de sifir noktasindan
baslanacaksa uzun yillar alacaktir. Bekleyen ¢cocuklarin ne yazik ki yine
bu kadar sureleri yoktur.

Ulkemizde kullanilmakta olan ilaclar da oldukca pahalidir. Ama biliyo-
ruz ki yurt disinda uygulanacak tedavi (gen tedavisi) cok daha pahalidr.
Ancak unutulmamalidir ki bu cocuklar icin baska bir tedavi secenegi de
yoktur ve beklenen akibet hastaliktan etkilenecek kaslara gére 6lumdur.
Acikca sdylemek gerekirse Bilim Kurulunun alacagi karara/tutuma goére
toplumsal olarak kaynak bulunmasi gerekir.



TURKIYE’DE SPINAL MUSKULER ATROFI (SMA)
TEDAVISINDE KARSILASILAN HUKUKIi GUCLUKLER
VE BUNLARIN ASILABILIRLIGi

Dr. Cihan YUZBASIOGLU*

GiRiS

Nadir hastaliklarla mucadele, gerek uygulanmakta olan tedavi yon-
temlerinin henlz timuayle tibbi standart haline gelmemesi ve gerek bu
yontemlerin ylUksek maliyetleri sebebiyle yalnizca tlkemizde degil; Dun-
ya'nin pek ¢ok Ulkesinde saglik hakkinin kapsami ve bu hakkin sinirlari
baglaminda pek cok tartismayi ve farkli uygulamayi beraberinde getir-
mis bir konudur. Bu nadir hastaliklardan Spinal Muskuler Atrofi (SMA)
ise, Ulkemizde 6zellikle son zamanlarda medyada ve diger sosyal plat-
formlarda daha fazla gindemde olmus; SMA’nin tedavisi ve Devlet’in bu
tedaviyi saglama yukimluligu hukuk ve tip yaklagimlariyla tartisiimigtir.

SMA hastaligina hukuk ve tip alanindaki yaklasim zaman igerisinde
degisim gostermistir. Bir nadir hastalik tirt olan SMA'ya yakin zamana
kadar yalnizca palyatif tedavi uygulanabilmekteydi. Bu baglamda, has-
taligin iyilestiriimesine yénelik olmayan ve fakat hastanin kalan yasami-
nin kalitesini iyilestirmeye yénelik tibbi uygulamalar yapiimaktaydi. Has-
taliga dair klinik arastirmalarin artmasi ve daha fazla vakanin inceleme
konusu olmasini takiben presemptomik asamada, SMN protein dlzeyini
artirmaya/korumaya yonelik téropatik tedaviler de standart tibbi uygula-
malar arasinda yerini almistir. Téropatik tedavilerde basari sagladigi tib-

4 Galatasaray Universitesi, Hukuk Fakdltesi, idare Hukuku, A.B.D.
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bi yénden tespit edilen ilaglarin bazilari icin Amerikan hukukunda Food
and Drug Administration (FDA), Avrupa Birligi hukukunda ise European
Medicines Agency (EMA) tarafindan kullanim izni verilmis; bu ilaclar
SMA tedavisinde standart tibbi uygulama statisune alinmistir. Bunlar-
dan en bilinenleri, motor néronlarin korunmasina yonelik Spinraza ve
gen tedavisine yonelik Zolgensma'dir. Buna Kkarsilik, bazi ilaglar hentz
bu asamaya gelmemis; Klinik arastirma duzeyinde kalmistir.

Ulkemizde ise, Dunya'daki gelismeleri takiben, 2022 yilinda SMA
Bilim Kurulu'nun kurulmasi ve hastaliga yonelik arastirmalarin ve te-
davi yontemlerinin bu kurul bunyesinde belirlenmesi kararlastinimistir.
SMA'nIn tedavisi bakimindan kabul géren ilaglardan Spinraza, Saglik
Bakanligi tarafindan SMA hastasi ¢ocuklar ve yetiskinler icin onaylan-
mis ilk ve tek tedavidir. 2023 yilinin basinda Saglik Bakanliginca, basta
SMA olmak Uzere, nadir hastaliklarin tedavisi ve bu hastaliklarla mica-
dele alaninda uzman hastanelerinin kurulacagr duyurulmustur.

Oncelikle belirtmemiz gerekir ki, farkli yas evrelerinde ortaya cikabi-
len ve buna bagli olarak farkli gelisim gésteren SMA hastaligi, ayri tipler
seklinde kategorize edilmistir. Halihazirda dogum sonrasi evrede dort
tip (Tip1, Tip2, Tip3, Tip4) SMA turt bulunmakta olup, bunlarin yaninda
prenatal ddnemdeki teshisler de ayri bir kategori (TIPO) olusturmaktadir.
Tekrarlamak gerekir ki, her bir SMA kategorisi bakimindan hastaligin
seyri, tedavinin tdruU ve bu tedavinin basari sansi farklilik géstermektedir.

SMA’nin turtne bagl olarak uygulanacak tedavinin ve basari sansi-
nin degismesi, bu tedavilerin yUrttilmesindeki eksiklik ve aksakliklarin
farklilasmasina, bu baglamda farkli hukuki sorunlarin ortaya ¢cikmasina
yol acmaktadir. Ote yandan, SMA ile micadele gerek klinik arastirma-
larin ve gerek tedavide kullanilan ilaglarin ytksek maliyeti, dlkemizin de
aralarinda bulundugu, saglik harcamalarinda kisith mali bltceye sahip
Ulkeler bakimindan énemli bir engel teskil etmektedir. Bu dogrultuda,
hastalikla mtcadeleye bagli olarak Devlet'in yukdmluluk ve sorumluluk-
larinin farkli basliklar altinda incelenmesi isabetli olacaktir.

S6z gelimi, yenidogan bebeklerin tedavisinde karsilasilan sorunla-
rn belki de en 6énemlisi, Spinraza ilacinin kullanimina izin verilmesine
karsilik, SMA tedavisinde daha basarili oldugu iddia edilen, gen teda-
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visine yonelik Zolgensma ilacinin Saglik Bakanliginca onaylanmamasi-
dir. Kuskusuz ilacin oldukga yUksek olan maliyeti de bu durumun arka-
sindaki bir sebeptir. Bu bakimdan yenidogan asamasinda tespit edilen
SMA hastalarindaki temel hukuki tartisma ilaca erisim Uzerinedir. Buna
karsilik, Tip 3 ve Tip 4 SMA turleri ilerleyen yaslarda tespit edilmekte
olup ilerlemesi yenidogan gruba nazaran daha agir seyretmektedir. Ote
yandan, Saglik Bakanliginca onaylanmis olan Spinrazanin bu gruplarin
tedavisinde basarili oldugu da tespit edilmistir. Bu gruplarda karsilasi-
lan temel sorun bizzat saglik hizmetlerinin organizasyonundan kaynak-
lanmaktadir. SMA’nin nadir hastallk olmasindan kaynaklanan teshise
dayall aksakliklar, uzmanlik gereksinimi ve uygulanacak tedaviye yone-
lik hukuki usullerin karmasikligl, konunun bir kilavuzda didzenlenmesini
zorunlu kilmaktadir. Yine hastaligin tedavisinin yUrtttlecegi saglik kuru-
lusunda diger branslara yonelik ihtiyag duyulan hizmetler (6rnegin fizik
tedavi ve rehabilitasyon) ile sevk sisteminin etkinlestiriimesi gereksinimi,
saglik sisteminde bu hastalik dikkate alinarak yeni bir organizasyon ku-
rulmasini gerekli kilmaktadir. Bu baglamda, isbu calismada ilk olarak,
ilaca erisimden kaynaklanan (A); ikinci kisimda ise, organizasyon eksik-
liginden kaynaklanan (B) hukuki sorunlar incelenerek ¢6zim onerileri
sunulacaktir.

A. ilaca Erisim Hakki Bakimindan Degerlendirme

llaca erisim konusu gerek hukukumuzda ve gerek Dinya’da ikili bir
ayrimla ele alinmaktadir. Devletler ya da uluslar Ustl dizeyde teskilat-
lanmis ilac otoriteleri/idareleri tarafindan kullanim izni verilmis ya da
onaylanmis olan ve olmayan ilaclar bakimindan hukuk duzeninde fark-
Il uygulamalar 6ngdrulmektedir. Buna gore, kullanim izni verilmis olan
ilaglar tibbi uygulama olarak addedilmekte, bu ilaglara erisim, belli kisit-
lamalara tabi tutulmakla birlikte, bireylere hak olarak taninmaktadir. Bu-
nun sonucunda, bu hakkin yerine getiriimemesi idarenin sorumluluguna
yol agmaktadir. Buna karsllik, ilag otoriteleri/idareleri tarafindan onay
verilmemis olan ilag ve bilesenler ise standart tibbi uygulama olarak ni-
telendirilmemekte, ancak standart disi uygulama ya da klinik arastirma
yoluyla istisnaen uygulama bulmaktadir.
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Ulkemizde hangi ilaglarin kullanim izni verilmesi yoluyla standart tib-
bi uygulama olarak nitelendirilecegine Saglik Bakanligi ve Bakanliga
bagh Turkiye ilac ve Tibbi Cihaz Kurumu karar vermektedir. Bilindigi
gibi, Spinraza ilaci kullanim izni verilerek SMA tedavisinde standart tibbi
uygulama haline getiriimis; buna karsilik Zolgensma Bakanlik¢a onay-
lanmamigtir.

1. izin Verilebilen ilaglar Bakimindan Degerlendirme

Anayasa’nin 17. maddesine gére, herkes yasama, maddi ve mane-
vi varligini koruma ve gelistirme hakkina sahiptir. Tibbi zorunluluklar ve
kanunda yazili haller disinda, kisinin vicut buatinltgtne dokunulamaz.
Saglik hakkinin dogrudan duzenlendigi 56. maddeye goére ise, Devlet
herkesin hayatini, beden ve ruh sagligi icinde sdrdirmesini saglamak;
insan ve madde gucunde tasarruf ve verimi artirarak, is birligini ger-
ceklestirmek amaciyla saglk kuruluslarini tek elden planlayip hizmet
vermesini duzenler. Devlet, bu gorevini kamu ve ¢zel kesimlerdeki saglik
ve sosyal kurumlarindan yararlanarak, onlari denetleyerek yerine geti-
rir. Saglik hizmetlerinin yaygin bir sekilde yerine getiriimesi igin kanunla
genel saglik sigortasi kurulabilir. Saglik hakkinin ekonomik uzantisi olan
sosyal guvenlik hakki da Anayasa’nin 61. maddesinde taninmistir.

Anayasal duzenlemeler birlikte degerlendirildiginde, tedavi hizmet-
lerine erisim ve bu kapsamda ilaca erisim anayasal bir hak niteliginde
olup, bu erisimin sosyal guvenlik sistemi yoluyla etkin bir sekilde sag-
lanmasi Devlet’in yakumlultigudur. Devlet'in sosyal ve ekonomik yukim-
lUlUklerine sinirlama getiren Anayasa’nin 65. maddesinde ise, sosyal
ve ekonomik alanlarda Anayasa ile belirlenen goérevlerin, bu gérevlerin
amaclarina uygun oncelikler gbzetilerek mali kaynaklarinin yeterliligi 6l-
clsunde yerine getirilecegi 6ngdrulmuastar.

Saglik hizmetlerine erisim uluslar Ustd metinlerde de Devlet’e bir yi-
kumluluk olarak ¢éngérulmustur. Birlesmis Milletler Ekonomik Sosyal ve
Kultrel Haklar S6zlesmesi'nin “saglik standardi hakki’nin dUzenlendigi
12. maddesine gore, salgin hastaliklarin, yoresel hastaliklarin, mesleki
hastaliklarin ve diger hastaliklarin énlenmesi, tedavisi ve kontroli has-
tallk halinde her turlt saglik hizmetinin ve bakiminin saglanmasi icin
gerekli sartlarin yaratiimasi Devlet'in yukumlulugundedir. Sézlesme’nin
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maddelerinin kapsaminin ortaya konuldugu metinlerden, Ekonomik,
Sosyal ve Kulttrel Haklar Komitesi'nin 14 No’'lu Genel Yorum’unda
saglk hakkinin kapsaminin, saygl duyma, koruma ve bozulan sagligin
yerine getiriimesinden olustugu belirtiimistir. Yine ayni metinde saglik
tesislerinde, mal ve hizmetlerin ayrimcilik olmadan herkesin erisimine
ve Ozellikle de en savunmasiz kesimlere hem hukuken hem fiilen agik
olmasi; sagliga ekonomik erisim kapsaminda ise saglik tesisleri, mal ve
hizmetlerinin herkesin ekonomik olarak karsilayabilecegi sekilde olma-
sl, saglhk bakim hizmetlerinin ve ayrica sagligin belirleyici etmenlerinin
Ucretlendirilmesinin denklik ilkesine dayanmasi; kamu veya 6zel olsun
bu hizmetlerin toplumsal olarak dezavantajli gruplar da dahil herkes ta-
rafindan karsilanabilir olmasinin glvence altina alinmasi gerektigi vur-
gulanmistir. Bu bakimdan saglik hizmetlerine ve ilaca fiziksel ve ekono-
mik erisim s6zlesme kapsaminda Devlet’e yUklenmis bir 6devdir.

llaca erisim hakki ve bu hakkin kisitlanabilirligine yénelik olarak Avru-
pa Insan Haklari Mahkemesi (AIHM) farkli kararlarinda degerlendirme-
ler yapmistir. Mahkeme, Zdzislaw Nitecki / Polonya kararinda, ila¢ be-
delinin yUzde otuzunun hastalardan alinmasina yénelik dizenlemenin
ilaca erisim hakki bakimindan makul bir kisittiama oldugu, ila¢ bedelinin
yUksek kisminin bizzat idare tarafindan karsilandigi gerekgesiyle hak
ihlali tespit etmemistir®. Bu bakimdan Devlet tarafindan gerceklestirilen
katkl payl uygulamalari sézlesmeye aykiri bulunmamistir.

Anayasa Mahkemesi de benzer bir uyusmazligin dava konusu edil-
digi kararinda, “alinacak katki payinin (st sinirinin belirlenmis olmasi
ve kimi sigortalilarin 6zel durumlari gézetilerek bu uygulamanin disinda
birakilmasi, saglanacak protez, arag ve gereg bedellerinin sadece %20
'sinin sigortali tarafindan 6denmesinin éngdrilmesi sosyal givenlik hak-
kini ortadan kaldirmadigi” gerekgesiyle maddi durumu olmayanlara yo-
nelik istisnai diizenlemeler getirilmesi kosuluyla, ilaglardan alinan katki

payinin Anayasa’ya aykirilik olusturmayacagina karar vermistir®.

5 Avrupa insan Haklari Sézlesmesi, Zdzislaw Nitecki v. Poland, n. 65653/01, T. 21.03.2002, www.
hudoc.echr.coe.int.

6 Anayasa Mahkemesi, E. 1999/42, K. 2001/41, T. 23.02.2001, www.anayasa.gov.tr
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Buna karsilik Anayasa Mahkemesi salt Anayasa'nin 65. maddesin-
den hareketle, Devlet'in mali olanaklarinin sinirli oldugu gerekce gosteri-
lerek saglik hizmetlerine erisimin kisittanamayacagini yerlesik ictinadin-
da ortaya koymustur. Saglik hakkinin, ekonomik ve sosyal bir hak niteligi
tasimayan; bu sebeple mali olanaklar gerekce gosterilerek sinirlanama-
yan yasama hakki (Anayasa madde 17) ile dogrudan iliskisini vurgula-
yan Anayasa Mahkemesi, yasama hakkinin saglikli yasama hakki olarak
okunmasi gerektigini, bu cercevede saglik hakkinin da tipki yasama
hakki gibi salt mali olanaklar gerekce gosterilerek kisitlanamayacagini
ortaya koymustur. Mahkeme bu hususu, “sosyal ve ekonomik haklarin
sinirlari bashkli 65. maddesine gére, Devlet sosyal ve ekonomik alanlar-
da Anayasa ile belirlenen gérevlerini mali kaynaklarin yeterliligi 6l¢isin-
de yerine getirir. Anayasanin madde siralamasina ve bélimleri arasin-
daki diizenlemeye bagl kalinirsa (...) Anayasa’nin 17. maddesi Sosyal
Haklar ve édevler bélimiinde yer almadigi igin bu maddenin Devlete
ylUkledigi saglik hizmeti 65. maddenin 6ngérdiigd diclye bagl degildir.”
ifadeleriyle ortaya koymustur’.

Nitekim, Anayasa’nin 65. maddesinde gecgen “amaglarina uygun 6n-
celikler gézetilerek” ibaresi de temel haklar arasinda bir 6ncelik iligkisi
bulunduguna, bu haklara ekonomik olanaklar sebebiyle kisittama ge-
tirilirken bu onceliklerin dikkate alinmasi gerektigine isaret etmektedir.
Saglik hizmetlerinin, dogrudan insan sagligina iliskin olmasi, ertelene-
mez ve ikame edilemez nitelik tagsimasi sebebiyle, karsilanmasi baki-
mindan diger haklara nazaran daha ncelikli oldugu aciktir. Nitekim bu
husus farkli mahkeme kararlarinda da ortaya konulmustur®.

Bu dogrultuda, saglik hizmetlerine erisimin diger kamu hizmetlerin-
den oncelikli oldugu; saglik hizmetleri icerisinde ise kisinin yasami ve
fiziksel buttinlugu Gzerindeki sonuglar itibarlyla daha elzem saglik hiz-
metlerinin bulundugunun belirtimesi gerekmektedir. Buradaki aciliyet
iliskisine bagli olarak, getirilecek kisitlamanin siniri daralmaktadir.

Kisiler Gzerinde yasamsal 6neme sahip olan ilaglar cogunlukla yUk-

7 Anayasa Mahkemesi, E. 1990/27, K.1991/2, T. 17.01.1991, RG, 19.08.1991, S. 20965.

8 Danistay idari Dava Daireleri Genel Kurulu, E. 1995/816, K. 1997/1, T. 17.01.1997, Danistay
Dergisi, S. 94, s. 110.
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sek maliyetli oldugundan kamu kaynaklari Gzerinde ciddi ekonomik ytk
getirmektedir. Ekonomik kaynaklarin sinirli olmasina bagli olarak séz
konusu ilaglarin temini bakimindan Devletler burokratik usuller ya da
siraya girme uygulamasi éngérebilmektedir. Bu durum ise 6zellikle ila-
ca erisim bakimindan gecikmelere, yasam hakkinin sinirlanmasina yol
acabilmektedir.

Ulusal hukukumuzda 5510 sayili Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik
Sigortasi Kanunu’nun 63. maddesinin ikinci fikrasina gore, Sosyal GU-
venlik Kurumu tarafindan finansmani saglanacak olan ila¢c ve saglk
hizmetlerinin tdrlerinin, miktarinin ve kullanim sureleri ile usul ve esasla-
rinin belirlenmesi, Saglik Bakanhginin gérusu alinarak Sosyal Guvenlik
Kurumuna yuklenmistir. Kanun’un 64. maddesinde estetik mudahaleler,
izin veya ruhsat verilmeyen saglik hizmetleri ile tdr, miktar ve kullanim
strelerinin Sosyal Glvenlik Kurumunca belirlenmesi sonucunda Kurum-
ca finansmani saglanacak hizmetlerin kapsami disinda birakilan saglik
hizmetlerinin finansmaninin Kurum tarafindan saglanmayacagi dtzen-
lenmistir. Dolayisiyla, Saglk Bakanhgr tarafindan kullanim izni verilme-
mis, standart tibbi uygulama haline getiriimemis olan ila¢ ve tedaviler
bizzat 5510 sayill Kanunla 6deme kapsami disinda tutulmustur. Ulusal
hukukumuz bakimindan uygulanacak yéntemin ya da ilacin teshis ve te-
davi bakimindan yararli olup olmadigi, tibbi standart olarak nitelendirilip
nitelendirilemeyecegi hususunda belirleyici merci Saglik Bakanhgidir.
Sosyal Guvenlik Kurumunun ise saglik hizmetinin niteligi itibariyla hayati
dneme sahip olup olmamasi, kanita dayall tip uygulamalari, maliyet-et-
kililik olcutleri ve genel saglik sigortasi butgesi dikkate alinmak suretiyle
Devlet'in dogrudan veya dolayli olarak saglamis oldugu stbvansiyonlari
belirlemekle gérevli oldugu sdylenebilir.

Buna gore, ulusal hukukumuzda ilag ve tedavilerin finansmani baki-
mindan Saglik Bakanhiginin iki temel fonksiyonu bulunmaktadir. ilk ola-
rak ilag veya tedaviye Bakanlikca kullanim izni veriimesi gerekmektedir.
Kullanim izni verilmemis olan ilag ve yéntemler bizzat Kanunla édeme
kapsami disinda tutulmustur. Kullanim izni verilmis olan ila¢ ve yéntem-
lerin hangilerinin, hangi usulle ve hangi slreyle 6deme kapsaminda
tutulacagi ise Sosyal Guvenlik Kurumunca ve yine Saglik Bakanliginin
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gorusu alinarak belirlenmektedir. Bu bakimdan, ulusal hukukumuzda
ilaclarin 6deme kapsamina alinmasi yoninden Saglik Bakanliginin ol-
dukca etkili bir otorite oldugu aciktir. Bakanligin buradaki genis takdir
yetkisi Anayasa Mahkemesi dninde uyusmazlik konusu edilmis olsa da
Mahkeme, “saglik hizmetlerinin cesitliligi, teshis ve tedavi yéntemlerin-
deki bilimsel gelismeler karsisinda bu yéntemlerin yasada belirlenmesi-
nin isin niteligine uygun olmadigin’ gerekge gostererek s6z konusu tak-
dir yetkisini hukuka uygun bulmustur®. Danistay da “Saglik Bakanliginin
gérusunin alinmasi gerekmekteyken, bu yapilmadan hazirlanarak (...)
Resmi Gazetede yayimlanan”dava konusu dizenlemelerde hukuka ay-
kirihk bulunmadigina karar vermistir'®.

Konuya iliskin kararlar incelendiginde, Avrupa insan Haklari Mahke-
mesinin Kisinin hayatta kalmasi bakimindan tibbi gereksinimler ile Dev-
letlerin hukuki tercihleri arasinda klinik gereksinimleri 6n planda tuttugu
dikkat ¢cekmektedir. Panaitescu / Romanya kararinda Mahkeme, talep
edilen ilacin tedavide olumlu etkilerinin bulundugunun kanitlanmis ol-
masl ve s6z konusu ilacin temin edilmesinin tedavi bakimindan bir ge-
reklilik oldugunun tedaviyi yurtten saglik kurulusu tarafindan raporlan-
mas! durumunda, bu ilacin temininde yasanan kisitlamanin hak ihlali
olusturacag@ina karar vermistir''. Kararda ilaca yonelik tibbi gereksinimin
bulunmasinin, hukuki duzenlemelere nazaran 6ncelikli bir konuma ge-
tirildigi ortadadir. Bu dogrultuda, hastaligin tedavisinde olumlu sonug
yaratan ve ihtiyacin saglk kurulusu tarafindan acik¢a ortaya konuldugu
ilaclarin temin edilmesi ulusal mevzuattan ayrik olarak Devlet'e gérev
olarak yuklenmistir.

Ulusal hukukumuzda ise ilag ya da tedaviye yonelik klinik gereklilikler
ile 6deme kapsamina alinmasina yonelik Sosyal Guvenlik Kurumu ka-
rarinin birbiriyle celistigi durumlara iligkin olarak Yargitay, “birden fazla
malzeme tird arasindan, insan yasaminin kutsalligi ve temel insan hak-
larindan olan, sosyal glivenlik hakkinin éziine dokunacak sinirlamalar

9 Anayasa Mahkemesi, E. 2006/111, K. 2006/112, T. 15.12.2006, www.anayasa.gov.tr.
10 Danistay 10. Dairesi, E. 2019/8159, K. 2022/2319, T. 21.04.2022, www.kazanci.com.tr.

11 Avrupa insan Haklari Mahkemesi, Panaitescu v. Romania, n. 30909/06, T. 10.07.2012, www.
hudoc.echr.coe.int.
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getirilemeyecegi” ve “hastanin tedavisi igin gerekli gortilerek regetelen-
dirilen malzemenin, (...) zorunlu oldugunun belirlenmesi halinde; ani-
lan malzeme bedelinin denetlenip, faturadaki haliyle 6denecek nitelikte
olup olmadiginin ve buna bagl olarak Kurum tarafindan karsilanabilir
miktarinin belirlenmesi gerekecektir. ...kullanilan stent bedelinin Sosyal
Guvenlik Kurumu tarafindan yukarida siralanan dizenlemeler ¢erceve-
sinde belirlenmesinin saglanmasi, fiyat tespitinin makul stire igerisinde
Sosyal Glvenlik Kurumu tarafindan gergeklestirimemesi halinde ise
konu hakkinda teknik ve mali bilgiye sahip eczaci bilirkisiden, piyasa
degerleri ve ilgili kuruluslarin gérisd 1siginda fiyat tespitine iliskin rapor
alinarak, tim kanitlar 1siginda yapilacak degerlendirmeyle” sonuca va-
riimasi gerektigini gerekce gostererek klinik gerekliliklerin Kurum karari-
na nazaran 6ncelikli olacagl yéntnde hikidm kurmustur'2.

Danistay da benzer sekilde, “hastanin muayenesini ve tetkiklerini
yapmak suretiyle hastaligi teshis eden doktor tarafindan, hastaligin te-
davisinde kullanilmasi uygun gértlen ve kullanilmasi hastanin tercihine
birakilmayan (aksi yéndeki uygulama tibbi gerekliliklere ve etik kural-
larina aykiridir) ve hasta tarafindan bedeli mukabilinde piyasadan te-
min edilen tibbi malzemenin (stentin) bedelinin 6denmeyerek hastanin
saglik hizmetine erisim hakkinin engellenmesi veya agir bir maddi yik
altinda birakilmasinin saghkli yasam hakki ve sosyal devlet ilkesi ile
bagdasmadigi, tedavi giderlerinin tamaminin (stent bedelinin) hasta ve
bakmakla ylkimli oldugu Kisiler tizerinde birakilmasinin hukuka ayki-
ri oldugu” gerekcesiyle 6deme kapsamina alinmamasina iliskin islemin
hukuka aykiri oldugu yénunde htkim kurmustur'.

Yine Danistay bagka bir kararinda, dava konusu ilacin off label kulla-
niminin hastaligin tedavisi bakimindan yararl oldugunun bilimsel olarak
kanitlanmis olmasi karsisinda, salt ilacin prospektistnde yer verilme-
mis olmasi sebebiyle kullaniminin 6deme kapsami disinda tutulmasini
hukuka aykiri bulmustur'®. Danistay bu kararinda genisletici bir yorum
yapmak suretiyle, Bakanlikca kullanma izni verilmemekle birlikte; bilim-

12 Yargitay 10. Hukuk Dairesi, E. 2009/12506, K 2010/4214, T. 23.03.2010, www.kazanci.com.tr.
13 Danistay 10. Dairesi, E. 2010/6009. (YD), T. 16.06.2010, www.kazanci.com.tr.
14 Danistay 5. Dairesi, E. 2004/5139, K. 2004/6059, T. 28.12.2004, Danistay Dergisi, S. 109, s. 177.
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sel olarak kanitlanmis olmak kosuluyla, tedavi bakimindan zorunluluk
arz etmedigi ya da yararsiz oldugu Bakanlik¢ga agikga ortaya konulma-
yan ila¢ ve yéntemlerin 6deme kapsaminda tutulmasi anlayisini benim-
semigtir.

Bu kararlar her ne kadar klinik gereklerin, hukuki duzenlemelerin
onlne gececegi yonunde bir izlenim yaratmakta ise de Danistay han-
gi ilaglarin hangi hallerde kullaniminin zorunlu tutulmasi gerektiginin
belirlenmesi hususunda Saglik Bakanhginin genis bir takdir yetkisinin
bulundugunu ortaya koymustur's. Baska bir deyisle, belli bir hastaligin
tedavisinde bir ilacin kullaniminin zorunluluk arz edip etmeyecegini, tib-
bi gerekgeler ortaya konularak, nihai olarak Saglik Bakanligi belirleye-
cektir. Buna karsilik, ilacin kullaniminin tibbi zorunluluk oldugu Bakanlik-
ca tespit edildikten, yani tibbi standart haline geldikten sonra, bu ilacin
kullaniminin ya da 6deme kapsaminin sinirlanmasina yénelik Kurumca
yapilan dtzenlemeler hukuka aykirilik olusturabilecektir.

Benzer sekilde Danistay’in, somut durumda uygulanmasi klinik yon-
den yararl gértlmekle birlikte, henltiz Ulkemizde onaylanmayan ya da
ruhsatlandinimayan ilacin édeme kapsamina alinmamasinin hukuka
aykirilik olusturmadigini ortaya koydugu kararlari da bulunmaktadir. Bir
kararinda Danistay, “Her ne kadar, mahkemece ilacin ithal izninin olma-
masi, yurt igcinde bulunmamasi gercegini degistiremeyecegi, doktor ra-
poru uyarinca tavsiye edilen ve yurt disindan temin edilen ve kullanilan
ilacin bedelinin 6denmemesi isleminin yasal olmadigi gerekgesiyle dava
konusu islem iptal edilmisse de, Saglik Bakanhgi llag ve Eczacilik Genel
Mid(dirligdndn 8 Kasim 2001 giin ve 47829 sayili yazisinda, davacinin
kullandigi, Gleevec (imatinib Mesilat) isimli ilacin yumusak doku sarko-
mu endikasyonunda kullanimi henliz diinyada ruhsatlandiriimadigi gibi

15 “Saglik hizmetinin ertelenemez ve ikame edilemez ézelliginin yani sira dogrudan yasam hakki-
na iliskin bir kamu hizmeti olmasina karsin, davali Kurumca Saglk Bakanliginin gériisi alinmak
suretiyle ilag salinimli koroner stentlerin hangi hallerde kullaniimasinin zorunlu oldugu yéntinde
bilimsel verilere dayall bir calisma yapilmamistir. ...Hastanin muayenesini ve tetkiklerini yap-
mak suretiyle hastaligi teshis eden doktor tarafindan, hastaligin tedavisinde kullaniimasi uygun
gdrtlen ve kullanilimasi hastanin tercihine birakilmayan ve hasta tarafindan bedeli mukabilinde
piyasadan temin edilen tibbi malzemenin bedelinin édenmeyerek hastanin saglk hizmetine
erisim hakkinin engellenmesi veya agir bir maddi yik altinda birakilmasi saglikli yasam hakki-
na ve sosyal devlet ilkesine aykiridir.” (Danigtay 10. Dairesi, E. 2009/10113 (YD), T. 20.05.2010,
www.kazanci.com.tr.)
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tlkemizde de adi gecgen ilacin ruhsatlandiriimasinin ve sahsi tedavi ba-
zinda yurt disindan ithalinin uygun gérilmedigi hususunun belirtiimesi
karsisinda, s6z konusu ilag bedelinin 6denmesine yasal olanak bulun-
mamaktadir’ ifadeleriyle bu yonde hukim kurmustur’®.

Bunun yaninda, yine Danistay’in ¢zellikle yenidogan SMA hastala-
rnin tedavisinde ilaca erisim hakki bakimindan olduk¢a olumsuz bir
etkisinin olacagini disindugumuz farkl bir yorumuna da bu kisimda
deginmemiz gerekmektedir. Kararinda Mahkeme, “kullanilan ilaglarin
maliyetinin ylksekligi karsisinda, bu uygulamanin ancak olumlu sonug
alinma ihtimali ylksek Kisiler bakimindan bedelinin édenmesi, bilimsel
olarak bu ihtimalin son derece dlslk oldugu belirlenen 40 yas ve (st
kigiler bakimindan ise kamu kaynaklarinin riske edilmemesi, béylelikle
kisisel menfaat ile kamusal menfaat arasinda gézetilmesi gereken adil
dengenin bozulmamasi” gerektigi yoninde hdkum kurmustur'. Buna
gore, ozellikle yuksek maliyetli ilaglarin 6deme kapsamina alinmasi ba-
kimindan, tedavide yararli olmasi kosulunun yanina, uygulanmasi duru-
munda yUksek basari ihtimalinin de bulunmasi kosulunun eklendigi go-
rilmektedir. Bu dogrultuda Mahkeme, tedavide basari ihtimalinin disuk
olmasi sebebiyle, yuksek maliyetli ilaglarin 6deme kapsamina alinma-
masinin hukuka aykirilik olusturmayacag yoninde hdkdm kurmustur.
Ozellikle SMA hastasi yenidogan tedavisinde kullaniimasi tibben yararli
bulunan Zolgensma isimli ilacin oldukca yUksek bir maliyeti bulunmak-
tadir. Yukaridaki Danistay kararindaki ile benzer bir gerekce ile saglik
kaynaklarinin daha yaygin ve basari ihtimali yldksek olan hastaliklarin
tedavisine yonlendiriimesi gerekgesiyle, ilacin kullanimina kisitlama ge-
tirilebilmesi, her ne kadar saglik hakkina iliskin Anayasal dizenlemeler
dogrultusunda aksini dustinsek de ihtimal dahilindedir.

2. izin Verilmeyen ilaclar Bakimindan Degerlendirme

Tip biliminin iki temel amaci bulunmaktadir. Bunlardan ilki, standart
haline gelmis olan ila¢ ve tedavilerle kisilerin sagliklarinin korunmasi ve

16 Danistay 11. Dairesi, E. 2003/4371, K. 2006/871, T. 22.02.2006, Danistay Dergisi, S.
113, s. 343.

17 Danistay 2. Dairesi, E. 2007/4397, K. 2008/3749, T. 26.09.2008, Danistay Dergisi, S.
121, s. 121.
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bozulan sagligin yerine getirilmesidir. Bu fonksiyon kapsaminda saglik
personelinin standart tibbi uygulamayi gergeklestirmesi bir kamu hiz-
meti olustururken; tibbi standartlarin disina ¢ikilmasi ise tibbi uygulama
hatasi (malpraktis) olarak nitelendirilmektedir. Buna karsilik, tip bilimi-
nin ikinci fonksiyonu, yeni ilag ve tedavilerin gelistiriimesidir. Bunun igin,
saglik meslegi mensuplarinin standart disi uygulamalar yapmasi, bas-
ka bir ifadeyle tedavinin konusu bakimindan malpraktis alanina girme-
si gerekmektedir. Standart disi tedavilerin uygulanmasinin insan sag-
igr yoninden yol acabilecegi tehditler dikkate alinarak mevzuatta bu
yontemlerin oldukga sinirli hallerde uygulanabilmesi ve hatta bu sinirin
Otesine gecilmesi sug olarak duzenlenmistir. Standart disi ila¢ ve teda-
vilerin Turk hukukunda iki farkli uygulamasi bulunmaktadir. Bunlar tibbi
deneme ve Klinik arastirmalardir.

Klinik arastirmalar, saglikli veya hasta kisiler Gzerinde gerceklestiri-
lebilen ve yeni bir tibbi ydontem, cihaz ya da ilacin insanlar Uzerinde
denenmesi suretiyle tibbi standart haline getirilmesini saglamaya yo-
nelik bir usulddr. Turk hukukunda, klinik arastirmalarin yapilis usul ve
esaslarl 3359 sayili Saglk Hizmetleri Temel Kanunu’nun Ek 10. maddesi
ile ilac ve Biyolojik Urtnlerin Klinik Arastirmalar Hakkinda Yénetmelikte
ortaya konulmustur. Yonetmelikte belirtilen kosullara uyulmayarak insan-
lar Gizerinde tibbi deneyler yapiimasi TCK madde 90 anlaminda “insan
Uzerinde deney” sucunu olusturmaktadir. Bu baglamda, hastaliklarin
tedavisine ydnelik olarak insanlar Uzerinde, henlz onaylanmamis ilag
ve tedavilerin uygulanmasi, klinik arastirma usuline uyulmadan gercek-
lestiriimesi durumunda insan Uzerinde deney yapma sucgu baglaminda
degerlendirilebilecektir.

Buna gore, ruhsat ve onay almamis herhangi bir tedavi yéntemi veya
aracinin veyahut ruhsat veya izin alinmis olsa dahi ila¢ ve terkipleri ile
tibbi cihazlarin bilimsel arastirma amaciyla insanlar Uzerinde kullanila-
bilmesi igin Saglk Bakanlgl veya bagl kuruluslarindan izin alinmasi-
nin yaninda; arastirmanin, éncelikle insan disi deney ortaminda veya
yeterli sayida hayvan Uzerinde yapiimis olmasi; insan disi deney orta-
minda veya hayvanlar Uzerinde yapilan deneyler sonucunda ulasilan
bilimsel verilerin, variimak istenen hedefe ulasmak ac¢isindan bunlarin
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insan Uzerinde de yapiimasini gerekli kilmasi; arastirmanin, insan sag-
ligr Uzerinde 6ngorulebilir zararl ve kalici bir etki birakmamasi; arastir-
ma sirasinda kisiye insan onuruyla bagdasmayacak 6lctide aci verici
yontemlerin uygulanmamasi; arastirmayla variimak istenen amacin, bu-
nun kisiye yukledigi kulfete ve kisinin sagligi Uzerindeki tehlikeye gore
daha agir basmasi; Uzerinde arastirma yapilacak ilgilinin, arastirmanin
mahiyet ve sonuclari hakkinda yeterli bilgilendirmeye dayall olarak ya-
zili nzasinin olmasi ve bu rizanin herhangi bir menfaat teminine bagli
bulunmamasi ve yapilacak arastirmayi ilgili etik kurulun uygun gérmesi
gerekmektedir. Bu kosullar kimdlatif olarak saglanmaksizin ilag ya da
tedavi yonteminin uygulanmasi ise insan Uzerinde deney yapma sucu
olusturabilmektedir.

Bu baglamda, Saglik Bakanlgi tarafindan onaylanmamis ya da kul-
lanim izni verilmemis ilaglarin bireylerde kullanilabilmesinin ilk yolu Yo-
netmelige uygun olarak klinik arastirma usultnun izlenmesidir. Ancak
burada belirtmemiz gerekir ki gerek Danistay ve Yargitay'in yerlesik ic-
tihadi ve gerek 5510 sayill Kanun'un 64. maddesi uyarinca, yalnizca
Saglik Bakanliginca kullanim izni verilmis ya da en azindan yararsiz bu-
lunmamis ilag ve yontemlerin SGK kapsaminda geri 6denebileceginin
oéngodruldugu dikkate alindiginda, klinik arastirma kapsaminda uygula-
nacak ilaglarin ekonomik ytkuanudn klinik arastirmaci ya da bizzat has-
ta tarafindan Ustlenilmesi gerekecektir. SMA ile mtcadelede kullanilan
ilaclarin yuksek maliyeti dikkate alindiginda, bu yéntemin uygulanabil-
mesi oldukca sinirli hallerde mumkun olabilecektir.

Saglik Bakanliginca onaylanmayan ya da yararsiz bulunan tedavi
ve yontemlerin uygulanabilmesinin ikinci yolu tibbi deneme usullinin
gerceklestiriimesidir. Mevcut tibbi standart kapsaminda bulunan ilag
ve tedavi yontemlerinin sonug vermedigi hallerde, mevzuatta 6ngoru-
len kosullarin saglanmasi durumunda, istisnai olarak olagan digl tedavi
yontemlerinin uygulanabilecegi kabul edilmistir. Ancak belirtmek gere-
kir ki, tibbi arastirmalardan farkli olarak tibbi denemeler, yalnizca baska
turlt tedavi imkani bulunmayan, hasta kisiler Uzerinde gercgeklestirilebil-
mektedir.
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Tibbi Deontoloji Nizamnamesinin 11. maddesinde ve Hasta Hakla-
r Yonetmeliginin 27. maddesinde dizenlenmis olan tibbi denemeler,
klasik metotlarin fayda saglamayacaginin kesin olmasi; uygulanacak
tedavi ve yontemin daha dnceden hayvanlar Uzerinde denenmis olma-
sI; hastanin ayrica ve acikga rizasinin bulunmasi; bu yéntemin faydali
olacagina dair kuvvetli emarelerin bulunmasi ve uygulanacak tedavinin
durumu daha elverissiz hale getirmeyecek olmasi kosullarinin birlikte
bulunmasi durumunda gerc¢eklestiriimesi gerekmektedir. S6z konusu is-
tisnai kosullar bulunmaksizin gerceklestirilen mudahale, tibbi uygulama
hatasi olarak nitelendirilecektir.

Dolayisiyla, Saglk Bakanlgi tarafindan onaylanmamis ya da kulla-
nim izni verilmemis olan ilacglarin bireyler Uzerinde kullanilabilmesinin
ikinci yolu, Tibbi Deontoloji Nizamnamesi ve Hasta Haklar Yénetmeli-
ginde duzenlenen tibbi deneme usullinin izlenmesidir. Ancak burada
da belirtmemiz gerekir ki, gerek Danistay ve Yargitay'in yerlesik ictihadi
ve gerek 5510 sayili Kanun'un 64. maddesi uyarinca yalnizca Saghk
Bakanliginca kullanim izni verilmis ya da en azindan yararsiz bulunma-
mis olan ilag ve yontemlerin SGK kapsaminda geri ¢denebileceginin
ongoraldtgunt dikkate alindiginda, bu yéntem kapsaminda uygula-
nacak ilaclarin ekonomik ydkunun bizzat hasta tarafindan Ustlenilmesi
gerekecektir. SMA ile micadelede kullanilan ilaglarin yuksek maliyeti
sebebiyle, bu ydntemin de uygulanabilmesi oldukga sinirhdir.

Bu aciklamalar dogrultusunda, sonuclari itibariyla kisinin hayatini
kaybetmesine ya da yasamsal fonksiyonlarini yitirmesine yol acan SMA
hastaliginin tedavisi amaciyla, Saglik Bakanhginin kullanim izni verme-
mis oldugu ilag ve ydntemlerin yukarida belirtilen usuller cercevesinde
uygulanabilmesinin mimkun oldugu soylenebilir. Ancak belirtmek gere-
Kir ki, bu yontemlerin uygulanabilmesi ¢zellikle ila¢ ve tedaviye ekono-
mik erisim bakimindan oldukca guc gbdzukmektedir.

B. Saglik Hizmetinin Organizasyonu Bakimindan Degerlendirme

Ulkemizde SMA ile miicadele daha ziyade yenidodan bebeklerin
ilaca (ve hatta Zolgensma ilacina) erisimi bakimindan hukuki tartisma
konusu yapilmaktadir. Yukarida belirtildigi gibi, ilaca erisim bakimindan
mevzuat ve ekonomik olanaklardan kaynakli énemli aksakliklar bulun-
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maktadir. Bu aksakliklarin bir kismi yeni uygulamalar ve yargisal karar-
larla asilabilmekte iken; bir kisminin ise ancak saglik politikasinda ve
mevzuatta degisiklik yoluyla giderilebilmesi mumkindur. Buna karsilik,
Ozellikle Tip 3 ve Tip 4 SMA hastalari bakimindan durum farkllik gés-
termektedir.

Soyle Ki, ileri yaslarda ortaya c¢ikan Tip 3 ve Tip 4 SMA hastaliklari-
nin ilerlemesi ve tedavisi, yenidoganlardan farklilik géstermektedir. Bu
kategorilerdeki hastalarin teshisinin zamaninda yapilmasi ve tedavinin
aksatiimadan igletiimesi durumunda basari sansi oldukca yUksek olup
hastalarin yasam konforu bakimindan da énemli avantajlar olusmakta-
dir. Bunun yaninda, yenidoganlardan farkli olarak, bu kapsamdaki has-
talarin tedavisinde, Saglik Bakanliginca onaylanmis ilk ve tek ilac olan
Spinraza oldukga etkili sonu¢ saglamaktadir. Bu bakimdan, ilaca erisim
ybnunden Ust bélumde yapmis oldugumuz tartismalardan farkl olarak,
burada Saglk Bakanliginca onaylanmis ve kullanim izni verilmis ilac ve
tedavinin hastalara belli bir organizasyon igerisinde sunulamamasindan
kaynaklanan sorumluluk s6z konusudur.

Tip 3 ve Tip 4 SMA hastalari ile istanbul Barosu blinyesinde gercek-
lestirilmis olan toplantilarda, bu hastalarin sikayetlerinin; teshisin konul-
masinin gecikmesi; SMA'nin bir nadir hastalik olmasi sebebiyle hekimle-
rin &zellikle uzmanlik yéntnden gdsterdigi cekinceler; SMA tedavisinde
gorevli saglik kuruluslarinin malzeme ve uzmanlik bakimindan yetersiz
kalmasi; olagan saglik kuruluslarinda SMA tedavisinde goérev almasi
gereken farkll branslardan hekimlerin timdnun (6rnegin noéroloji ve fizik
tedavi ve rehabilitasyon hizmetlerini sunacak saglik personelinin ayni
saglik kurulusunda bulunmamasi) bulunmamasi; sevk sisteminden kay-
naklanan aksakliklar nedeniyle test ve tetkiklerin devamli yenilenmesi
ve bu sebeple olusan gecikmeler; Spinraza ilacinin belli periyotlarla ve
duzen igerisinde verilmesi gerekmekte olmasina karsin bu periyotlara
saglk kuruluslarinca riayet edilmemesi; SMA teshis ve tedavisinin or-
ganizasyon ve yapilis usulinu duizenleyen bir kilavuzun bulunmamasi
sebebiyle hekimlerin de bir belirsizlik iginde birakilmasi ve benzer hal-
lerden olustugu tespit edilmistir.
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Anayasa’nin 56. maddesine gére saglik hizmetlerinin etkili ve verim-
li bir sekilde sunumunun saglanmasi; bu kapsamda kamusal ve 6zel
saglk kuruluslarindan yararlaniimasi Saglik Bakanligina gorev olarak
yUklenmistir. Buna gore, saglik hizmetlerinin sayi ve nitelikge yeterli
personel ve malzeme kullanilarak ve belli bir organizasyon icerisinde
tanzim edilmesi Saglik Bakanliginin goérevidir. Bu yakdmlulugun yerine
getirimemesi Anayasa’'nin 125. maddesi geregi idarenin sorumlulugu-
na yol acmaktadir. Nitekim, Danistay da yerlesik hale gelen ictihadinda
gerekli personel ve malzemenin bulunmamasi sebebiyle ortaya cikan
zararlari hizmet kusuru olarak nitelendirmektedir’®. Anayasa Mahkeme-
si de, “artan saglik hizmeti talebini en dogru sekilde karsilamak, yUk-
sek sermaye grubuna dabhil sirekli yenilenen teknoloji elde etmek ve
cihaz-ekipman-sigorta-bakim-yenileme maliyetlerini minimize etmek
(...) kaliteyi yikselten, maliyeti dlistiren etkin, sdratli, kesintisiz bir sag-
lik hizmeti sunmak, gereksiz bina ve cihaz aliminin éniine gegmek (...)
saglik hizmetleri yéninden Devlet igin bir kamusal zorunluluk ve sosyal
devlet olmanin geregidir’ ifadeleriyle ayni hususa deginmistir'™.

Avrupa insan Haklar Mahkemesi’'nin de saglik hizmetlerinin organize
edilmesine yonelik olarak Turkiye aleyhine vermis oldugu bir kararinda
saglik hizmetlerinin bir batin olarak organize edilmesi suretiyle, orga-
nizasyon, personel ve malzeme ydnunden etkin ve verimli bir sekilde
yUrUtdlmesinin saglanamamasinin sézlesmenin ihlaline yol agacag,
“Civardaki diger hastanelerde bulunan teghizatin sayisi ve durumu da
tatmin edici olarak degerlendirilemez. Bu da Devletin, devilet hastanesi
hizmetinin ve daha genel olarak, saglgin korunmasi sisteminin dtizgin
olarak organize edilmesiyle ve isleyisiyle yeterince ilgilenmedigini ve
sadece hasta yogunlugundan kaynaklanan éngdrilemez bir yer olma-
yisina bagl olmadigini géstermektedir’ seklindeki gerekge ile ortaya
konulmustur®,

Her ne kadar zorunluluk olmasa da gerek uzmanlik kosulunun sag-
lanmasi gerekse etkin ve verimli teshis ve tedavi hizmetinin saglanabil-
mesi bakimindan nadir hastaliklarla micadele icin dal hastanelerinin

18 Danistay 15. Dairesi, E. 2013/3865, K. 2014/1691, T. 12.03.2014, www.kazanci.com.tr; Danis-
tay 10. Dairesi, E. 1995/7086, K. 1996/7534, T. 14.11.1996, www.kazanci.com.tr.

19 Anayasa Mahkemesi, E. 2004/114, K. 2007/85, T. 22.11.2007, RG. 24.12.2007, S. 26736.

20 Avrupa insan Haklar Mahkemesi, Asiye Geng v. Turkiye, n. 24109/07, T. 27.01.2015, www.
hudoc.echr.coe.int.
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kurulmasinin oldukga yararli olacagl kanaatindeyiz. Ancak, 6zellikle
mali gerekcgelerle, bunun saglanmasinin mdmkdn olamadigr durumlar-
da, SMA gibi uzmanlik gerektiren tedavilerin yalnizca tc¢tncl basamak
saglik kurulusu olan Universite hastaneleri ya da egitim arastirma hasta-
neleri bunyesinde gerceklestiriimesi hizmet gerekleri bakimindan daha
yararl olacaktir. Zira s6z konusu saglik kuruluslarinda, SMA gibi mul-
tidisipliner bir tedavinin strdtrtlmesi ihtiyacinin bulundugu hastaliklar
icin gerekli olan, yeterli uzmanligi saglayacak saglik personeline erisim
mUmkundudr. Bu sayede, hastalarin farkli branslarin uzmanlhigina ihtiyac
duyulan hallerde, farkli saglik kuruluslarina sevk edilmesi ve bu sebeple
teshis ve tedavide zaman kaybinin éntine gecilmesi saglanabilecektir.

Bunun yaninda, birinci ve ikinci basamak saglik kurulusuna basvuran
hastalara SMA tanisi konulmasi durumunda izlenmesi gereken prosedu-
rin de yine bir kilavuzda duzenlenmesi, gerek sevk sisteminin etkin ve
hizli islemesi ve gerek hastalar ile saglik personelinin belirsizlik icine
birakilmasinin 6niine gecgecektir. Nitekim, sevk sistemi ve uygulamasi
usulil COVID-19 ile mucadele kapsaminda lkemizde basarili sekilde
gerceklestirilmistir. Bu ydntemin nadir hastaliklarin tedavisi bakimindan
uygulanmasinin énunde bir engel bulunmamaktadir. Bu usul, nadir has-
taliklarin adindan da anlasilacagi Uzere, az rastlanan hastaliklar olmasi
sebebiyle, hekimlerin baski altinda kalmasinin ve hatali tibbi yontemler
uygulanmasinin 6nune gececeqi gibi; hastalara gerekli bilgilendirmeler
yaplilarak gecikmeksizin tedavi uygulanabilmesinin de dnunu acacaktir.

Son olarak, yukarida da belirtildigi Uzere Spinraza tedavisi kapsa-
minda hastalara ilacin belli periyotlarla verilmesi, tedavinin basaril ola-
bilmesi bakimindan bir zorunluluktur. Oyle ki, periyotlara uyulmamasi
tedaviyi anlamsiz hale getirmekte, hastaligi olagan seyrine geri dondur-
mektedir. Tibbi standartlara uygun tedavi bakimindan belli periyotlarla
verilmesi gereken ilaglarin zamaninda ve dogru sekilde hastalara ve-
rilmesi gerekmektedir. Nitekim Danistay da ilaglarin dozunun gerektigi
gibi verilmemesi durumunda hizmet kusuru olusacagi yoninde hikim
kurmaktadir?'.

21 Danisgtay 10. Dairesi, E. 2000/1010, K. 2002/852, T. 27.03.2002.
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Bu aciklamalar dogrultusunda vurgulamak gerekir ki, yenidogan
SMA tedavisinden farkli olarak Tip 3 ve Tip 4 SMA tedavilerinde mevzu-
at ya da saglik politikasinda degisiklik yapma ihtiyaci bulunmamaktadir.
Keza, saglik sisteminde bu konuya iliskin yapilacak organizasyonel de-
gisikliklerin, saglik hizmetleri bakimindan ek bir mali kulfet yaratmanin
aksine, SMA hastalari bakimindan organizasyonel aksakliklar sebebiyle
tekrarlanan teshis ve tedavi faaliyetlerinin éniine gececeginden saglk
harcamalari bakimindan bir tasarruf yaratacagi aciktir. Yine, SMA teshis
ve tedavi asamalarinin Saglik Bakanlginca bir kilavuza baglanarak du-
zenlenmesi ve bu organizasyonun islerliginin denetlenmesi, basari san-
sl bulunan hastalara zamaninda ve etkin bir tedavi sunulmasini sagla-
yacagindan idarenin sorumlulugunun dogmasinin da énline gecgecektir.

SONUC

GunUmuzde daha ziyade yenidogan olumleri ve bagis kampanyalari
cercevesinde glindeme gelen SMA hastaligi ve tedavisinden kaynakla-
nan hukuksal sorunlarin somut problemler ve saglik politikalar birlikte
degerlendirilerek ele alinmasi zorunlu bir ihtiyactir. Bu calismada ortaya
konulmaya calisildigi Gzere, SMA hastaliginin farkli tarleri bulunmakta
olup, bu farkl turlere yonelik tedavilerin yontemi, basari sansi, i¢inde
bulundugu aksakliklar ve yol actigi hukuki sorunlar farklidir. Bu farkli-
liklar gdzetilerek somut problemlere 6zgl ¢dzUmlerin Uretilmesi, bunun
icin de 6ncelikle batuncual bir mtcadele plani yapiimasi oldukga yararli
olacaktir. Zira, SMA tedavisinin kamusal kaynaklar tzerinde yaratacag!
oldukga yuksek maliyetin bu aksakliklarin timdne ayni anda ve derhal
¢c6zUm Uretilebilmesinin yalnizca temenni dizeyinde birakacagi ortada-
dir. Bu bakimdan, diger saglik hizmetlerinin islerligi de dikkate alinarak
maksimize edilebilecek kaynaklarla, yukarida zikredilen sorunlarin belli
bir plan dogrultusunda, asamalar halinde ¢c6zimlenmesi elzemdir. Bu
asamalarin belirlenmesinde ise uygulanacak tedavinin aciliyeti ve olus-
turacagl mali yUk bir arada degerlendiriimelidir.

Yukarida belirtmis oldugumuz tzere, Tip 3 ve Tip 4 SMA hastalarinin
tedavisinde ortaya cikan, organizasyon kusuru olarak nitelendirdigimiz
aksakliklar mali kulfet unsurundan ziyade saglik hizmetlerinin yapisal
ve fonksiyonel bozukluklarindan kaynaklanmaktadir. Nitekim s6z konu-
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su yapisal bozukluklar, yukarida da incelendigi Uzere, Anayasa’'nin 65.
maddesi geregince ekonomik yetersizlikler gerekge gosterilerek hukuk
sinirlarina gekilememektedir. Bu aksakliklarin hizli sekilde giderilmesinin
énunde herhangi bir engel bulunmamaktadir. Aksi yénde bir tutumun
ise idarenin sorumluluguna yol acacagi aciktir.

laca erisim bakimindan ise yukarida belirtmis oldugumuz tizere, yarg
ictihadi kendi icerisinde tutarsiz olup mevzuat Saglik Bakanligina genis
bir takdir yetkisi tanimaktadir. Oyle ki, Saglik Bakanhiginin kullanim izni
vermedigi ya da yararsiz buldugu bir ilac ya da yéntemin uygulanmasi,
ekonomik sebepler de dikkate alindiginda, neredeyse imkansizdir. ilaca
erisim bakimindan hukuki dliizeyde bir ilerleme kaydedilebilmesi adina,
idari basvuru ve yargisal i¢c hukuk yollarinin ve Anayasa Mahkemesi'ne
bireysel basvuru usullinun isletilmesi; bu sayede tibbi ve bilimsel verile-
rin ortaya konulmasi; yarar sagladigi ileri strtlen ilaclarin tibbi standart
haline getiriimesine yonelik klinik arastirmalarin artirlmasi ve bu sayede
Saglik Bakanliginin mevcut yaklasiminin degistiriimesi ya da esnetilme-
si, bir c6zum dénerisi olarak ileri surulebilir.

Unutulmamalidir ki, zUccaciye dukkanina giren bir fil olarak nite-
lendirilen idarenin, saglik alaninda yararli adimlar atarken diger saglik
hizmetleri bakimindan da bir aksama yasanmasinin énidne gecmesi el-
zemdir. Bu sebeple, basta SMA olmak Uzere nadir hastaliklarin -kendi
ozellikleri dikkate alinarak- yabancilastirimadan saglik sistemi icerisine
yerlestiriimesi, gerekli organizasyon saglanarak insan ve malzeme kay-
naginin en etkin sekilde sunulmasi uzun vadeli basarili sonuclar sagla-
yabilecektir.
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SOSYAL GUVENLIK HUKUKU BOYUTUYLA
SIGORTALININ TEDAVi VE ILACA ULASMASI ILE
SMA’LI COCUKLARIN DURUMU

Dog. Dr. Arzu ARSLAN ERTURK?

OZET
Anayasal Temeller Hakkinda

Kisilerin “yasam hakki” ve bu hakkin ayriimaz bir parcasi olan “saglik
hakki” temelini Anayasada bulan iki 6nemli haktir. Bu iki hakkin tasidigi
onem itibariyle sik sik Anayasa Mahkemesinin kararlarina da konu ol-
dugu gorulmektedir. Yasam hakki 1982 Anayasasinin “Kisinin dokunul-
mazhgi, maddi ve manevi varligl” baslikli m.17 hikmuinde ele alinmis-
tir Madde hukmune gore, “Herkes, yasama, maddi ve manevi varligini
koruma ve gelistirme hakkina sahiptir.”. Yine 1982 Anayasasinin, saglik
hakkini dizenleyen “Saglik hizmetleri ve cevrenin korunmasi” baslikli
m. 56 hikmuUne gore; “Herkes, saglikli ve dengeli bir cevrede yasama
hakkina sahiptir. Cevreyi gelistirmek, cevre saglgini korumak ve gevre
kirlenmesini énlemek Devletin ve vatandaslarin 6devidir. Devlet, herke-
sin hayatini, beden ve ruh saglgi icinde surdirmesini saglamak; insan
ve madde glictinde tasarruf ve verimi artirarak, is birligini gerceklestir-
mek amaciyla saglik kuruluslarini tek elden planlayip hizmet vermesini
dizenler. Devlet, bu gbrevini kamu ve ézel kesimlerdeki saglik ve sos-

22 Marmara Universitesi, Hukuk Fakiiltesi, Ozel Hukuk Bolima, is ve Sosyal Guvenlik Hukuku,
A.B.D.
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yal kurumlarindan yararlanarak, onlari denetleyerek yerine getirir. Sag-
ik hizmetlerinin yaygin bir sekilde yerine getirilmesi igin kanunla genel
saglik sigortasi kurulabilir.”.

Madde hukmu saglik hakkini duzenlerken, kisiyi birey olarak degil
cevresi ile beraber ele almaktadir. Bununla beraber madde hiukmu ge-
rek ferdin saglhginin korunmasi gerekse kisinin sagliginin korumasi ko-
nusunda devlete énemli gérev ve sorumluluklar yUklemektedir. Ayrica
Anayasa m. 56/f son dizenlemesi ile saglik hizmetlerinin yayginlastiril-
masi icin bir genel saglik sigortasi kurulmasi gerekliligi Gzerinde de du-
rulmustur. Zira Anayasa m. 60 hikmu uyarinca, “sosyal guvenlik hakki”
dedigimiz hak kisi haklarindan olup devlet sosyal guvenligi saglamak
icin gerekli tedbirleri alip teskilati kurmakla da yukdmltadur.

Saglik ve yasam hakki konusunda Anayasa Mahkemesinin verdigi
iki dGnemli karar mevcuttur. Bunlardan ilki 506 sayili Sosyal Sigortalar
Kanununun bireyin sagligina kavusturmak icin yapilacak tibbi saglk
yardimlarini 18 ayla sinirlayan maddesinin iptalidir. Bu iptalde YUksek
Mahkeme, Anayasanin ekonomik ve sosyal haklara sinir getiren m. 65
hikmundn yasam ve saglik haklarina uygulanamayacagi, bu haklari
m.17 hikmU acisindan degerlendirme gerekliligi Uzerinde durulmustur.
Bir diger karar ise parasal saglik yardimi olan gegici is gérmezlik 6de-
neginin sigortaliya sadece 18 ay boyunca ¢denecegine iliskin hikmun
iptaline iligskindir. Bu iki 6nemli Anayasa Mahkemesi karari géstermis-
tir ki, Devlet her turll saglk hizmetini sunmakla yukimld olup sunulan
saglk hizmetleri icin AY m. 65 hikmUnde 6ngoértlmds “devletin mali
kaynaklarinin yeterliligi’ 6lcUstnde yerine getirecegine iligskin sinirnin
saglik hizmetlerinin sunulmasinda gézetilmesi s6z konusu olmayacaktir.

Anayasanin yukarida bahsettigimiz hukumlerine binaen 5510 sayili
Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortasi Kanunu, 31.05.2006 tarihin-
de Resmi Gazetede yayinlanmasinin ardindan 01.10.2018 tarihinde yU-
rarltige girmistir. Kanunun ilk ¢ikisinda zorunlu tutulmayan genel saglk
sigortasi sonradan 01.01.2012 tarihi itibariyle tum ulkede zorunlu kilin-
mis ve uygulanmaya baslanmistir.



SAGLIK HUKUKU MERKEZI SMA GALISTAY RAPORU 65

Sigortalinin Tedaviye ve ilaca Ulasimi

Sosyal Sigortalar ve Genel Saglik Sigortasi iki bélumden meydana
gelmekte olup Kanunun m. 60 vd. hukimleri dogrudan genel saglik si-
gortasina iliskin duzenlemeler icermektedir.

Saglik hizmetlerinin en énemli 6zellikleri ihtiyac ortaya cikinca karsi-
lanmasi gerekliligi, ertelenemez ve geciktirilemez olusudur. Diger yan-
dan, belirli hastaliklar ancak belliilag ve yontemlerle tedavi edilebilmek-
tedir. Yani hastaligin 6zelligine gore ilag, ameliyat, protez, rehabilitasyon
kullanilabilir. Gereken tedaviden vazgecerek ya da yerine baska bir te-
davi ikame ederek sagliga kavusmak ise mimkun degildir. Bu sebeple
gereken tedavi, s6z konusu hastallk ne zaman ortaya ¢ikti ise 0 zaman
uygulanmakla beraber, hastalik nasil bir tedaviyi gerektiriyorsa, hangi
ilac ya da ydntemi gerektiriyorsa, zaman kaybetmeden o uygulanmali-
dir. Gereken tedavinin yahut ilacin yerine baska bir tedavi ya da ilacin
ikame edilmesi ise mimkun degildir.

Genel saglik sigortasi, Sosyal Guvenlik Reformunun en énemli aya-
gini olusturmaktadir. Baslangicta ayri bir kanun ile dizenlenmesi dusU-
ntlen genel saglik sigortasi, 5510 sayili Kanunun tg¢uncU kismi olarak
dUzenlenmistir (SSGSSK m. 60 vd. hukumleri). Kanunda genel saglik
sigortasi kapsaminda saglanacak hizmetler, genel olarak, koruyucu
saglik hizmetleri, tibbi bakim ve tedavi hizmetleri, agiz ve dis tedavisi,
yardimci Ureme yéntemi tedavileri, teshis ve tedavileri icin gerekli olabi-
lecek kan ve kan urUnleri, kemik iligi, asl, ilac, ortez, protez, tibbi arac ve
gerec, sarf malzemeleri saglanmasi olarak sayilabilir. Kurum tarafindan
yapilan ve saglik yardimi sayllmayan ancak bunlara yardimci olacak
diger yardimlar ise 5510 sayill Kanunun m.65 hukmu ile Genel Saglik
Sigortasi Tescil Yonetmeliginin m. 16 hukmunde yol gideri, gindelik ve
refakatci giderleri olarak yer almaktadir.

Kisinin genel saglik sigortasi kapsaminda devlet tarafindan saglanan
her tUrll tedaviye ve saglik hizmetlerine ulasabilmesi icin 6ncelikle bu
kanun kapsaminda “sigortall” niteligi tasimasi gerekmektedir. Kimlerin
genel saglik sigortalisi oldugu ise SSGSSK m. 60 hukmu kapsaminda
belirlenmektedir. Kanun hikmU kimlerin genel saglik sigortalisi oldugu-
nu bu kisileri saymak suretiyle ortaya kaymaktadir. Bu anlamda madde
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60 hukmu, kanunun Kisiler acisindan alanini gok genis olarak belirle-
mektedir. Genel saglik sigortasi, yerlesim yeri Turkiye olmak kosuluyla
hemen hemen herkesi kapsamaktadir.

5510 Sayili SSGSSK’da genel saglik sigortalilari éncelikle isgi, me-
mur, bagimsiz calisanlar, gelir ve aylik almakta olanlar ile istege bagli
sigortalilar olarak ana gruplar halinde siralanmis; daha sonra bu grup-
larda yer almamalarina ragmen 6zel durumlari nedeniyle (yoksulluk,
muhtaclik, vatana hizmet, basari vb.) saglik yardimi almalari gerekli go-
rulenler tek tek sayillmig, son olarak butun bu sayilanlarin disinda kalan
ve bagska Ulkede saglik sigortasindan yararlanma hakki bulunmayanlar
da genel saglik sigortalisi olarak saglik yardimlarindan yararlandiriimis-
tir (m. 60/1, g). Belirtelim ki, 2008 yilinda 5510 sayili Kanun yUrarlige
girdikten sonra zaman zaman yapilan duzenlemelerle baslangicta m.
60 hukmunde 6ngoérdlmeyen baska gruplar da genel saglik sigortasinin
kapsamina alinmistir. Bu ¢ergevede, ¢zellikle 2011 yilinda ¢ikarilan 6111
saylll Kanun ile 5510 sayili Kanunun genel saglik sigortasinin kisiler aci-
sindan kapsamini dizenleyen 60. maddesine yeni fikralar eklenerek ge-
nel saglik sigortalisi sayilanlarin kapsami énemli élctde genisletilmistir.

Genel Saglik Sigortasi primli rejim kapsaminda olup kisinin sigorta-
dan yararlanabilmesi icin bir prim 6deme yakdmltligd s6z konusudur.
Bu prim, kisa ve uzun vadeli sigorta kollarina tabi olanlar i¢in prime
esas kazancin %12,5'u olup %5'i sigortall, %7,5'u ise isveren tarafin-
dan 6denmektedir. Buna karsilik, yalnizca genel saglik sigortasina tabi
olanlarin genel saglik sigortasi primi, prime esas kazancin %12’sidir
(m. 81/1, f). Ancak, m. 60/1, (g) bendine tabi olanlar icin genel saglik si-
gortasi primi, prime esas kazancin %3'U olup Cumhurbaskani bu orani
%12’ye kadar artirmaya yetkilidir.

Genel saglik sigortasi acisindan gelir testi uygulamasi bir finansman
aracli olarak dusunulmus, sigortanin ilgililerin 6deme gtctne gore belir-
lenecek primlerle finanse edilmesi amaclanmistir. Bu baglamda kisiler
ya bizzat prim 6¢deyecek ya da devlet onlarin adina prim dédeyecektir.
Nitekim gelir tespit sonucunda aile icinde kisi basina dtsen geliri asgari
dcretin 1/3'Gndn altinda oldugu tespit edilenler igin aile icinde genel
saglik sigortalisi veya bunlarin bakmakla yukumld oldugu kisi durumun-
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da olmayanlarin genel saglik sigortasi primlerini kuruma devlet tarafin-
dan 6denmektedir.

Genel saglik sigortasi kapsaminda kisilere sunulan saglik hizmetleri,
koruyucu saglik hizmetleri, hastalik ve analik hallerinde yapilacak sag-
lik hizmetleri ile agiz ve dis tedavilerdir. Bu dizenlemeden sonra, m.
63 hukmunun 6518 sayill Kanunla degisik 2. fikrasinda, bu hizmetlerin
tum miktar ve kullanim surelerine iligkin olarak Kuruma bir gérev daha
yUklenmistir. Kurum, Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanhgi (simdi
Calisma ve Sosyal Guvenlik Bakanhgi) ile Saglik Bakanliginin gérdsin
de alarak, sunulan bu saglik hizmetlerinin turlerini, miktarini, kullanim
surelerini ve 6deme usul ve esaslarini belirleyecektir. Kurum bu amagla
bilimsel komisyonlar kurabilecegi gibi ulusal ve uluslararasi tlzel kisi-
lerle is birligi de yapabilecektir. Komisyonlarin ¢alisma usul ve esaslari,
Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlgi, Hazine ve Maliye Bakanligi
ile Saglhk Bakanliginin gérusa alinarak Kurum tarafindan belirlenecektir
(m. 63/2). Aslinda Kurum tarafindan sunulan saglk yardimlari, hekim
muayenesi ile baslayan ve hekimin ydnlendirmesi ile gelisip sonuglan-
dirilacak bir tedavi sUrecini 6ngérmektedir. Burada gerekli olan tetkikler,
mudahaleler ve ilaglar, bunlarin miktar ve sureleri hep hekim tarafindan
belirlenecek ve énlndeki tibbi vakaya uygulanacaktir. Kurumun bu ko-
nuda neye gore tedaviye iliskin tlr, miktar ve slre saptamasi yapacagi
ise belli degildir. Bu suretle hekimin énceligine ve inisiyatifine mudahale
edilebilecekse, kurum bu yoldan saglik hizmetlerinde, hizmet sunumu
ve ilag kullaniminda sinirlayici ve kisitlayici mtdahaleler yapabilecektir.

5510 Sayill SSGSS Kanunu yurt icinde tedavisinin yapilamadigi tes-
pit edilenler igin yurt disinda tedavi hakki da édngérmektedir. Kanunun
m. 66/1, ¢ hukmune gore, Saglk Bakanhginin uygun gorist Uzerine
yurt icinde tedavilerinin yapilamadigi tespit edilen genel saglik sigor-
talilari yurt disi tedavisinden yararlanabilecektir. Bu sekilde yurt icinde
yapilamayan tetkiklerin de yurt disinda yapilmasi olanaklidir (SSGSSK.
m. 66/f 2).

SMA Hastasi1 Cocuklarda Durum

Tedaviye ve ilaca ulasim hakki acisindan SMA hastasi cocuklarin du-
rumu diger sigortalilardan farkli degildir. Bu cocuklarin Sosyal Guvenlik
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Kurumu tarafindan saglanan gerek tedavi gerekse ilac seklindeki sag-
Ik yardimlarindan yararlanabilmeleri icin &ncelikle Sosyal Sigortalar ve
Genel Saglik Sigortasi Kanunu kapsaminda sigortali olmalari gerekmek-
tedir. Zira sistem icinde genel saglik sigortalisi sayllmayan bir kisinin,
Kanun kapsaminda prim 6deyerek ya da 6demeksizin, kendi olanaklari
disinda SGK araciligi ile SSGSS Kanunu kapsaminda tedaviye ve ilaca
ulasma hakkindan bahsetmek muamkun degildir. Bu kisiler ancak Ucre-
ti kendileri tarafindan karsilanmak kaydiyla gerek devlet gerekse 6zel
sektor tarafindan sunulan saglik hizmetlerinden vyararlanabilecek ve
ilaglarini temin edebileceklerdir. Ancak bu halde dahi Kisilerin Glkemiz
sinirlari icerisinde faydalanabilecekleri saglik yardimlari ve temin ede-
bilecekleri ilaglar sadece Saglik Bakanligi tarafindan onaylanmis tedavi
ve ilaglardir. Zira Saglk Bakanhiginin onaylamadigi bir tedaviye ya da
kullanim onayi vermedigi bir ilaca kisilerin kendi olanaklari ile dahi tlke
sinirlart igerisinde ulasmasi mumkudn degildir.

GUnumuzde SMA hastaligr icin birbirinden farkl etken maddeli U¢
degisik ilac tedavisi 6ngorilmektedir:

Bunlardan ilki, “Nursinersen Sodyum” etken maddeli “Spinraza”
isimli ilac ile uygulanan tedavidir. Spinraza bu hastaligin tedavisinde
gelistirilen ilk ilag olup 23 Aralik 2016 tarihinde Amerikan Gida ve ilag
Idaresi tarafindan onaylanarak dinyada SMA hastaliginin tedavisi icin
piyasaya surulen ilk ilagtir. Bu ilag hastaya omurilik sivisina enjekte edil-
mek suretiyle (intratekal yoldan) verilmektedir. Saglik Bakanlhg tarafin-
dan onaylanmis ruhsatli bir ilag olan Spinraza Ulkemizdeki butin yas
ve tipteki SMA hastalari icin uygulanan bir ila¢ olup Sosyal Guvenlik
Kurumunun 6demesi kapsamindadir. Sigortali SMA hastalari herhangi
bir 6deme yapmaksizin bu tedaviden yararlanabilmektedir.

Tedavide kullanilan diger ilag ise “Risdiplam” etken maddeli “Evrys-
di” isimli SMA ilaci olup solUsyon seklindeki bu ilac hastaya agiz yolu ile
(oral yolla) verilmektedir. S6z konusu ilac hentz Saglk Bakanlgi tara-
findan ruhsatlandirimamis olup Ulkemizde uygulanmamaktadir. Ancak
Saglk Bakanhgl, ruhsatlandirma strecinin devam etmekte oldugunu
hatta sona gelindigini, 6nimuzdeki gtnlerde 6zellikle Spinraza tedavi-
sinin uygulanmasinda gugcluk yasayan hastalarin kullanimina sunulaca-
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gini ifade etmektedir. Bu ilaca iliskin denemeler genis bir hasta grubu
Ustinde yuratdlmus ve denemeler devam etmektedir.

SMA tedavisinde kullanilan bir diger énemli ilag ise “Zolgensma” dir.
Bu ilaca iliskin denemeler butiin dinyada ¢ok uzun zaman énce sonug-
lanmis ve ilac gerek Avrupa ilag Ajansi (EMA) tarafindan gerekse Ameri-
ka FDA Kurumu tarafindan onaylanmistir. Buna ragmen s6z konusu ilag
Saglik Bakanhigimiz tarafindan hentz ruhsatlandiriimamis olup ilacin iyi-
lestirici etkisi konusunda ciddi suphelerin oldugu ifade edilmektedir. Bu
sebeple Ulkemizde Zolgensma tedavisi uygulanmamaktadir.

Sosyal Guvenlik Kurumu tarafindan SMA hastasi ¢ocuklara uygula-
nacak tedavi ve bu tedavinin kapsamina iliskin dlzenlemeler Sosyal
Guvenlik Kurumu Saglhk Uygulama Tebliginde (SUT) mevcuttur. Teblig
4.2.49 no’lu bélumunde Nursinersen etken maddeli ilacin kullanimina
iliskin ilkelere yer verilmistir. S6z konusu duzenlemeler 03.07.2017 tarihli
ve 30115 sayill Resmi Gazetede yayinlanmak suretiyle ydrarltige girmis,
01.02.2019 ve 08.02.2022 tarihlerinde iki kere degisiklige ugramistir.

Tebligde yer alan duzenlemeler sadece nursinersen etken maddeli
ilacin kullanildigr tedavinin ilkelerini kapsamakta olup yukarida gutncel
gelismelerden de bahsettigi Uzere risdiplam etken maddeli Evrysdi ile
Zolgensam ilaclari Saglik Bakanligi tarafindan hentz ruhsatlandiril-
mamis oldugundan bu ilaclarla yapilan tedaviler Glkemizde uygulan-
mamaktadir. Bunun dogal bir sonucu olarak da SUT hentz bu iki ilaca
iliskin tedavi ilkeleri yer almamaktadir. Yine SUT'da mevcut dizenleme
uyarinca, Spinraza ile uygulanan tedavi bedeli SGK tarafindan kapsa-
ma alinmis olup bu tebligde yer verilen farkli kriterler yerine getiren SMA
Tip 1 ile Tip 2 ve Tip 3 hastalari icin SGK Spinraza’nin bedelini karsila-
maktadir. Spinraza SMA Tip 1 hastalar icin 2017 yiinda, SMA Tip 2 ve
3 hastalari i¢in ise 2019 yilinda SGK’'nin 8deme kapsamina alinmistir.
Ancak tebligde SMA Tip 4’e yer verilmemis olup buna iliskin uygulana-
cak tedavi kriterleri de mevcut degildir.

Tebliginin 4.2.49.A bendinde SMA Tip 1 hastalar icin Spinraza ilac
tedavisine iliskin genel esaslara yer verilmistir. Buna gore; tedavide kul-
lanilacak ilaglara iliskin olarak, ilk 4 uygulama igin 3 ay sureli, sonraki
uygulamalar icin 4 ay sureli olarak, iclerinde ¢ocuk nérolojisi uzman
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hekiminin de yer aldigi, saglik kurulu raporuna ihtiyac duyulmaktadir.
Cocuk norolojisi uzman hekimi ilaci her bir uygulama icin ayri ayri re-
cete edilmelidir. S6z konusu saglik raporu, SGK tarafindan belirlenen
Ucuncl basamak resmi saglik kurumlarinda didzenlenmektedir. Kurum-
ca duizenlenen uygun saglik raporu, Saglik Bakanliginin Turkiye ilac ve
Tibbi Cihaz Kurumu ilaglarnin Kisisel Tedavide Kullaniimalarini Degerlen-
dirme Komisyonuna sunulmakta ve bu komisyonundan ilaci kullanimina
iliskin bir “ilac kullanim onay1” alinmaktadir (SUT 4.2.49.A/1). ilac kulla-
nim onay! ilk 4 uygulama icin tek seferde, sonraki her uygulama icin ise
ayri ayri verilmelidir. SGK ancak bu sekilde ilag bedelini kargilamaktadir.

SUT ilacin hastaya hangi tdr saglik kurumlari tarafindan uygulanabi-
lecegine iliskin bir dizenlemeye de yer vermektedir. Buna gére ilac has-
taya, bunyesinde yeni dogan ve cocuk yogun bakim servisinin, cocuk
nérolojisi uzmaninin bulundugu, beslenme ve diyetetik ile fizik tedavisi
ve rehabilitasyon hizmetlerinin multidisipliner bir yaklasim ile bir arada
sunulabilecegi Uclncl basamak resmi saglk kurumlari tarafindan uy-
gulanacaktir. S6z konusu UgUncl basamak saglik resmi kurumu SGK
tarafindan belirlenecektir (SUT 4.2.49.A/2)

Tebligde yer alan 4.2.49.A/3 hikmUunde ise Spinraza ila¢c bedelinin
SGK tarafindan karsilanmasi icin hastada bulunmasi gereken kriterler-
den de bahsedilmektedir. Buna gore dncelikle;

- Hastaya klinik olarak SMA Tip-1 tanisi konulmali ve bu duruma ilis-
kin olarak iclerinde en az bir cocuk norolojisi uzmaninin da bulundugu
3 uzman hekimden olusan saglik kurulu tarafindan bir saglik kurulu ra-
poru dizenlenmis olmalidir. Yukarida da belirttigimiz Gzere ilag kullanimi
icin s6z konusu saglik kurulu raporuna istinaden, Saglik Bakanhginin
ilgili komisyonu tarafindan bir “kurum ilag onay!” dizenlenecektir.

- SMA Tip-1 ile uyumlu Klinik belirti ve bulgularin hasta 6 aylik (180
gunluk) iken veya daha kuguk iken ortaya ¢ikmis olmasi gerekmektedir.

- Uygun tedavi hastanin solunum destegine ihtiyaci olup olmadigina
bakilmaksizin baslatilacaktrr. ilk dért doz ilag kullanimi baslangic teda-
visi olarak kabul edilmektedir. Besinci ve takip eden dozlar ise idame
tedavisi olarak uygulanacaktir.
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- Yine tedaviye baslamak icin hastada herhangi bir travmaya bagli
olarak omurilik zedelenmesinin (spinal kord yaralanmasi) ya da beyin
hastaliginin bulunmuyor olmasi gerekmektedir.

- Hastanin beyin omurilik sivisini (BOS) disariya bosaltarak kafa ba-
sincini kontrol etmek icin uygulanmis bir BOS kateteri bulunmamalidir.

- Hasta bu tedavi 6ncesinde bakteriyel menenjit veya beyin iltihabi
(viralensefalit hastaligi) gecirmemis olmalidir.

- Yine hastanin beyninde yeterince oksijen alamamasindan kaynak-
lanan bir beyin hasari yasamamis olmasi (Hipoksik iskemik ensefalo-
pati) ve hipoksik doguma bagli nérolojik doku bozukluklarinin (nérolojik
sekellerin) yasanmamasi gerekmektedir.

Ayrica yenidogan SMA taramasi kapsaminda hastaligi tasidigi tespit
edilen bebeklerde ise herhangi bir klinik arastirmaya gerek duyulmak-
sizin, raporlama ve receteleme kosullarini saglayan hastaya yapilacak
tedavi ve ilac bedelleri SGK tarafindan karsilanacaktir (4.2.49.A/4).

Tebligin 4.2.49.B bendinde ise SMA Tip-2 ve Tip-3 hastalari icin spin-
raza ilag tedavisine iliskin genel esaslara yer verilmektedir. Buna gore,
SUT'un 4.2.49.B bendinde yer verilen kriterlerin tamamini saglayan Tip-
2 ve Tip-3 hastalari igin Sosyal Guvenlik Kurumu gerekli tedavi ve ilag
bedellerini saglamaktadir. Tebligde yer alan kriterlere gore;

- Hastanin SMA Tip-2 veya Tip-3 hastasi olduguna iliskin olarak, en
az biri cocuk beyin ndroloji uzmani olmak sartiyla 3 uzman hekimden
olusan saglik kurulu tarafindan bir saglik kurulu raporu didzenlenmis ol-
mall,

- Hastaliga iliskin klinik bulgularin, hastada 6 aydan (180 gunden)
once ortaya ¢ikmis olmasi,

- Hastanin mekanik solunum destegine ihtiyaci olmamasi, normal
yutma refleksine sahip olmasi ve agiz yoluyla (oral) beslenebilen bir
hasta olmasi,

- Hastada herhangi bir travmaya bagli olarak omurilik zedelenmesinin
(spinal kord yaralanmasi) ya da beyin hastaliginin bulunmuyor olmasi,



72 ISTANBUL BAROSU YAYINLARI

- Hastada beyin omurilik sivisini (BOS) disariya bosaltarak kafa ba-
sincini kontrol etmek igin uygulanmis bir BOS kateteri bulunmamasi,

- Hastanin bu tedavi dncesinde bakteriyal menenjit veya beyin iltiha-
bi (viralensefalit hastaligl) gecirmemis olmasi,

- Hastanin beynin yeterince oksijen alamamasindan kaynaklanan bir
beyin hasari (Hipoksik iskemik ensefalopati) ve hipoksik doguma bagli
norolojik doku bozukluklari (nérolojik sekellerin) yasamamis olmasi,

- Hastanin lomber ponksiyon (6zel bir igneyle bel bélgesindeki omur-
larin arasindan subaraknoid bosluga girilip beyin omurilik sivisi alma)
islemine engel bir durumunun bulunmadiginin saglk kurulu raporunda
belirtiimis olmasi gerekmektedir.

SMA Tip-2 ve Tip-3 Hastalarina spinraza tedavisi 0, 14, 28 ve 63’UncU
gunler olmak tizere 4 doz seklinde uygulanmaktadir. idame dozlar da 4
ayda bir uygulanir. ilk 4 uygulama icin 3 ay sureli, sonraki uygulamalar
icin ise 4 ay sureli saglik kurulu raporuna istinaden ¢cocuk norolojisi/
ndroloji uzman hekimi tarafindan her bir uygulamanin ayri ayri recete
edilmesi halinde bedelleri SGK tarafindan karsilanmaktadir. Ayrica yeni-
dogan SMA taramasi kapsaminda hastaligi tasidigi tespit edilen bebek-
lerde ise herhangi bir klinik arastirmaya gerek duyulmaksizin, raporlama
ve receteleme kosullarini saglayan hastaya yapilacak tedavi ve ilag be-
delleri SGK tarafindan karsilanmaktadir (4.2.49.B/3).
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NADIR HASTALIKLARDA iLACA ERISiM VE ETIK
TARTISMALAR

Gilrkan SERT=

Tani, 6nleme ve tedavi amacli ila¢ arastirmalarinin yeterince yapi-
lamamasi, Uretilememesi ile ilgili nadir hastaliklarla yasayan bireylerin
saglik hizmetlerine erisim haklari agisindan 6nemli sorunlar olusturmak-
tadir. Nadir hastaliklarla ilgili ilaglara “az” kisinin ihtiyag duymasi veya ih-
tiyagc duyanlarin ilacin bedelini 6deyemeyecek durumda olmasi gibi ne-
denlerle endustri nadir hastaliklarla ilgili ilaclara arastirma ve gelistirme
ybnUnde yatinm yapma egiliminde degildir (1,2). Devletler, bu sorunlari
gidermek Uzere arastirmalari yapacak ilag sirketlerine bazi pazar ayri-
caliklari tanima, vergi indirimi yapma gibi tesvikler sunmaktadir (3,4).
Son yillarda dunyada nadir hastaliklarla ilgili pek cok ilagc gelistirilmis
ve onay almistir (4). Buna ragmen nadir hastaliklar icin potansiyel yetim
ilaclara yonelik su anda ¢cok az arastirma veya yatirm bulundugunun
da alti ¢izilmektedir (4). Dahasi onaylardaki artisa ragmen, pazarlanan
yetim ilaclarin, dinya capinda milyonlarca hastayi etkileyen cok sayi-
da nadir hastalk ve durumun yalnizca ki¢uk bir kismini ele aldigina
vurgu yapiimaktadir. Nadir hastalikla yasayan bireylerin karsilanmayan
ihtiyaclarinin hala bir sorun olmaya devam ettigine dikkat cekilmektedir.
Nadir hastaliklara yénelik tedavi alternatiflerinin sinirli olduguna ve na-
dir hastaliklarla yasayan bireyler acisindan saglikta esitsizliklerin devam
ettigine vurgu yapilmaktadir (2). Nadir hastalikla yasayan bireyler ve

23 Prof. Dr.- Marmara Universitesi Tip fak. Tip Tarihi ve Etik AD
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ailelilerinin, teshis, bakim, énleme ve tedavi alternatiflerinin mevcudiyeti
konularinda mali engellerle karsilastigi belirtiimektedir (4).

Nadir hastaliklar ile ilgili ilaclarin fiyati, genellikle hastalarin bakima
erisiminin dntndeki en énemli engeldir. Tedavinin mevcut oldugu ¢ogu
durumda buna ihtiyaci olan herkes icin karsilanmasinin zorluklarina isa-
ret edilirken az sayida kisinin bu tedavilere erigsebilecek ekonomik guce
sahip olduguna vurgu yapilmaktadir. Yetim ilaglar, hastalarin saglk du-
rumunu ve yasam kalitesini iyilestiriyor olsa da bu ilaglarin maliyeti has-
talarin bu ilaclara erisimini sinirlamaktadir (1,2,4). Hayati tehdit eden
saglik kosullari ve tedavi alternatiflerinin bulunmamasi, yetim ilaclara
yonelik esnek olmayan bir talep yaratarak, rekabetin zaten sinirli oldugu
bir pazarda fiyatlarin yuksek olmasina neden olmaktadir (4).

Nadir hastaliklarin tedavisi ticari olarak gelistirilemeyen ve genellikle
pahali ilaclari icermektedir. Bu da Ulkemizde oldugu gibi bagis kam-
panyalarinin hasta yakinlari tarafindan baslatiimasi ve strdurilmesine
neden olmaktadir. Cogu modern toplum, ciddi ve yasami tehdit eden
hastaliklarin 6énlenmesi ve tedavisi icin hastalarin ilaglara erisimini sag-
lamanin etik bir zorunluluk oldugunu dustUnmektedir (2,4). Nadir bir
hastalikla yasayan cocugun ihtiyaci olan ilacin sosyal givence tarafin-
dan karsilanmamasi, yasam hakkinin temel hak olarak kabul edildigi
tum uluslararasi sdézlesmelere, ulusal mevzuata aykiridir. Bu kapsamda
nadir hastaliklarla yasayan bireylerin dnleyici, tedavi edici, taniya iliskin
artnlere ve hizmetlere erisiminin uluslararasi sdzlesmelerin ve Ulkelerin
ic mevzuatinin tanidigl yasam ve saglik hakkina iliskin oldugu tartismali
degildir (4). Ancak konu ile ilgili etik tartismalarin ihtiyacin karsilanmasi-
na net yanit vermedigi ileri strtlmektedir (2). Nadir hastalikla yasayan
bireylerin hastalarinin artan sayisi ve pahali yetim ilaglardaki enflas-
yondan daha hizli blyUume, hastalar, kamu programlari ve 6zel tG¢lncu
taraf 6deyiciler icin ekonomik bir yuk olusturmaktadir. Yine de toplum-
sal oncelikleri dengelemek icin kaynak tahsisi kapsamli bir sekilde ele
alinmamistir (4). Nadir hastaliklari olan bireylere belirli dizeyde bakim
saglama taahhddinun bulunduguna dair yasal kanitlara ragmen, bu
kaynaklarin tahsisine iliskin kapsamli, toplumsal baglamda kodlanmig
bir ahlaki veya etik gerekcenin bulunmadigi belirtiimektedir (4).
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Dagitict adalet ve esitlik¢i saglik hizmetinin esitlikci ilkeleri, bu has-
taliklarin tedavisi icin bazi temeller saglar, ancak hastaliklarin sayisi ve
tedavi maliyeti artmaya devam ettikge, sorunun uzun vadeli nasil ¢o-
zUlecegine iliskin acik etik zorunluluk bulunmadigi séylenmektedir. Bu
karmasik duzenleyici, etik, ekonomik ve klinik konunun baglanti nokta-
sinda, nadir hastaliklar olan hastalar igin guvenli, etkili ve uygun mali-
yetli tedavilere erisimin guclendiriimesinde ekonomik tesvikler ve etik
zorunluluklar arasindaki dengeler hala ¢éztlmemistir. Hastalarin yetim
ilaglara erismesinden énce hastalarin saglik durumu ve nadir hastalikla-
rin genel maliyetleri hakkinda bilgi eksikligi, yetim ilaglarin maliyet etkin-
liginin de@erlendiriimesini zorlastirmaktadir. Bu nedenle, yetim ilaglarin
gelistirimesine ydnelik ekonomik tesviklerin maliyetinin genel faydalara
ve saglik sonuclarindaki iyilesmelere karsi dengelenmesi kritik éneme
sahip olmaya devam etmektedir (4).

Nadir hastalikla yasayan bireylerin saglik hizmetine erisimi ile ilgili
etik tartismalarda bir tarafta nadir hastaliklarin artan sayisi, saglk hiz-
metlerinin genel olarak artan maliyeti ve nadir hastaliklarin tedavisini
karsilamak icin harcanan butgelerin buydkligu diger tarafta ise nadir
hastaliklar ile ilgili tedavilere ilaca zamaninda erisimi saglama zorunlu-
lugu bulunmaktadir (2).

Nadir hastaliklarla ilgili ilag arastirmalarinin ve gelistirilmis olan ilagla-
rin getirdigi agir maliyet, devletlerin bu konuda gerekli adimlari atmasini
sinirlamaktadir. Bu sinirlamanin etik acidan hakli ¢cikarilabilirligi énemli
tartismalar getirmektedir. Etik acidan konu agirlikli olarak iki temel ek-
sende tartisiimaktadir. Bu konudaki etik tartismalar esitlik, yetki ve terk
edilmeme kriterlerini temel alarak pahali da olsa bireylerin ilaglara erisim
hakki oldugunu savunan yaklasima karsi tim toplumun saglhgini en Ust
seviyede cikaracak yaklasimin dogru oldugunu savunarak bazi durum-
larda bireylerin ihmal edilebilecegini savunan yararci yaklasim arasinda
siddetlidir. Yararci yaklasim kapsaminda nadir hastaligin her toplumda
bir siyasi ve hukuki yetki alaninda kuguk sayida insani temsil etmesi ne-
deniyle bunlara kaynak ayrilmasini etik disi bir yaklasim gibi kabul eder.
Bu bakis agisina gore gerekli kaynaklarin ayriimasi toplumun yararini en
Ust seviyeye cikaracak bir yaklasim olmayacaktir.
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Bu iki farkli yaklagsim kapsaminda ilk yaklasimin ginumuz insan hak-
lar ve 6zgurlukleri baglaminda bir yaklasimi temsil ettigi soylenebilir.
Yukarida belirttigimiz gibi nadir hastaliklar ile ilgili ilaclarin hem gelis-
tirilmesi icin arastirmalar yapilmasinin gerekliligi benimsenmistir. Bas-
ka bir deyisle, dogru ve gerekli olan davranisin tani, tedavi, énleme ile
ilgili artnlerin dretilmesi ve ihtiyaci olan herkes icin ulasilabilir olmasi-
nin saglanmasinin ve bunun 6ndndeki engellerin kaldirimasinin oldu-
gu kabul edilmistir. Buradaki amag bireylerin saglk hakkina erisiminin
saglanmasidir. Ancak bunun éntndeki engel kaynak ayirma ise kisilerin
saghginin ve yasaminin korunmasl icin bu engelin asiimasi bir hedef
olmalidir. Yararci yaklasim kapsaminda dusunulerek kaynagin ayriima-
sinl reddetmek bu hususta bireylerin saglikli yasam hakkina ve yasam
hatta yasam hakkina saygi ile bagdasmayacaktir. Bu yaklasim ile ilaca
erisime engel olusturmak nadir hastalikla yasayan bireylerin her kosul-
da saglga erisim hakki kapsaminda ilaca erisim hakkinin énunde engel
olusturacaktir. Aslinda tedaviyi saglayacak ilaci geri 6deme sistemleri-
nin 6demedigi durumlarda yargi kararlari ile geri 6demelerin gercekles-
tirilmesi geri bu yaklasimdaki 6deme sistemlerine bu haklar kapsamin-
da onemli uyarilar olarak kabul edilmelidir. Bu kapsamda dogru olan
bireylerin yasam ve saglik hakkinin korunmasi ve buna sayg gosteril-
mesi ise buna uygun hareket edilmesi esastir. Kaynaklarin bireylerin ya-
sam ve saglik hakkindan daha énemli hangi haklara ayrildigi ve bunlarin
adaletli bir sekilde dagitihp dagitiimadigi hususunda seffaf ve somut
deliller olmadan toplumun yararini olani segme her zaman aldatici bir
nitelik tasiyabilecektir. Bireylerin saglik durumunu ve ona ayrilimasi gere-
ken kaynagin yuksekligini gerekce gostererek onu terk edip “toplumun
Ust dlzeyde yararini saglamaya” yénelik yaklasimda bulunmak toplumu
olusturan bireylerin saglik hakki, yasam hakki, sosyal givence hakki
gibi konularda guvensizlik duymalarina da neden olacaktir. Bireylerin
bu haklar konusunda kendini glivende hissetmedigi toplumun Ustln ya-
rarinin saglandigini ileri strmek gugctar. Toplumun tUm bireylerinin ay-
rmciliga ugramadan sagliga erisim ve yasama hakkinin mali kaynaklar
nedeniyle ihlal edilmesi esitlige ve adalete uygunluk acisindan da kabul
edilemez. Bu kapsamda hastaligin tedavisi, tanisi, énlenmesi ile ilgili
drdnlerin Uretilmesi ve bunlara herkesin erisiminin saglanmasinin esas
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oldugu kabul edilmelidir. Bu esas olarak kabul ediliyorsa bununla ilgili
engellerin kaldirlmasi tum devletlerin taahhtdu olmalidir. Devletler Na-
dir hastaligi olan bireylere iyi bakim, destekleyici cevre, dnleme, teshis
ve tedavi olanaklar sunmali bu konularda gerekli kaynaklarr ayirmalidr.
Nadir bir hastaliktan etkilenme olasiligl olan ya da etkilenen bireylerin
terk edilmemesinin her toplumun gorevidir.
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BAGIS KAMPANYALARINDAKi SUREC

Av. Rilya AKCAY — Av. Cagn Stikrii ULUSLU?

Bir ilacin Devlet tarafindan karsilanmasi i¢in sz konusu ilacin Ulke-
mizde ruhsatlandiriimis olmasi ve Saglik Uygulama Tebligi (SUT) kapsa-
minda geri 6deme listesinde yer almasi gerekmektedir. SUT kapsamin-
da Ulkemizde ruhsatlandiriimamis ve geri ddeme listesinde yer almayan
ilacin Devlet tarafindan karsilanmasi s6z konusu degildir.

Ulkemizde onaylanmis endikasyonlarin disinda ve/veya standart
dozlarin Usttnde ilag kullanimi ile Ulkemizde hentz ruhsatlandiriimamis
ilaclarin sahsi tedavi amaciyla yurt disindan getirtilerek kullanimi husus-
lar “endikasyon digi ila¢ kullanimi” olarak adlandiriimaktadir.

Saglk Uygulama Teblig madde 4.1.4 kapsaminca, endikasyon disi
ilac kullanimi da Saglik Bakanliginca verilen onay ile mimkdndur. Teda-
vi yUrdten hekimin belirleyecegi ilacin Saglik Bakanliginca onaylanmasi
hakinde Turkiye Eczacilar Birligine basvurulmasi ile endikasyonsuz ila-
cin sahsi kullanim igin Turkiye'ye getiriimesi mimkudndur.

SUT kapsaminca, Saglik Bakanliginca verilen endikasyon disi ilag
kullanim onayina dayanilarak 6demesi yapilacak ilaglarin rapor ve rece-
teleme kosullar! igin Bakanlikga verilmis onay kabul edilir. Endikasyon
disi ilag kullanimi kapsaminda ithal edilen ilaglar Sosyal Givenlik Kuru-
mu tarafindan é6denmektedir.

24 istanbul Barosu
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Peki, SMA tedavisi kapsaminda kullanilacak ilaclarin hangileri
geri 6deme listesinde yer aliyor?

Tum dunyada SMA tedavisinde kullanilan en yaygin ila¢ ve tedaviler,
(Nusinersen Sodium) Spinraza (2016 — FDA; 2017- EMA); Zolgensma
(2019 — FDA; 2020 EMA) ve son olarak Evrysdi, FDA onaylyla ABD’'de
piyasaya ¢ikmistir.

05.07.2017 ve 09.09.2017 tarihlerinde Resmi Gazetede yayimla-
nan Sosyal Guvenlik Kurumu Saglk Uygulama Teblig (SUT) degisik-
likleri ile birlikte Spinraza adliilac, 1. Tip SMA hastalari icin Sosyal Gu-
venlik Kurumunca (SGK) geri 6deme kapsamina alinmistir. Son olarak
08.02.2022 tarihli Resmi Gazetede yayimlanan Sosyal GUvenlik Kurumu
Saglik Uygulama Tebliginde Degisiklik Yapiimasina Dair Teblig ile SMA
ila¢ tedavisinde uygulanan birtakim kriterler kaldinlmistir. Ancak, tzule-
rek sdylemekteyiz ki, Tlrkiye’de halan sadece Spinraza adl ilag SGK
geri 6deme listesinde yer almakla birlikte Zolgensma ve Evrysdi ilaglari
SGK geri 6deme listesinde yer almamaktadir.

Peki, yurt disindan Zolgensma ve Evrysdi’nin endikasyon disi
ilagc kullanimi kapsaminda ithal edilmesi miimkin mii?

Yukarida da bahsetmis oldugumuz Uzere, bir ilacin endikasyon disi
kullanimi igin ithal edilebilmesinin ilk sarti ilacin hekim tarafindan recete
edilmesidir. Ancak, Turkiye’de SMA tedavisinde énemli rol oynayan Zol-
gensma tedavisinin recete edilmesi bile mimkudn olmadigindan ilacin,
endikasyon disi kullanimi s6z konusu degildir.

Boylelikle, SMA hastasinin Zolgensma tedavisi olmasinin tek sece-
neqi, tedaviyi yurt disinda almaktir. Zolgensma tedavisin yurt disinda
yaklasik maliyeti 2.168.000-Amerikan Dolaridir. Bugunkd ddviz kuruna
gbre® bu tutar 58.324.403,20- Turk Lirasl tutarindadir. GUnumuz eko-
nomik kosullari distnuldugtnde Turkiye ndfusunun yaklasik %99'u icin
s6z konusu tutarin karsilanmasi mumkin degildir. Bu durumun sonucu
olarak, hasta aileleri bir yandan surekli olarak ilgi ve bakima muhtag
yavrulariyla ilgilenmekte diger yandan da bagis toplayabilmek ve ses-
lerini duyurabilmek icin bagis kampanyaslyla mucadele etmektedirler.

25 13.09.2023 GUNnU Saat 15:30'da Belirlenen Gosterge Niteligindeki Turkiye Cumhuri-
yet Merkez Bankasi Kurlari
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Bagis kampanyalarinda siire¢ nasil islemektedir?

2860 sayil Yardim Toplama Kanunu uyarinca TUrkiye'de yardim kam-
panyasi ile bagis toplamak icin Valilikten izin alinmasi gerekmektedir.
Kendi imkanlari ile tedavi maliyetlerini karsilayamayan hasta ailelerinin
yardim kampanyasi icin Valilige mtracaat etmesi gerekmektedir (EK -1).

Valilik s6z konusu bagis toplama talebinin uygunluk durumu icin T.C.
Saglik Bakanliginin gértsunu ister. TC. Saglik Bakanligi bu goérisin
kendisine bildiriimesinden itibaren 30 gun icerisinde gorasunu bildir-
mek zorundadir. Bakanligin uygun gorUs bildirmesi akabinde Valilikce
talep onaylanir ve aileler icin yardim kampanyasi sureci baslar. Ancak,
uygulamada Bakanligin 30 gunltk surecin sonlanmasini bekledigi ve
neticesinde talebin uygun goértlmedigi yéninde olumsuz gérus bildirdi-
gi gorulmektedir. Bakanligin olumsuz goérdsune istinaden Valilik tarafin-
dan da talep edilen “yardim kampanyasinin uygun gortlmedigi” hususu
bildirilir (EK- 2).

Talebin reddedildigini 6grenen hasta yakinlari, ilgili Valiligin “Yardim
toplama izni basvurumuzun reddine” iligskin kararinin hukuka aykiriligi
gerekgeli idari islemin iptali icin dava agmasi gerekmektedir. Uygulama-
da samimi ve gercekten ihtiyaci olan taleplerinin timuantn kabul edildigi
gorulmektedir.
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EK-1

e e_ VALILIGINE
KONU : ZOLGENSMA adli ilaca erigebilmek ve 'yi tedavi

ettirebilmek maksadiyla

yardim toplamak igin izin verilmesi talebidir

cmmee o . _ kimlik numaral oglumuz . __ __

tarihinde SMA TIP1 hastas) olarak diinyaya gelmigtir. Hastah@in teshisinin
konulduguna dair tam raporu dilekgemiz

ekte sunulmustur. (EK1)

SMA (Spinal miskiiler atrofi) genetik ve dlumetl bir kas hastaligidir.

Ulkemizde bu hastahigin tedavisi igin Spinraza ilact uygulanmakia ise de bu ilag
hastaligin

seyrini yavaslatma etkisinde olup hastalig iyilestirici nitelikte degildir. Bu nedenle tim
diinyaca bilinen ve SMA hastaliginin tek tedavisi olan ZOLGENSMA

tedavisine ulasmak ojlumuza saghkl bir hayat sunabilmek adina hayatidir.
ZOLGENSMA tek sefer ve damar yolundan uygulanan bir gen terapisi olup bugiin
itibariyle

ilacin ve ilacin uygulandig tlkelerdeki tedavinin maliyeti yaklagik 7.957.026 AED'dir
(bugiink(l déviz kuruyla yaklasik 2.168.000 ABD dolar).

Bu tedavi maalesef iilkemizde uygulanmamakta ve ailemizin de bu tedaviyi kargilama
imkam bulunmamaktadir,

Ancak oflumuzu yasatmak ve sadlik bir hayat temin edebilmek arzusu ile evladimiz
bu tedaviye ulastirmak zorundayiz. Bu nedenle yiice milletimizin 2 Bneeki
yaklasik 70 gocufja

destek oldugu gibi eviadimiza da sahip gikacagina inancimiz tamdir.

Evladimizi ZOLGENSMA ilacina kavusturabilmek ve yagatmak icin tek ¢aremiz bagis
kampanyasi diizenlemektedir.

TOPLANACAK RAKAMIN BUOYUKLOGU GGOZ ONONE ALINDIGINDA:

- IBAN(TRY/DOLAR/EURO/AED)

-SMS -KUMBARA

kanallanindan birlikte faydalanmak kampayay hizla neticeye ulastirmakta bize
yardimci olacaktir.

Tm bu durumlar birlikte degerlendirilerek tarafimiza 7.957.026 AED (bugiinkii
dwiz kuruyla yaklasik 2.168.000 ABD dolarndir)

tutarindaki tedavimiz igin badis kampanyasi diizenlemek , IBAN agmak, SMS,
KUMBARA kampanyasi
dizenlemek igin agagida isim ve bilgileri ayri ayri belirtilen kurulumuza YARDIM
TOPLAMA

KANUNU VE ILGILI KANUNLARIMIZ uyarinca izin verilmesini talep ederim.

Aynca Yardim toplama stresi 1 yil ve yardimun kapsadii alan

TURKIYE geneli olmasini da arz ederim.

SORUMLU KURUL

1-SORUMLU KURUL BASKANI
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San .
Konu : Yardim Toplama

SORUMLU KURUL UYELERINE

lgi: &) wuescocuel taribli dilekgeniz.
b) Saglik Bakanlifs Saglik Hizmetleri Genel Mdiirligintn arih ve
iyili vazist,

2860 Sayih Yardim Toplama Kanununun 3. ve 1. maddelerine gbre
isimli sahuslar tarafindan olugturulan sorumlu kurulea, Valilifimize
verilen ilgi (a)'da kayith bagvuru formu ile SMA Tip-1 tams: konulan dofumlu
iin Birlesik Arap Emirlikleri’ nde bulunan Hospital
isimli hastanede yapilacak Zolgensma ilag vetedavi masraflarmmn karglanmasiamaciyla bankada hesap
agmak, GSM sirketlerinin belirleyeeegi numara iizerinden SMS atmak ve kutu keymak suretiyle,
Tiirkive genclinde bir (1) yilsiireyle 7.957.026 AED karsihfn TL yardim toplanmasi, kampanyanin
sosyal medya (zerinden duyurusunun yapimast igin, 2860 sayili Yardim Toplama Kanununun 7. maddesi
gerefineeizin talebinde bulunulmusgtur.

Talep ile ilgili Saghl Bakanhi Saghk Hizmetleri Genel Midiirliglinin gorlsleri sorulmus
alman ilgi (b) sayih cevabi yazida, “Ulkemizde devet saglik giivencesinden faydalanarak saglik hizmeti
alan varandaglanmiza yonelik yapilan tim ayakta ve yatan hasta tedavi harcama bedellerinin Sosyal
Giivenlik Kurumu (SGE) tarafindan karsilandify, bu konudaki mevzuatn ise, Sosyal Givenlik Kurumu
Safhik Uygulama Tebligi (SUT) oldugu,

Saghk Uygulama Tebliginde yer alan hikimler kapsaminda tim dinyada SMA hastahginn
tedavisinde yaygin olarak kullamlan ilag (Nursinersen Sodium), Bakanhifin yurt disindan getirilebilecek
ilaglar listesinde yer almakta oldugiu, Sosyal Giivenlik Kurumunca yurt digindan dzel izinle getirilerck
aracisiz ve tcretsiz olarak hastalara ulagtirildig, ilaglann yam sira bu kapsamdaki her tiirld tetkik ve
tedaviye erisimin licretsiz oldugu,

srimsimersen tedavisi alunda izlenmekie olan hastalar igin karsilanmarmg bir tedavi ihtiyacs olmadifii ve
kampanyalar dizenlenmesinin  uygun olmadiy, bu hususlar dogrulmsunda talep edilen yardim
kampanyasimn uygun degerlendirilmedigi” hususlar bildirilmigtir.

Bilgilerinize rica ederim.



ULUSLARARASI UYGULAMA ORNEKLERI

Av. idil KAHRAMAN?2®

SMA VE DUNYA GENELI ONLEYIiCi TEDBIRLER

Dunya capinda 6.000 — 10.000 bebekten biri SMA hastasi olarak
dogmaktadir. Vakalarin yarisindan fazlasi SMA Tip 1'dir?’

Genetik test yolu ile SMN1 geni ile ilgili bir sorun olup olmadigi
tespit edilebilmektedir. Bu yontemin basari orani %85'tir.

Hamileligin 10. haftasina kadar Coryon Villus 6rneklemesiyle, 14.
haftadan sonra ise amniyosentezle fetisin SMA hastasi olup ol-
madigi tespit edilebilir. DusUk ihtimalini az da olsa artirdiklarindan
doktor onayina tabi olarak yapilmalari gerekmektedir.

Yenidoganlari tarama icin Avrupa ittifaki 2025 yilina kadar tim
Avrupa Ulkelerinde SMA icin yenidogan taramasinin zorunlu hale
gelmesini talep etmektedir. Almanya, Hollanda, Norvec, Ukrayna,
Polonya, Estonya, Litvanya, Letonya, Avusturya, Portekiz ve Belgi-
ka'da yenidoganlara SMA taramasi yapilmaktadir.

Rusya’'da da yenidoganlarda SMA taramasi zorunludur.

Amerika Birlesik Devleti'ndeki 50 eyaletin 48’inde SMA igin yeni-
dogan taramasi zorunludur.

26 Istanbul Barosu

27 Spinalmascularatrophy.“How Common is Spinal Muscular Atrophy?” . Erisim: 8 Haz-
iran 2021. https://spinalmuscularatrophy.net/statistics
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Cin, Misir ve Singapur’da da tasiyici taramalarina iliskin ¢alisma-
lar yUrUttlmektedir.

SPINRAZA iCiN ULUSLARARASI UYGULAMA ORNEKLERI

Biogen sirketi tarafindan piyasaya surulen Spinraza ayni zaman-
da dinyada onay alan ilk SMA ilacidr.

Omuirilik sivisina enjekte edilmektedir. Kullanim zorlugu dolayisiy-
la elestiriimektedir.

Spinraza tedavisini destekleyen bazi Ulkelerde hastanin spinraza
tedavisi gérmesi onaylandigi takdirde risdiplam kullanimina izin
veriimemektedir. Pek ¢gok Ulkede dncelikli uygulanan tedavidir.

SMN2 geninin mRNA molekuline baglanarak vicutta fonksiyonel
SMN dretimini saglar.

Aralik 2016 yilinda FDA tarafindan Amerika Birlesik Devletleri’nde
onay almistir. Haziran 2017 yilinda da Avrupa Komisyonu tarafin-
dan tum SMA tipleri ydninden onaylanmistir.

Kanada, Cin, Hong Kong, Japonya, israil, Kuzey Kore ve Turkiye
basta olmak Uzere 50 Ulkede kullanim onayi ve ruhsati bulunmak-
tadr.

Kanada 18 yasindan kuc¢Uk hastalarin spinraza tedavisini karsila-
maktadir lakin 18 yasindan buytkler yéninden etkinligi konusun-
da supheler oldugundan kapsam dahilinde degillerdir.

Avusturya, Fransa, Almanya, italya, Liksemburg, Polonya, Porte-
kiz, Romanya, ispanya, israil, Turkiye, Hong Kong, Japonya tiim
hastalarin tedavisini karsilayan Ulkelerdir. Diger Ulkelerde belirli
kriterlerin saglanmasi halinde tedavi karsilanmaktadir veya sirket
ile pazarlik asamasindadir.

ZOLGENSMA iCiN ULUSLARARASI UYGULAMA ORNEKLERI

AveXis isimli sirketin gelistirmeye basladigl Zolgensma Gen Tera-
pisi, AveXis’in Novartis tarafindan satin alinmasi akabinde Novar-
tis tarafindan piyasaya strdlmastar.

Zolgensma, AAV9 (adeno-associated virus serotype 9) — gene-



SAGLIK HUKUKU MERKEZI SMA GALISTAY RAPORU 85

tik olarak degistirilmis ve SMN7’in calisan bir kopyasini barindi-
ran DNA uyumlu bir virls — araciligi ile hicre icerisinde calisan
bir SMN1 geni olan bir DNA aktarir. Bu genin aktarimi akabinde
vUcutta fonksiyonel SMN1 geni Uretilebildiginden hastalikla ilgili
etkiler sona erer. Zarar géren motor néronlarda dizelme saglama-
digindan tedavi olarak adlandiriimamaktadir.

» Dilnya genelinde neredeyse 40 ulke tarafindan onaylanmistir.
2019 yiinda Amerika Birlesik Devletleri’nde FDA tarafindan, 2020
yihinda Avrupa Komisyonu tarafindan, Aralik 2020 tarihinde de Ka-
nada’da onaylanmistir.

» Her Ulkede kullanabilecek hastalara dair kriterler farkli sekilde tes-
pit edilmistir. Ornegin Avrupa’da 5 yasin altinda ve 21 kilograma
kadar olan ¢ocuklara Zolgensma gen terapisi uygulanabilirken;
ingiltere, ilk etapta Zolgensma’nin kullaniminda herhangi bir si-
nirlama getirmemis lakin karaciger kaynakli yan etkilerin ortaya
ciktigl gerekcesiyle 12 aydan kictk ve 13,5 kg'in altinda olan ¢o-
cuklarin kullanimini onaylamistir.

= Novartis, onaylandigi Ulkelerdeki Zolgensma fiyatini Glkenin gayri-
safi milli hasilasini basta olmak Uzere farkli kriterleri dikkate alarak
tespit ettiklerini belirtmistir=.

» GUney Kore hasta basi 1,5 milyon dolar; Japonya da 167 milyon
Japon yeni (yaklasik 1,2 milyon dolar); Rusya, Misir ve Arjantin
ise hasta basi 1,3 milyon dolar 6demek Uzere anlasma yaparak
Zolgensma'yl saglik sistemleri kapsamina almiglardir.

= Novartis; 2020 yilinda Zolgensma’nin hentiz onay almadigi veya
resmi bir erisim yolunun bulunmadigi 36 ulke igin gMAP (Novartis
Gene Therapy global Managed Access Programme) kapsamin-
da yaklasik 300 ¢ocuga Ucretsiz olarak erisimini sagladi. Program
Ocak 2023 itibariyle Kolombiya, Hindistan, Endonezya, Malez-
ya, Meksika, Yeni Zelanda, Filipinler, Sirbistan Singapur, Tayland,
Uruguay, Vietnam’i kapsayacak sekilde 12 Ulkeyi kapsamakta-

28 The Newyork Times .“A Dilemma for Governments: How to Pay for Million-Dollar Therapies”
. Erisim: 24 Ocak 2023. https://www.nytimes.com/2023/01/24/health/gene-therapies-cost-zol-
gensma.html
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dir®. Novartis, gMAP kapsamindaki tUlke sayisini artirmayi planla-
madiklarini, Zolgensma’nin gMAP kapsamindaki ulkelerde onay
almasi akabinde bu Ulkelerdeki programin da sonlandirilacagini
belirtmistir.

Brezilya hukUmeti, Zolgensma tedavisini hukimetin 6demesi ge-
rektigine htikmeden 100 davayl kaybetmesi akabinde 6 aydan
klcUk olan bebekler olmak kaydi ile en ciddi vakalarin tedavi tc-
retinin 1 milyon dolarini 6demeyi kabul etmistir®°.

RISDIPLAM iCiN ULUSLARARASI UYGULAMA ORNEKLERI

Risdiplam (Evrysdi); Roche (alt sirketin olan Genentech), SMA
Vakfi ve PTC Therapeutics is birligi ile tretiimis ve Roche tarafin-
dan piyasaya surtlmus olan oral yolla veya beslenme borusu ile
alinabilen bir ilagtir.

SMN2 geninin mRNA molekuline baglanarak vicutta fonksiyonel
SMN udretimini saglar.

Evrysdi 2020 yilinda Amerika'da FDA tarafindan onaylanarak pi-
yasaya suruldu. Akabinde Roche’nin paylastigi verilere gore Bre-
zilya, Sili, Misir, Gurcistan, Japonya, Guney Kore, ingiltere, Ukray-
na basta olmak Uzere 80’den fazla Ulkede onaylanarak piyasaya
strdimustar.

Onaylandigi Ulkelerin neredeyse tamaminda tim yas gruplarinda
kullaniimaktadir.

Kanada’'da bazi eyaletler Risdiplam’i (Evrysdi) saglik sistemi 6de-
mesi kapsamina almiglardir. Kanada Saglik Bakanhgi ilaci Ulke
geneli kapsamina almak icin fon saglama calismalari baglatmistir.

7 Subat 2022 yilinda iskoc ilag Konsorsiyomu 2 ayliktan buyik
SMA hastalari icin fon saglayacagini duyurdu.

29

30

Pharmaphorum. “Free access to Zolgensma curbed, says Novartis”. Erisim: 9 Ocak 2023.
https://pharmaphorum.com/news/free-access-to-zolgensma-curbed-says-novartis

The Newyork Times .“A Dilemma for Governments: How to Pay for Million-Dollar Therapies”
. Erigim: 24 Ocak 2023. https://www.nytimes.com/2023/01/24/health/gene-therapies-cost-zol-
gensma.html
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= TUrkiye'de ruhsatlandirma asamasina geldigi beyan edilmistir.
DIGER ILACLAR

= Branaplam: Klinik ¢calismalari 2015 yilinda baslamistir. Ciddi yan
etkileri oldugundan onay alamamistir. Sirket Branaplam’t SMA tur-
lerinde test etmeye devam ettigini beyan etti.

» Reldesemtiv : Cytokinetics tarafindan gelistirildi. Kas reaktivite-
sini artirmay! amaclamaktadir. Haziran 2018 itibariyle SMA Tip 2
ve SMA Tip 3 hastalarda faz-2 klinik ¢calismalari basari ile tamam-
land!.

= Olesoxime : 2011 yilinda Fransa merkezli bir sirket tarafindan kli-
nik calismalarina baslandi. Roche tarafindan satin alindi. SMA Tip
2 ve Tip 3 hastalarda kas aktivitesini artirdigi gézlemlendi. Daha
etkili ilaclarin piyasaya surtlmesi ile Roche projeyi sona erdirdi.

*Bu veriler https://www.treatsma.uk sitesinden alinmistir.
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Cc0OzUM ONERILERIMiZ

Prof. Dr. Ersin YAVAS 3

1. En hizli yol alinabilecek konu, yurt disi tedavi giderleri konusun-

da kisa erimde bir c6zim beklenmedigine gére kampanyalara
engel olmamaktir. Konuyla ilgili valilik izni yeterliyken Saglik Ba-
kanligindan onay istemek kampanyalarin baslamasi konusunda
gecikmelere yol agmaktadir. Ustelik yargidan dénecegini bilerek
baslangicta izin vermemek ayrica iyi niyetli bir yaklasim degildir.
Zamana kargl yarista zaman yitiriimesi sonucunu dogurmakta ve
kimseye bir yarari olmamaktadir. Valiliklerin dogrudan, Saglik Ba-
kanligina sormadan izin vermesinin saglanmasi bir nebze daha
olumlu olacaktir.

. Halen bu tedaviyi alabilen hastalarin yasadiklari teknik ve burok-

ratik sorunlarin hizla giderilmesi gerekmektedir. Hastalarin bu te-
daviyi alabilecekleri hastanelerin eczanelerinin ve ilgili Kliniklerinin
desteklenmesi yerinde bir tutum olacaktir. Hastane eczanelerin-
de ilacin bulundurulmasi ve dagitimi konusunda egitim ve kad-
ro desteginin yani sira burokratik kolayligin saglanmasi da zaten
maddi-manevi sorunlar yasayan hastalarin moral motivasyonlarini
artiracaktir. En énemli sorunlarin basinda ilaca erisim konusunda
yasanabilecek sikintilar gelmektedir.

. Yasanan sikintilar sadece ilaca erisim hususunda degildir. Tedavi

sUrecinde hastalarin yeteri kadar fizik tedavi hizmeti de almasi ge-

31 Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Faklltesi, Tibbi Farmakoloji, A.B.D
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rekmektedir. Ancak bu imkanlar maalesef ki hastalara yeteri kadar
saglanmamaktadir.

4. En can yakicl sorun bebeklerdir. Bu hastalarin tedavi sanslari var-
dir. Yurt disinda bazi uzman klinikler bu konuda devreye girebil-
mektedir. Karslilasilan iki temel sorun bu tedavinin ¢ok pahali ol-
masi, digeri SGK’'nin bu tedavilerin masraflarini Ustlenmemesidir.

Halen kampanyalarla bu fiyat sorunu SGK disinda asilmaya calisil-
maktadir ama Ulkemizin icinde bulundugu ekonomik kosullar ne-
deniyle bu ¢6zUm de giderek ulasiimaz hale gelmektedir. Olmasi
gereken ¢6zum bu bedellerin SGK tarafindan karsilanmasidir. Bu
konuda karar vermesi gereken Saglik Bakanliginin konuyla ilgili
Bilim Kuruludur ve artik tagin altina elini koyma zamani gelmis ve
hatta gecmistir. Saglik Bakanliginca bu tedavilerin bilimsel ola-
rak yeterince kanitlanamadigr yoninde goérus ifade etmektedir.
Istenilen tedavi/basari kriterlerinin hentiz ortaya konulmadigi bir
ortamda bu ifadelerin herhangi bir bilimselligi bulunmamakta-
dir. Burada Bilim Kurulunun beklenen olasi en dustk kriterlerinin
aclkca ifade edilmis olmasi gerekir. Var olan tedavi protokollerini
uygulayan merkezlerin sonuglari Gzerinden en basarili olanlaryla
belki toptan anlasma yapilarak belli bir tasarruf saglanabilir. Ama
gocuklarda nispi dahi olsa bir basari elde etmek i¢in gorinur ge-
lecekte baska bir sans gérinmemektedir. Bu nedenle ¢cocuklarin
Olmelerinin dnune gecebilmek icin devletin bir kaynak ayirmasi
mutlaka gerekmektedir.

5. Saglk Bakanliginin 6zel bir uzmanlik hastanesi kurma projesi
6zUnde dogrudur ama ne yazik ki yakin dénem icin bir care ola-
cak gibi gérunmemektedir. Ne kadar hizlandirilirsa hizlandirilsin
hayata geciriimesi yillar alacak bir projedir ve akut ¢c6zim asla
olusturmayacaktrr.

Kamuoyunun bilgisine sunariz.
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ISTANBUL BAROSU SAGLIK HUKUKU MERKEZiI
SMA BASIN ACIKLAMASI?2

“08.02.2022 tarihli Resmi Gazetede yayimlanan Sosyal Guvenlik Ku-
rumu Saglik Uygulama Tebliginde Degisiklik Yapiimasina Dair Teblig ile
SMA ilag tedavisinde uygulanan birtakim kriterler kaldinimistir. Ancak,
Gzulerek soylemekteyiz ki, Turkiye’de halen SMA hastalarinda eksik
veya islevsiz olan SMN1 genini yenileyerek SMA hastaliginin genetik
kok sebebini hedef alan ve tek seferlik kullanimla hastaligin tedavisinde
ciddi etkisi olan ilac, SGK geri 6deme listesinde yer almamaktadir.

SUT kapsamindaki kriterleri karsilayamayan; ancak SMA hastaligi
dolayisiyla tedavi gérmek zorunda olan ¢ocuk hasta aileleri kendi im-
kanlari ile ilaca erismeye calismaktadir. llacin ve tedavi masraflarinin
toplam maliyetinin fahis olmasi, ailelerin mevcut durumlariyla bu mali-
yetin altindan kalkamamasli nedeniyle, istenen bedelin toplanmasi icin
aileler bagis kampanyasi dizenlemektedirler. Hasta aileleri bir yandan
sUrekli olarak ilgi ve bakima muhtag yavrulariyla ilgilenmekte diger yan-
dan da bagis toplayabilmek ve seslerini duyurabilmek icin micadele
etmektedirler.

Tum bireylerin saglk hizmetlerinden faydalanma ve tedaviye erisim
hakki vardir. Bireylerin saglik hizmetlerinden faydalanabilmesi icin bu
hizmetlerin hem ekonomik acidan hem de cografi acidan ulasilabilir ol-
masl gerekmektedir.

Turkiye Cumhuriyeti Anayasasi madde 56'nin birinci fikrasi ‘Herkes,
saglikli ve dengeli bir cevrede yasama hakkina sahiptir’ seklinde olup
bu hukum ile saglk hakki Anayasal bir hak olarak temel haklar arasin-
da yer almaktadir. Bu sorunun ¢cézulmesi Anayasa’daki “Sosyal Devlet
llkesi’nin geregidir.

Avrupa insan Haklar Sézlesmesi (AIHS), taraf devletlere Yasamin
ve Sagligin Korunmasi ile ilgili Olarak Pozitif Yukumltlikler getirmekte-
dir. S6zlesmenin 2'nci maddesinde belirtiimis olan pozitif yakumlultkler

32 https://www.istanbulbarosu.org.tr/HaberDetay.aspx?ID=17919& Desc=%C4%B0stan-
bul-Barosu-Sa%C4%9F1%C4%B1k-Hukhttps://www.istanbulbarosu.org.tr/HaberDetay.
aspx?ID=17919&Desc=%C4%B0stanbul-Barosu-Sa%C4%9F1%C4%B1k-Hukuku-Mer-
kezi-SMA-Bas%C4%B1n-A%C3%A7%C4%B1klamas%C4%B1uku-Merkezi-SMA-Bas%-
C4%B1n-A%C3%A7%C4%B1klamas%C4%B1
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kapsaminda, taraf devletlerin hastalarin yasamini ve vicut battnltgunu
koruyacak nitelikteki tedbirleri alma zorunlulugu vardir.

Bununla birlikte Birlesmis Milletler Cocuk Haklarina Dair S6zlesme-
de her cocugun Yasam ve Gelisme Hakki oldugu gibi, S6zlesmenin
24’Uncl maddesi kapsaminda ¢cocuk, mimkun olan en Ust duzeyde
saglik ve tibbi bakim standardina ulasma hakkina da sahiptir. Anayasa-
miz 2. maddesinde de guvence altina alinan sosyal hukuk devletimizin
de bir geregi olarak SMA hastalarinin tedaviye erisimlerinin saglanmasi
gerekmektedir.

Hicbir aile, cocugunun saglikli yasam hakkini elde edebilmesi icin
bagis toplamaya mecbur birakiimamalidir. SMA hastasi her ¢ocuk igin
firsat esitligi saglanarak kolay bir sekilde tedaviye erismelerini sagla-
mak devletin yukuimlulugudur. ilgilileri bu konuda sorumluluk ve duyarli-
liga davet ediyoruz. 14 Mayis sonrasi bu konunun ivedilikle ¢cézllecegi
bir meclis istiyoruz.”

*BASIN ACIKLAMASI videosu igin;

https://www.istanbulbarosu.org.tr/files/video
/20230510-SMA-BASINACIKLAMASI.mp4






