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METODOLOJi Care4Rare

Nadiir hastaliklar i¢in lizozomal depo hastaliklari odagi ile

bilimin mucizelerinin pesindeyiz...

Lizozomal Depo Hastaliklari basta olmak tizere; nadir hastaliklara sahip bireylerin tani, tedavi ve saglik
hizmetlerine erisim yolculuklari iyilestirerek; toplum sagligina katki saglayacak dijital ¢éztiimlerin
kesfedilmesi igin “PharmUp” platformu catisi altinda saglik alaninda ¢alisan girisimcileri
desteklemeye yonelik “Care4Rare” isimli proje baslatiimistir. PharmUp platformu, bir girisim
yolculugunun stireclerini olusturan fikir Gretim agamasi, kulugka streci, yatirnm alma, buyime ve
genisleme asamalarina butlinsel bir sekilde yardim ve rehberlik sunmak icin tasarlanmistir. Girisimcilik
alaninda calismalari ile 6ne cikan Lokman Hekim Universitesi Saglik ve ila¢ Teknoloji Merkezi
(LHUSTEK), Tiirk Telekom Ventures, Teknopark istanbul ve Basaksehir Living Lab inovasyon ve
Teknoloji Merkezi gibi guclu ortaklar tarafindan saglanabilecek mentorluk ve danismanlik firsatlarini
kullanarak, Sanofi'nin kurumsal uzmanligi ile birlikte, startup’larin gelisim stireclerini destekleyerek
ulkemizde gelistirilen yenilik¢i cozimlerin hayata ge¢gmesine katki saglamayi hedeflemektedir.

Bu kapsamda “Care4Rare” projesi nadir hastaliklar alaninda uzman kamu yoneticileri, uzman
hekimler ve hasta dernegi temsilcilerinden olusan bir “Yoénlendirici Komite” esliginde yuratilecektir.
Yonlendirici Komite’nin bir Uyesi olarak katki saglayacak olan uzmanlarin program cergevesinde
gerceklesen ihtiyac belirleme calistayini takiben; girisimcilere yonelik sprint etkinligine ve demoday
etkinligine katiimlari ve édullendirilecek ¢ozumlerin segimlerinde yer almalari planlanmaktadir.

Projenin ilk fazi olan ihtiyag belirleme ¢alistayi ile Nadir Hastaliklar Ulusal Eylem Plani hedefleri dikkate
alinarak dijital coztmler gelistirilebilecek kritik ihtiyag alanlarinin degerlendirilmesi, 6nceliklendirilmesi
ve somutlastirilarak ¢6ziim gelistirme strecine girdi saglayacak bir rapor olusturulmasi planlanmistir.
Bu amagla 20 Aralik 2023 tarihinde LHUSTEK, Lokman Hekim Universitesi’nde Yénlendirici
Komite’nin katilimi ile gergeklestirilen calistayin ciktilari ile ilk taslak metin olusturulmustur. 27 Aralik
2023 tarihinde gergeklestirilen ikinci toplantida, olusturulmus ilk taslak metin hakkinda Yonlendirici
Komite’nin goruslerine basvurulmus ve alinan geri bildirimler neticesinde olusturulan revize metin
yayin koordinatérleri tarafindan nihai haline getirilmistir.
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Care4Rare

Nadlir hastaliklar i¢in lizozomal depo hastaliklari odagi ile

bilimin mucizelerinin pesindeyiz...

Nadir Hastaliklar, Avrupa ve diger gelismis Ulkelerdeki tanimiyla; 2000’de 1ya da daha az siklikta
gorilen, gcogu ilerleyici, metabolik, kronik ve bazilari 6limciil olabilen hastaliklardir."? Birgcok nadir
hastalikta belirtiler dogumda veya ¢ocuklukta gorilebilir. Bununla birlikte, nadir gorilen hastaliklarin
yluizde 50'sinden fazlasi yetiskinlikte gorilir."? Siniflandirma yéntemine gore farkliik gostermekle
birlikte, literatiirde yaklasik 8.000 farkli nadir hastalik tanimlanmistir.® Bilimsel literatiire gore
toplumun %5-8'inin nadir hastaliklara sahip oldugu ve diinya genelinde 473 milyon kisinin bu
hastaliklardan etkilendigi tahmin edilmektedir. Ulkemizde ise yaklasik 5-6,4 milyon kisinin bu
hastaliklardan etkilendigi ongoriilmekte® ve akraba evliliklerinin daha yogun oldugu bélgelerimizde
genetik gecisli nadir hastaliklarin sikliginin daha yuksek oldugu gézlenmektedir.

Nadir hastaliklar genelinde yapilan ¢alismalarda bir kisinin dogru taniyi alabilmesi igin gecen surenin
ortalama 8 yil oldugu, hatta baz hastaliklar 6zelinde bu surenin daha da arttigi, taniy1 almak igin
hastanin birden fazla hekime ve uzmanliga gortiinmesi gerektigi gosterilmistir.

Dunyadaki gelismelere paralel olarak Glkemizde de nadir hastaliklara yonelik; birinci basamak saglk
hizmetleri, tani, tedavi, rehabilitasyon ve arastirma basta olmak tzere pek ¢ok alanda Saglik Bakanhgi
tarafindan calismalar baslatiimistir. Bu cercevede Saglik Bakanligi biinyesinde Otizm, Zihinsel Ozel
Gereksinimler ve Nadir Hastaliklar Dairesi dnculigtinde ve ilgili tiim paydaslarin katkisiyla hazirlanan
“2023-2027 Nadir Hastaliklar Saglik Strateji Belgesi ve Eylem Plani” bu alanda atilacak adimlara
onculuk edecektir. Kapsamli bir calismanin trtind olan bu yol haritasi tum kamu kurumlarina, sivil
toplum kuruluslarina ve vatandaslarimiza hitap eden kapsayici ve cok boyutlu hedef ve faaliyetleri
icermektedir. Bu faaliyetlerin nadir hastaliklar alaninda kritik rol oynayan tim paydaslarin is birligiyle
hayata gecirilmesi, hastalarin hastalik yolculuklarina ciddi katkilar saglayacaktir.
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NADIR HASTALIKLARIN FARKINDALIGININ VE BILGI DUZEYININ
ARTIRILMASINA YONELIK IHTIYACLAR VE TEKNOLOJI

Tum diinyada oldugu gibi tUlkemizde de saglik meslek mensuplari, hastaliklarin nadir olmasi sebebiyle
hastalarin ihtiyacglarina cevap verecek yeterli bilgiye sahip olmayabilmektedirler. Saglik
profesyonellerinin egitimi, iyi uygulamalarin gelistiriimesi ve paylasimi nadir hastaliklar alaninda
yuksek oncelige sahiptir. Bahsedilen farkindalik ve bilgi donanimi; zamaninda ve dogru tan, kaliteli
tedavi ve bakim igin ana belirleyicilerdendir. Bu amacgla, 6zellikle hastalarin birinci basamakta
basvurdugu pratisyen hekim, aile hekimi ve ilgili ana dal uzmanlari basta olmak Gzere saglk
profesyonellerinin hastanin sahip oldugu tedavi segenekleri ve yontemleri konularinda givenilir
bilgiye erisiminin saglanmasi ve egitim ihtiyaclarinin karsilanmasi gereklidir.> Bu kapsamda Saglik
Bakanligi tarafindan yayimlanan Nadir Hastaliklar Strateji Belgesi ve Eylem Plan’'nda saglik
profesyonellerinde farkindaligin ve bilgi diizeyinin arttiriimasina yonelik bircok hedef ve faaliyet farkli
ihtiya¢ alanlarina hizmet edecek sekilde planlanmistir.

Bu cercevede hedeflenen bazi faaliyetler asagidaki gibidir:®

1. Aile hekimleri, pediatri, dahiliye ve noroloji basta olmak tzere ilgili ana dal hekimlerine ve nadir
hastaliga sahip tani almis/almamis pek ¢ok hastanin siklikla bagvurdugu Acil Servis, Anesteziyoloji
ve Reaminasyon hekimleri de olmak Uzere nadir hastaliklar konusunda hedefe yonelik uzaktan
egitim modullerinin gelistiriimesi ve hastalik tanitimi, tani merkezleri, danismanlik olanaklari, tedavi
olanaklar gibi bilgileri iceren bir web sitesi diizenlenmesi ve yénlendirici bilgi saglanmasi,

2. Nadir hastaliklar hakkinda kanita dayali klinik uygulama ve hasta rehberlerinin gelistirilmesi ve
hekimlerin bu dokiimanlara erisiminin saglanmasi,

3. Evlilik 6ncesi tasiyici taramalari hakkinda ilgili bilim kurulunca hazirlanan bilgilendirici dokiimanlarin
birinci basamak saglik kuruluslari ve evlilik 6ncesi surecglerde yer alan resmi kurum ve kuruluslarla
paylasiimasi, gorsel-isitsel medya alaninda yayinlatilmak tizere Radyo ve Televizyon Ust Kurulu
tarafindan tavsiye edilen, kamu hizmeti duyurusu niteliginde olan ve yayinlanacak kamu spotlariile
belgesel veya gorsel igerik hazirlanmasi,

4.Yenidogan tarama programinin genisletilmesi amaciyla, Tipta Uzmanlik Egitimi Cekirdek Mufredati
kapsaminda girisimsel yetkinligi bulunan ilgili uzman hekimlerin ve laboratuvar personelinin bilgi ve
becerilerinin artirilmasi,

5. Ihtiyac duyulan durumlar icin genetik danismanlik hizmetinin yayginlastiriimasi ve kalitesinin
artirilmasi,



6.Preimplantasyon genetik tani (PGT) hizmetlerinin etkin sunulabilmesi igin tibbi genetik ve ¢ocuk
genetik uzmanlarinin bilgi ve becerilerinin gelistirilmesi,

7. Kurulan mikemmeliyet merkezlerinin bilgi, tecriibe ve uzmanliklarini sahada hizmet veren diger
hastaneler, hizmet birimleri, merkezler, birinci basamak saglik ekipleri, sosyal bakim ve egitim
ekipleri ve evde bakim hizmetleriyle paylagmasi.

Calistay sirasinda hekimlerin bu alandaki egitim ihtiyaglarina iliskin farkl paydaslar tarafindan
aktarilan hususlar asagidaki gibidir:

- Nadir hastaliklar alaninda tani, tedavi ve hasta takibi streclerinde birinci basamak saglk
kuruluslarinda ¢alisan aile hekimlerinin mevcut tarama programlarina katiimi desteklemeleri,
halihazirda tani almis hastalari ya da siphe duyulan hastalari tedavi takibi ve diger destek saglik
hizmetlerine erisimleri icin dogru uzmanlga ve saglik kurumlarina yonlendirmeleri beklenmektedir.
- Aile hekimlerine yonelik hazirlanabilecek egitim icerigine Turkiye'de sik gorulen, tarama hizmeti

kapsaminda ya da bu kapsama dahil edilmesi planlanan ve tani sonrasi tedavi saglanabilen
hastaliklari dahil etmek kritiktir. Egitim i¢erigi icin onleyici hekimlik kavramini 6n plana alarak
genetik danismanlik konularinin da kapsama alinmasi fayda saglayabilir.

- Aile hekimlerine yonelik hazirlanan icerikler sade, hedefe yonelik ve yonlendirici olmalidir.
Egitimler video vb. gorsel icerikli egitim formatlariyla desteklenebilir.

- Tan slrecinin iyilestiriimesine katki saglamak amaciyla, aile hekimlerinin gunlik pratiklerinde
hastalarina yoneltebilecekleri temel sorular (ailede etkilenen birey sayisi/erken yasta 6liim/uzun
yatis stiresi/sadlik sistemine basvuru/giris sayisi) ve temel yonlendirici dokiimanlar dijital birgcok
arag ile kolaylikla ¢ozulebilecek uygulamalara donusebilir.

- Aile hekimlerinin gunlik rutinlerinde kullandiklari kamu tarafindan sunulan dijital arag ya da
platformlara entegre calisabilecek ¢oziimlerin yani sira aile hekimlerinin faydalanabilecekleri
danigsma hatlari da verimli olabilir.

- Birinci basamak saglik kuruluslarinda calisan aile hekimlerine verilecek egitimlerin yani sira, 2. ve

3. basamak saglik kuruluslarinda’ ¢alisan ana dal hekimlerinin de egitilmesi Tiirkiye’de nadir hastalik

yonetimine katki saglayacaktir.

- Bu hekimlere yonelik interaktif klinik vaka temelli egitim ve egitim sonrasi uygulanabilecek 6lgcme
ve degerlendirme igerikleri, hedef kitlenin uzmanligi dikkate alinarak goénuilli ya da zorunlu katilim
beklentisi ile sunulabilir.

- Egitimin bir butuin oldugu bilinciyle; hasta ve hasta yakinlari ile iletisimi olan tim saglk
profesyonellerinin egitimi 6nceliklendirmesi farkindalik konusunda buyuk bir agsama
saglayacaktir. Bu sebeple, nadir hastaliklar 6zelinde hazirlanan egitimlere katilima tesvik etmek
amaciyla kredilendirme sistemini aktiflestirmek ve ilgili egitim seminerlerine ya da tip
kongrelerine katilimi desteklemek faydali olabilir.



- Nadir hastalik yonetiminde 6zellikle 3. basamak saglik hizmetlerinin gelistiriimesi, bu merkezlerin
nadir hastaliklara buttincul bir yaklasim ile tani, tedavi, takip ve diger destekleyici hizmetler
konusunda yetkinlik kazanmalar kritiktir.

- Gunidmuzde mobil uygulamalar ve video temelli 6grenme araclari basta hekimler olmak tizere
saglik profesyonelleri tarafindan siklikla kullanilmaktadir. Yapay zeka ve sanal gercgeklik gibi yeni
teknolojiler de farkli alanlarda oldugu gibi 6grenme araglarindan daha etkin fayda saglanmasina
olanak tanimaktadir.

- Orphanet Turkiye platformu, nadir hastaliklara iliskin temel igeriklerin tek bir platform catisi
altinda toplanarak hedef kitleye sunumununa firsat yaratan bir platformdur. Orphanet
Turkiye’nin islevi, Glkemizde nadir hastaliklar ve yetim ilaglar konusunda genel bilincin
artiriimasina katkida bulunmak ve Orphanet bilgi ve veri tabaninin Tirkiye’de kullaniminin
yayginlastiriimasini saglamaktir. Ayrica glinimuiizde mobil uygulamalar ve video formatinda
icerikler sunan platformlar basta hekimler olmak Uizere saglik profesyonelleri tarafindan siklikla
kullaniimaktadir.

- Nadir hastaliklar, her bransin bilgi sahibi olmasi gereken bir alan oldugundan, aile hekimlerine ve
ana dal uzmanliklarina yonelik diizenlenen tip kongrelerinde nadir hastaliklar ile ilgili oturumlarinin
tipki “Akilci ilag Kullanimi” konusunda ele alindigi gibi zorunlu tutulmasi, farkindaligi artirmak igin
onemli bir adim olacaktir. Ayrica hasta ve hasta yakinlarinin desteklenmesinde 6nemli rol oynayan
hasta derneklerinin de bu tip tip kongrelerine katiimlarinin ve katkilarinin saglanmasi nemlidir.

- Hekimlere yonelik nadir hastaliklar egitimi erken donemde, tip fakiiltelerinde baslatiimalidir. Tip
egitimi mifredatina nadir hastaliklar ve yeni dogan taramalari konularinin eklenerek genisletilmesi,
temel mifredat kapsaminda sunulan icerikten farkli olarak etkin 6grenime katki saglayacak yazilim
ya da yapay zeka bazli araclarla desteklenen egitimlerin gelistirilmesi fayda saglayabilir.



FARKINDALIGININ VE BiLGi DUZEYIiNiN ARTIRILMASINA YONELIK DEGERLENDIRILEBILECEK
TEKNOLOJILER:

Mobil Ogrenme Araglari ve Dijital icerik Platformlari: Mobil 6grenme araclari ve dijital igerik
platformlari, gliniimuzde siklikla kullanilan, yliksek kaliteli egitim icerigine ve egitmenlere erismde
esneklik saglayan ¢ozimlerdendir. Egitime iliskin iceriklerin ve verilerin daha etkili ve guvenli bir
sekilde depolanmasina imkan saglayan bulut bilisim (cloud computing) teknoloijisi bu tiir 6grenme
araclarini desteklemektedir. Bulut tabanli belge paylasimi ve isbirlikci ekip ¢alismasini tegvik
edecek sanal tahta bazli uygulamalar da yine destekleyici 6grenme araclarindandir.

Yapay Zeka Destekli Ogrenme Ortamlar:: Yiiz tanima, dogdal dil isleme ve makine 6grenimi gibi
yapay zeka destekli teknolojiler ger¢cek zamanl, kisisellestirilmis rehberlik ya da bireysel ihtiyaclara
gore uyarlanmisg 6grenme deneyimi sunmaktadir.

Artirilmis Gerceklik (AR) ve Sanal Gerceklik (VR): AR ve VR, kapsamli ve deneyimsel 6grenme icin
bireysel ihtiyaglara gore uyarlanmis simulasyonlara imkan taniyarak surikleyici ve ilgi ¢ekici
ogrenme deneyimleri olusturmaya yardimci olabilir. VR kulakliklar gibi giyilebilir teknolojiler ise,
entegre kullanilan bu tip uygulamalar sayesinde sesli egitimlere katilim, bildirim alma ve sesli notlar
alma gibi fonksiyonlar saglayabilir.

Ogrenmenin Oyunlastiriimasi: Oyun tasarimi 8gelerini editim ortamina dahil etmenin temel
amaci, 6grenmeyi daha etkilesimli ve eglenceli hale getirerek 6grenme deneyimini iyilestirmektir.
Ayrica bu tip platfromlar oyun ile edinilen bilginin lgiimlenmesine ve gerekli durumlarda tekrarina
imkan saglamaktadir.

Degerlendirme/Olclimleme Teknolojileri: Tanimlanan egitim hedefleri dogrultusunda ilerlemeyi
degerlendirme amaciyla farkli teknolojiler ile entegre kullanimi artan degerlendirme yazilimlari,
performans ve iyilestirilmesi gereken alanlar hakkinda analitik veri bildirimi saglar ve kisiye 6zel
uyarlanabilir bir icerik dnermesi sunar.

Sosyal Medya: Kisilerin birbirleriyle baglanti kurarak bilgiye erisimini kolaylastirmakta ve farkl
kanallar araciligiyla egitim firsati sunmaktadir. Ancak sosyal medyanin egitim alaninda kullanimi
heniliz guinimuzde gelisime oldukca aciktir.



HASTA VE HASTA YAKINLARININ DESTEKLENMES] VE
YASAM KALITELERININ ARTIRILMASINA YONELIK iHTIYAGLAR VE
TEKNOLOJILER

Nadir hastaliga sahip kisiler ve yakinlari hastalik sirecinde pek ¢cok problemle karsilagsmaktadir.
Hastaligin dogasindan kaynaklanan zorluklara ek olarak, psikolojik, sosyal ve ekonomik problemlerin
asllmasinda hasta ve yakinlarinin desteklenmesi 6nem arz etmektedir. Bu nedenle nadir hastaliga
sahip kisilerin ve yakinlarinin tani, tedavi ve saglik hizmeti aliminda yasadiklar zorluklarin asilmasina
iliskin sureclere dahil edilmesi oldukga dnemlidir.> Nadir hastaliklara sahip kisilerin toplumdaki diger
bireylerle esit yagam hakkina ve kalitesine sahip olabilmesi esastir. Bu amacla, nadir hastaliklar gene-
linde karsilagilan sorunlara ulusal boyutta ¢ézimler tretilmesi ve bu ¢ézimlerin ilgili paydaslarin is
birligiyle hayata gecirilmesi buytik 6nem tasimaktadir.

Bu kapsamda Saglik Bakanligi tarafindan yayimlanan Nadir Hastaliklar Strateji Belgesi ve Eylem
Plan’'nda hasta ve hasta yakinlarinin desteklenmesi ve yasam kalitelerinin artirilmasina yonelik birgok
hedef ve faaliyet planlanmistir.

Bu cercevede hedeflenen bazi faaliyetler asagidaki gibidir:®

1. Hasta ve hasta yakinlarina yonelik bir web sitesi diizenlenmesi ve hastaliklar, tani merkezleri ve
danismanlik olanaklarina iliskin yonlendirici bilgi saglanmasi,

2.STKlarla is birligi yapilarak anket, gériisme formu, dogrudan gozlem gibi bilgi edinme araglarinin
kullanimi yoluyla hastalarin tecriibelerinin ve yasadiklar zorluklarin degerlendirilmesi ve
gelistiriimesi gereken saglik hizmetlerinin tespitinde bu verinin kullaniimasi,

3. Hastalarin ve yakinlarinin, hastaligin beraberinde getirdigi ruhsal sorunlarla bas etmelerine yonelik
uzaktan psikolojik destek, sosyal destek ve danisma hizmetlerinin gelistirilmesi, psikososyal destek
amacli uzaktan saglik hizmeti mobil uygulamasi olusturulmasi.

Calistay sirasinda hasta ve hasta yakinlarinin desteklenmesine ve yasam kalitelerinin artirilmasina
yonelik ihtiyacglarailiskin farkli paydaslar tarafindan aktarilan hususlar asagidaki gibidir:

- Nadir hastalik yonetimi, basta hastalar ve hasta yakinlari olmak tzere tim paydaslar agisindan zorlu
ve karmasik oldugu icin sosyal medyanin yanli ve yanlis kullanimi bilgi kirliligini arttirabilir. Bu alanda
¢alismalar yUriten uzmanlik ve hasta derneklerinin katkilari ve yonlendirmeleri ile saglikh bilgi
kaynaklarinin gelistirilmesi 6nemlidir. Gelistirilen bu bilgi kaynaklari, Saglik Bakanligi tarafindan
ylruatulen farkindalik calismalarina da igerik olarak katki saglayabilir.

- Bakanlik blinyesinde olusturulabilecek dijital hasta okulu ya da benzer egitim programlari farkli
dijital kanallarin kullanimi ile hastalarin hizmetine sunulabilir.



- Nadir hastaliklar alaninda stigmatizasyonun engellenmesine yonelik toplumu bilinglendirme
amagcli dijital yeniliklerden faydalinabilinir.

- Evlilik bagvurusu sirasinda taraflari bilgilendirecek ¢esitli araclarla genetik gegcisli nadir
hastaliklara yonelik riskler konusunda bilgilendirmeler yapilabilir.

- Nadir hastalik yonetiminin diger hastaliklara kiyasla daha kompleks olmasi ve konusunda uzman
hekimlerin sayisinin ve zamaninin kisitl olmasina bagl zorluklar yasanmaktadir. C6zim olarak
hastalarin daha sik bagvurdugu aile hekimlerinin ve ana dal uzmanlarinin nadir hastaliklar alanindaki
bilgi eksikliklerinin giderilmesi kritiktir. Bu sebeple, bu hekimlerin hem hastalarin bilgi ihtiyacini
karsilamasi hem de mevcut tedavilerin recetelemelerine imkan verecek saglik politikalarinin
gelistirilmesi hedeflenmelidir. Ayrica tedaviye erisimde aksakliklar yagsanmamasi adina hali hazirda
hizmet veren saglik birimlerinin hafta sonlari ve mesai saatleri disinda hizmet vermesi konusunun
da ele alinmasi beklenmektedir.

- Hekimlerin hastalarina ayirdigi zamani daha etkin kullanmasi ve hasta farkindalik diizeyinin
artmasina katki saglamak amaciyla, hekimlerin tani alan hastalar ile paylastigi temel hastalik
bilgilerini iceren video bazli interaktif icerikler hazirlanabilir ve bu icerikler ayrica Saglik Bakanligi
yonlendirmeleri ile tek platform Uizerinden paylasilabilir.

- Hasta ve hasta yakinlarinin ihtiyaglari dogrultusunda kolay erisim saglayabilecekleri evde saglik
hizmeti, psikolojik destek, sosyal hizmet ve danisma hizmetleri gibi hizmetlere ihtiyag
duyulmaktadir. Bu tip hizmetlerin dijital c6zUmler kullanilarak hayata gecirilmesi asamasinda Saglhk
Bakanldi Saglik Bilgi Sistemleri Dairesi’nin bir paydas olarak konumlandirilarak hali hazirda Saglhk
Bakanligi tarafindan sunulan ya da sunulmasi planlanan entegre ¢éziimlerle ilerlenmesi verimli
olabilir.

- Evde saglik hizmeti ve tedavi uygulamalarinin dijital teknolojililerin kullanimi ile gelistirilmesi ve
yayginlastiriimasi 6nceliklendirilmesi gereken kritik konulardan biridir. Ayrica saglanabilecek bu
tip evde saglik hizmetlerinin geri 6ddenmesine yonelik saglik politikalarinin gelistiriimesine ihtiyac
vardir.

- Genel olarak hastalara destek verecek sosyal hizmet uzmanlarinin sayisinin artirilmasi
beklenmektedir. Bununla birlikte mevcut sosyal hizmet uzmani kadrolarinin daha verimli
kullanilmasina ya da ek hizmet sunumuna imkan saglayabilecek dijital teknolojilere ihtiyag vardir.

- Hastalar, tani, tedaviye erisim ve takip sureclerinde kendilerine rehberlik edecek bir sisteme
ihtiya¢c duymaktadirlar. Hastalarin tim bu sureci 6grenebilecekleri ve destek alabilecekleri dijital
¢ozumler gelistirilebilir. Ayrica hastalarin tedaviye ve hizmetlere erisimiigin ihtiya¢ duyduklari
rutin multidisipliner hastalik takip randevularinin ve saglik raporlarinin hasta ve hasta yakinina
ylk yaratmadan alinabilmesi icin hastanede farkli bélimler arasi ardisik ve hizli randevu
olusturma sistemleri gelistirilebilir.

- Nadir hastaliklara sahip hastalar, kullandiklar tedaviler konusunda bilgilendiriimeye ihtiyag
duymaktadirlar. Saglik Bakanligr’nin da i¢cinde bulundugu konsorsiyumlarla dijital uygulamalarin
gelistirilmesi ile ilaglarin saklanma, dogru kullanim ve yan etkileriyle ilgili bilgi akisinin
saglanabilecegi araclar gelistirilebilir.



- Hasta ve hasta yakinlarinin yasadiklari zorluklarin yonetiminde hasta derneklerinin rolti ¢cok
onemlidir. Hastalarin hasta derneklerine ulagsimini, destek almalarini ve hasta dayanismasini
destekleyebilecek dijital platformlar gelistirilebilir. Ayrica hasta ve hasta yakinlarinin geri
bildirimlerine odaklanarak mevcut durumu ve ihtiyaglari degerlendirmeyi amaclayan anketlerin
gelistirilmesi tim paydaslar tarafindan desteklenmektedir.

- Bilgi edinme araglari, veri analizi ve raporlama sistemleri igin gelistirilebilecek dijital teknolojiler
onceliklendirilebilir. Ancak bu araglar yoluyla toplanan verilerin yonetimi konusunda
regulasyonlara ihtiyag vardir.

HASTA VE HASTA YAKINLARININ DESTEKLENMESI VE YASAM KALITELERININ ARTIRILMASINA
YONELIK DEGERLENDIRILEBILECEK DiJITAL COZUM ONERILERI

Bulut veri tabani uygulamalari elektronik saglik kayitlarinin erisimine ve saglik birimleri arasinda
bilgi alisverisi ve isbirligine imkan yaratir. Ayrica buyuk boyutlardaki belge, gorsel, video gibi
ddkumanlarin etkin kullanimina imkan saglar.

Tele-tip ¢ozuimleri ile hasta ve hasta yakinlari herhangi bir zaman ya da herhangi bir yerden
uzmana kolaylikla ulasim saglayabilir. Ayrica bu tip uygulamalar hastalara destek saglayacak
uzmanlar arasindaki mesafe sorununu da ortadan kaldirarak multidisipliner hizmet sunumuna ve
isbirligine imkan saglayacak teknolojilerdir. Boylece hastalar daha az bekleme stiresi ile daha hizli
saglik sunumuna erisim saglayabilir ve hastaneye erisim ile ilgili zorluklari azaltabilirler. Bu tip
uygulamalar vasitasiyla hastalar ile saglik kayitlari, hastalik bilgisi, ila¢ kullanim bilgisi ve benzeri
dijital bilgi igerikleri de kolaylikla paylasilabilir.

Mobil saglik uygulamalari (m-health), hastalarin hekim randevularini, tedavi kullanimlarini,
semptomlarini ve benzeri saglik verilerini takip etmesine olanak tanir. Bu tip uygulamalar, farkli
yazilimlarin da kullanilmasi ile hastalarin kisisel verilerine gore 6zellestirilmis egitim, risk
hesaplamasi, saglik aktivitesi degerlendirmesi vb. ¢ozliimler sunabilmekte, gerekli durumlarda
hekime ya da destek alabilecekleri farkli uzmanlarla iletisim kurulmasina imkan tanimaktadir.
Kullanim kolayliklari sayesinde buyulik oranda tibbi bakimi digitallestirme olanadi saglamaktadirlar.
Bu gibi uygulamalarda ¢ok fazla kullanilmakta olan uzaktan izleme ya da konum bildirme 6zellikleri
ile en yakin saglik kurulusu, ambulans hizmeti ve evde saglik hizmeti olanaklarindan da
yararlaniimaktadir.

GunUmiizde her alanda verilerin toplanmasi, analiz edilmesi ve raporlanmasi icin dijital teknolojiler
kullanilabilir. Bu teknolojiler iyilestirilmis ve anket tasarimina, daha genis kitlelerden daha hizli,
guvenli ve maliyet etkin sekilde veri toplanmasina ve es zamanli gelismis degerlendirme ve analiz
sunumuna imkan saglamaktadir.



3 NADIR HASTALIKLARIN TANISINA YONELIK IHTIYAGCLAR VE
TEKNOLOJILER

Her bir nadir hastaligin semptomlari, hastalik seyri, tani yontemleri ve hasta ihtiyaclari farklilassa da
bircok nadir hastalik i¢in ortaya konan en 6nemli sorunlardan biri, tani sirecinin uzun ve zorlu
olmasidir. Nadir hastaliklara tani konulmasindaki gecikmeler zamaninda etkin tedavi firsatinin
kacirilmasina yol agmaktadir. Bazi durumlarda hastalarin semptomlari belirgin olmasina ragmen esas
taninin konulmasi gecikebilmektedir. Pek cok durumda nadir bir hastaligin tanisinin konulmasi, bu
konuda uzmanlasmis olan hekime ve hastaliga 6zgu laboratuvar testinin yapilmasina baglidir. Bu
nedenle nadir hastalik suphesi olustugunda, hastalarin zamaninda ve dogru bir sekilde ilgili brans
hekimine veya alaninda uzman saglik kurumlarina yonlendirilmesi (sevk) oldukga 6nemlidir.

Diger yandan, nadir hastaliklarin toplum ve devlet lizerindeki ytkinln hafifletilmesinin 6ncelikli yolu,
eger mimkinse, bu hastaliklarin olusumunun 6nlenmesidir. Genetik gecisli hastaliklar s6z konusu
oldugunda, evlilik 6ncesi tarama programlari buna olanak saglamaktadir. Ayrica, erken saptanmasi
durumunda mevcut tedavilerle kontrol altina alinabilecek veya ilerlemesi geciktirilebilecek birtakim
hastaliklar yenidogan taramasi kapsamina alinmistir. Turkiye’de yurutulen tim yenidogan tarama
calismalari sayesinde, yilda yaklasik 4.500 ¢ocugun var olan hastaliklarinin sonuglarindan korunmasi
ve engellik olusumunun 6niine gegilmesi saglanmaktadir.2 Dolayisiyla eylem planinda yer alan tarama
programlarinin genisletilmesi ve surdurilmesi hedefi oldukga kritiktir.

Nadir hastaliklar alaninda saglanan saglik hizmetinin tim asamalarinda hasta ve tedavi verilerinin ya
da bilgilerinin kayit altina alinmasi tani siireglerinin iyilestiriimesine yonelik bir ¢ok firsat
yaratmaktadir. Diger Ulkelerle kiyaslandiginda oldukca gelismis ve entegre ulusal veri havuzuna sahip
olan Ulkemizde, bu bilgiler tedavinin surekliliginin yani sira bilimsel ve istatistiksel degerlendirmeler
icin de onemli kaynak iglevi gormus, toplum sagligina 6nemli katkilarda bulunmustur. Elektronik saglk
kayitlarinin analizi ile multidisipliner yaklasim ihtiyaci olan nadir hastaliklar alaninda, hastalara daha
erken donemde tani konulmasina, saglanan ve geri 6denen saglik hizmetlerinin daha iyi
planlanabilmesine ve etkin takibine olanak saglayacaktir.

Buyuk veri ve veri analizi diger birgok alanda oldugu gibi saglik alaninda da yeniliklerin ve saglk
sistemine getirdigi yuklerin azaltiimasina etkili birer teknoloji olarak hayatimiza girmistir. Gelismis veri
havuzlarinda yer alan hasta verileri, tanimlanmis algoritmalar ve uluslararasi otoriteler tarafindan
kabul gormus kanita dayali klinik uygulama sistemlerine gore degerlendirip; oneri, uyari ve
yonlendirme yapan yazilimlarin gelistiriimesine imkan tanimaktadir. Ozellikle nadir hastaliklara sahip
olan bireylerin tani yolculugunda yasadiklari zorluklarin azaltilip, dogru taniya kadar gegen surenin
kisaltabilecegi 6ngorisuyle diinyanin farkl Ulkelerinde tani karar destek sistemleri tizerinde
calismalar stirdurilmektedir.
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Bu kapsamda Saglik Bakanhgi tarafindan yayimlanan Nadir Hastaliklar Strateji Belgesi ve Eylem
Plan’’'nda tani siireclerinin iyilestiriimesini destekleyecek birgok hedef ve faaliyet planlanmistir.

Bu cercevede hedeflenen bazi faaliyetler asagidaki gibidir:®

1. Birinci basamak saglik kurumlarinda ¢alisan hekimlerin, gerek goruldugu durumlarda hastay dogru
bir sekilde ilgili brans hekimine veya alaninda uzman saglik kurumlarina yénlendirebilmesi icin
hekim envanteri ve sevk altyapisi gelistirilmesi,

2.Yenidogan tarama programina dahil edilmeye aday hastaliklar i¢in bilimsel kanitlarin, pilot
¢alismalarin, ekonomik ¢iktilarin degerlendirilerek, mevcut kanitlarin degerlendirilmesi ve
taranacak hastaliklarin belirlenmesi icin kanrta dayali karar algoritmasi olusturulmasi ve bu
algoritma dogrultusunda program kapsaminin degerlendirilmesi,

3. Taslyici taramasina 6zgu karar verme algoritmasinin olusturulmasi (hastalik ile iliskili genlerin sikhigdi,
hastaligin ciddiyeti, bilimsel kanitlar, ekonomik ¢iktilar, tedavi se¢cenekleri, planlanan tarama
programinin etkinligi ve kabul edilebilirliginin degerlendirilmesi),

4.Semptomlar Uzerinden gidilerek saptanabilecek nadir hastaliklarin ve bu hastaliklar igin risk
gruplarinin belirlenmesi ve riskli bireylerin tespiti.

Calistay sirasinda nadir hastaliklarin tanisina yonelik ihtiyaglara iliskin farkl paydaslar tarafindan
aktarilan hususlar asagidaki gibidir:

Turkiye’de ¢ok degerli bir saglik veri havuzunun bulunmaktadir. Dijital saglik verilerinin kullanimi,
arastirma-gelistirme faaliyetleri basta olmak lizere dogru tani ve tedaviye erisim, saglik sunumunun
daha verimli hale getirilmesi ve hastalik yukintn ve maliyetinin azaltilmasi gibi bir¢ok alanda ciddi
firsatlar yaratmaktadir ve bu alanda gelistirilebilecek her ¢6ziim tlkemiz igin cok anlamlidir.

- Nadir hastaliklar alaninda, hastalar tarafindan dogru taniya erisene kadar gegen siirede benzer ya
da yinelenen saglik sorunlari sebebiyle saglik sistemine ¢ok sayida basvuru yapilmakta ve bu
basvurular elektronik saglik kaydi olarak tutulmaktadir. Birinci basamak saglik kurumlarinda ¢alisan
aile hekimlerinin, stipheli/riskli hastalarini gerek goriildiigi durumlarda ilgili brans hekimine veya
alaninda uzman saglik kurumlarina yonlendirebilmesi dogru zamanda tani konulmasi agisindan ¢ok
kritiktir. Birinci basamak saglik kurumlarinda ¢alisan aile hekimlerine yonelik, icerisinde hekim
envanterinin bulundugu ve hasta yonlendirmesi/sevki konusunda destek saglayabilecek dijital
altyapinin kurulmasi 6nemlidir. Bu asamada Orphanet ya da kronik hastaliklarin tarama ve
izlemlerinin, kanita dayali rehberler dogrultusunda aile hekimligi birimleri tarafindan yapilmasi ve
yonetilmesi i¢in gelistilen Hastalik Yonetim Platformu (HYP) gibi var olan platformlar ya da bu
platformlar ile entegre calisabilecek ¢ozliimler gelistirilebilir.
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- Birinci basamak saglik kurumlarinda, tani alan nadir hastalarin tedavi takibinin yanisira bu
hastalarin aile bireylerindeki olasi hastalik risk durumlarini tespit edilmesi, erken tani ve geri
donusimstiz komplikasyonlarin engellenmesi acisindan 6nemli bir firsattir. Aile hekimlerini saglik
verilerinin degerlendirilmesi ile ailede bulunan diger riskli bireyler kousunda bilgilendirecek ve bu
riskli bireylerin uygun tani merkezlerine yonlendirilmesini destekleyebilecek bu tip ¢ozimler,
birinci basamak saglik kurumlarinin aile taramasina katkisini destekleyecektir.

- Ayrica hastaliklarin izlenmesi icin kullanilan standart takip formlarinin, gelistirilebilecek dijital
platformlar Gzerinden erisilebilir olmasi hasta verilerinin kaydi ve ilgili hekimlerce takibi agisindan
fayda yaratabilir.

- Elektronik saglik verilerinin kullanimi ile nadir hastaliklara spesifik semptom bazli “tani karar destek
algoritmalan” araciligi ile stipheli ya da riskli bireylerin tespit edilmesi bu tip hastaliklarda tani
yolculugunun iyilestirilmesi icin dnemli bir firsat yaratmaktadir. Genetik kdkenli nadir hastaliklarin
ulusal diizeyde taranmasinda kullanilabilecek yapay zeka bazli algoritmalarin tlkemizde
gelistirilmesi, diger Ulkeler icin de 6rnek teskil ederek llkeler arasi genetik tarama politikalarinin
daha bilimsel ve veri odakli bir temele oturtulmasini saglayacaktir. Bu alanda endustri ile Gniversite
isbirligi ile gelistirilen bazi 6rnekler bulunmaktadir. Sanofi’nin istanbul Universitesi ve Ankara
Universitesi is birlikleri kapsaminda semptomlarin ve taniy1 destekleyici saglik kayitlarinin kullanimi
ile gelistirmekte oldugu veri tabanli tani karar destek sistemleri, farkli nadir hastaliklarda ya da daha
genis bir veri havuzu ile gelistiriimeye ve kullanilimaya aciktir.

- Tani sureglerinin iyilestirilmesi amaciyla tlkemizde genisletilmesi planlanan tarama programlari i¢in
farkl kriterlerin degerlendirilmesine ve kamu tarafindan tarama programi kapsamina dahil edilecek
oncelikli hastaliklarin se¢imine destek saglayacak algoritmalar ya da yapay zeka bazl uygulamalar
gelistirilebilir.

- Saglik teknolojilerinin son yillardaki gelisimi dikkate alindiginda, yenilik¢i ilaglarin daha buttnctil
degerlendirilerek saglik harcamalarinin hasta ihtiyaglari dogrultusunda daha verimli yonetimi
acisindan deger bazli 6deme ve performansa dayali 6deme gibi kavramlar 6n plana ¢ikmistir. Geri
odeyici kamu kurumlari, yenilikgi ilaglarin pazara verilmesi ile ilgili karar alma sirec¢lerinde hastaligin
seyri ve hastalarin tedavi ihtiyaci, hastaligin epidemiyolojisine iliskin prevalans verileri, tedavilerin
klinik etkililigine ve guvenliligine iliskin klinik arastirmalarindan elde edilen bilimsel veriler, tedavinin
kullanim suresi ve dozuna bagli maliyeti gibi birgok veriyi ¢esitli analiz methodlari vasitasiyla
degerlendirmektedirler. Hastalik ve tedavilere iliskin karar verici kamu otoriteleri tarafindan
saglanan bu veriler ve karar kriterleri dogrultusunda farkli analiz methodlarini uygulayabilecek
dijital cozUmler, karar sureclerindeki surenin ve is yukunun optimize edilmesi amaciyla kamu
kurumlarinin kullanimina sunulabilir.

12



- Nadir hastaliklar kayit sisteminin yapilandiriimasi ¢ok kritiktir. Mevcut verilerin daha etkin
kullanilmasi, degerlendirilmesi ve analiz edilmesini destekleyecek dijital uygulamalarin mevcut
sisteme entegre edilmesi bazi hastaliklarin daha iyi anlasiimasi ve analiz edilmesi acisindan
onemlidir. Turkiye’de nadir hastaliklar ile ilgili epidemiyolojik calismalar ortaya konarak tlkemizin
genetik haritasinin ¢ikarilmasi, ulusal veri tabanlarinin gelistiriimesi tanida 6zellikle tarama
konusunda fayda saglayacaktir.

- Bilinen hastalik ve yaralanmalarin ayrintil tanimlanmasi kapsaminda olusturulan ICD
(International Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems), hastaliklar ve
saglik sorunlariicin kullanilan uluslararasi siniflama sistemidir. Uluslararasi Hastalik Siniflandirmasi
10. Revizyonu'nda (ICD-10) nadir hastaliklarin sadece 500’lGnln 6zel kodu bulunmaktadir. Bu
sebeple bazi nadir hastaliklar tani bilgisi saglik veri sistemine dogru bir sekilde yansitiimayabilir.
Nadir hastaliklarda saglik verilerinin daha etkin kullanimi agisindan mevcut siniflandirmaiile
yapilan kodlamanin genisletilmesi kritiktir. Bu kapsamda TUSEB, kiiresel capta en genis nadir
hastaliklar bilgi agi olan Orphanet’in tanimli ttim nadir hastaliklari ayrintili olarak kodlayan
nomenklattriini Tlrkge’ye ¢evirmis, bunun e-Nabiz sistemine entegrasyonu icin ¢alisma
baslatmistir.

- UK100.000 Genomes Project5 basta olmak Uizere, Ulkeler yeni tani ve tedavi yontemleri
gelistirmek adina ulusal genom projelerine nadir hastaliklari dahil ederken; tilkemizde TUSEB
yuruttigu Ulusal Genom ve Biyoinformatik Projesié kapsaminda “Tim Genom Dizileme” yontemi
ile tanisiz nadir hastaliklarin genetik temellerinin aydinlatilabilmesini hedeflemektedir. TUSEB bu
¢alismalar kapsaminda yenilikgi ¢oziimlere ve farkli pardaslarin katkilarina agiktir.

- Turkiye’de saglik verilerinin toplanmasi, islenmesi ve analiz edilmesine iliskin regulasyonlarin
ulkemizde veri bazli gelistirilen teknolojilerin kullanimina imkan saglayacak sekilde dizenlenmesi
kritiktir.

- Turkiye’de saglik verilerini baz alan dijital teknolojilerin hayata gecirilmesi ve verinin uygun
kullanimina iliskin regtilasyonlar konularinda girisimcilere yonelik egitimler diizenlenebilir.

NADIR HASTALIKLARIN TANISINA YONELiIK DEGERLENDIRILEBILECEK DIJITAL COZUM
ONERILERI

Yapay Zeka Bazli Uygulamalar: Cesitli veri kaynaklarindan toplanan yuksek hacimli verilerin analizi,
algoritmalar Gzerinden girdiler araciligiyla 6grenme, tahmin, karar destek hizmetinin sunulmasi ve
ciktilarin takibi, metin madenciligi, goruntu isleme, subjektif degerlendirme sorunlarinin ortadan
kaldirilmasi, is sureclerinin maliyet etkin bir bicimde otomatiklestirilerek verimli hale getirilmesi gibi
faydalar sunmaktadir.

Bulut veri tabani uygulamalari elektronik saglik kayitlarinin erisimine ve saglik birimleri arasinda bilgi

alisverisi ve isbirligine imkan yaratir. Ayrica buyuk boyutlardaki belge, gorsel, video gibi dokiimanlarin
etkin kullanimina imkan saglar.
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4 NADIR HASTALIKLARIN TEDAVI VE BAKIM HIZMETLERINE YONELIK
IHTIYACLAR VE TEKNOLOJILER

Nadir hastaliklarin yonetimi ¢ok disiplinli ve ekip yaklasimini gerektiren ¢ok sayida uzmanlik alanina
ihtiyag duymaktadir. Teshisin ardindan hasta i¢in kanita dayali bakim planinin olusturulmasi
gereklidir. Buna ek olarak hastalarin gerek duyuldugunda yonlendirilecegi 6zellesmis hizmet birimleri
ve mukemmeliyet merkezlerinin kurulmasi 6nem arz etmektedir. Boylelikle en Gst diizeyde bilgi,
deneyim ve kapasitenin hasta yararina kullanimi saglanabilecektir. Nadir Hastalik yonetiminde yetkin
merkezlerin kaynaklarinin daha verimli kullaniimasi ve hizmet kapasitelerinin artirilmasina yonelik
dijital uygulamalar 6nemli firsatlar yaratmaktadir.

Bu kapsamda Saglik Bakanligi tarafindan yayimlanan Nadir Hastaliklar Strateji Belgesi ve Eylem
Plan’'nda tedavi ve bakim hizmetlerinin iyilestirilmesini destekleyecek bircok hedef ve faaliyet
planlanmistir.

Bu cercevede hedeflenen bazi faaliyetler asagidaki gibidir:®

1. Takip ve tedavi hizmetlerinin kalitesi ve ulasilabilirligini artirmak tzere ihtiya¢ duyulan alanlarda
uzaktan saglik hizmetleri vasitasiyla ilgili uzmanlara erisimin saglanmasi amaciyla gerekli altyapinin
olusturulmasi (uzaktan saglik hizmeti takip sistemi kurgulanmasi ve sistemde yer alacak pediatri
uzmani, pediatri hemsiresi, halk sagligi hemsiresi, ilgili ana dal uzmani, yan dal uzmani ve
koordinatér egitimlerinin saglanmasi, pilot uygulamanin yapilmasi, llke geneline
yayginlastiriimasi)

2. ikinci ve tctincl basamak pilot saglik kuruluslarinda uzaktan saglik hizmeti altyapisinin kurulmasi,
ilgili uzmanlik alanindaki hekimlerin ve saglik ¢alisanlarinin bakimi koordine etmesi i¢in uzaktan
saglik ve bilgi teknolojileri hizmeti sunulmasi (cografi olarak yan dal uzman hekimine erisimin kisitl
oldugu veya bu hekimlerin sayisinin yetersiz oldugu bolgeler icin ihtiya¢ halinde yurt icindeki diger
bélgelerde goérevli yan dal uzman hekimlerinden her il icin sorumlular belirlenmesi, uzaktan saglik
ve konstiltasyon hizmetlerinin gelistirilmesi).

Calistay sirasinda tedavi ve bakim hizmetlerine yonelik ihtiyaglara iliskin farkli paydaslar tarafindan
aktarilan hususlar asagidaki gibidir:

- Nadir hastaliklar alaninda tani ve tedaviyi yonlendiren alaninda uzman hekimlerin sayisinin kisitli
olmasina bagli olarak, 6zellikle perifer bolgelerde ya da illerde bulunan hastalar bu hekimlerle
ulagsmakta zorluklar yagsamaktadirlar. Dijital teknolojilerle desteklenen uzaktan saglik hizmetleri, bir
yandan hastalarin uzak mesafede bulunan uzman hekimlere erisimini kolaylastirirken; diger yandan
hekimlerin hastaya ayirdigi zamanin daha iyi yénetilmesine imkan vermektedir. Ozellikle hekim ve
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hastanin fiziksel olarak bir araya gelmesini gerektirmeyen; tani sonrasi hastalik ve aile taramasi
konularinda bilgilendirme, genel takip gérismeleri ve hastalarin danismak istedigi temel konularin
konumlandirilabilecegi uzaktan saglik hizmetleri, saglik hizmet sunumunun daha etkin yonetimini
destekleyecek; hizmet sunumunu saglayan paydaslar ve hastalar Gzerindeki hastalik yukunu
azaltacaktir. Teletip uygulamalari hasta-hekim iletisim sureclerinin yani sira hekim-hekim
arasindaki konstultasyon hizmetlerinde de konumlandirilabilinir.

- Uzaktan saglik hizmetleri ya da teletip uygulamalari, bazi tlkelerde klinik calismalarin
yiritiilmesinde yaygin olarak kullanilmaktadir. Ozellikle laboratuvar ¢iktilarinin ve gériintiilemeye
iliskin sonuglarin tek bir merkez tarafindan multidisipliner bakis acisiyla uzaktan incelenmesi
arastirma sureglerini daha verimli hale getirmektedir.

- Saglik Sistemleri biinyesinde hizmete sunulan danisma hatlarinin destek verdigi hastalik
spektrumunun genis olmasi nedeniyle nadir hastaliklara sahip bireylerin agisindan ¢ok etkin
bulunmamaktadir. Nadir hastaliklar 6zelinde hizmet saglayabilecek, hastaliklar ve hasta ihtiyaclari
konusunda daha donanimli bir danisma hizmet aginin gelistirilmesi nemlidir. Ulkemizde tani alan
hastalara destek olmak amaciya hizmet veren hasta dernekleri de bu tip hizmetler konusunda
gelistirilerek 6nemli katkilar saglayabilirler. Danisma hatlarinin yanisira saglik sistemine kayitli
hastalar mobil mesaj ya da otomatik mesaj sistemleri ile diizenli olarak bilgilendirilebilir.

NADIR HASTALIKLARIN TEDAVi VE BAKIM HiZMETLERINE YONELiIK DEGERLENDIRILEBILECEK
DiJITAL COZUM ONERILERI

Tele-tip cozumleri ile hasta ve hasta yakinlari herhangi bir zaman ya da herhangi bir yerden uzmana
kolaylikla ulagim saglayabilir. Ayrica bu tip uygulamalar hastalara destek saglayacak uzmanlar
arasindaki mesafe sorununu da ortadan kaldirarak multidisipliner hizmet sunumuna ve isbirligine
imkan saglayacak teknolojilerdir. Boylece hastalar daha az bekleme suiresi ile daha hizli saglk
sunumuna erisim saglayabilir ve hastaneye erisim ile ilgili zorluklari azaltabilirler. Bu tip uygulamalar
vasitasiyla hastalar ile saglik kayitlari, hastalik bilgisi, ilag kullanim bilgisi ve benzeri dijital bilgi icerikleri
de kolaylikla paylasilabilir.
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YONETICI OZETi

Ihtiyac belirleme calistayinda Nadir Hastaliklar Saglik Strateji ve Eylem Plani dogrultusunda nadir
hastaliklarin tanisindan tedaviye ihtiya¢ duyulan su maddeler tartisilmistir:

1. Farkindaligin ve bilgi diizeyinin artiriimasi

2. Hasta yakinlarinin desteklenmesi ve yagsam kalitesinin artirilmasi

3. Nadir hastaliklarin tanisi ve 6nlenmesi

4. Tedavi ve bakim hizmetleri

Raporda ayrintili bir sekilde acgiklandidi gibi Turkiye’de var olan startup’larin nadir hastaliklar alaninda
dijital cozUmler Gretmeye katki vermesi cok anlamli olacaktir.

Teknolojinin konumlandirilabilecegi baslica ihtiyac alanlari:

1. Egitim ve Bilgilendirme: Mobil uygulamalar, cevrim ici platformlar ve kamu spotlari araciligiyla
hastalara ve saglik profesyonellerine sirekli egitim ve bilgilendirme imkani sunulmaktadir.

2.Erken Teshis ve Tani: Gelismis tibbi cihazlar ve dijital saglik uygulamalari sayesinde hastaliklarin
erken teshis edilmesi ve dogru taninin konulmasina imkan saglamaktadir. Bu durum, tedavi
sureglerini daha etkin hale getirir ve hastaliga eslik edecek ek komplikasyonlarin olusmasina engel
olmaktadir.

3.Saglik Hizmetlerinin lyilestirilmesi: Dijitallesme; randevu planlama, hasta kayitlar, ilac takibi gibi
suregleri daha etkin hale getirmekte ve saglik hizmetlerinin yonetimini kolaylastirmaktadir.
Hastalarin hekime ve tedaviye erisimini kolaylastirmak icin cok dnemlidir.

4.Hasta Bakiminda lyilesme: Teletip ve uzaktan saglik hizmetleri, hasta bakiminda erisilebilirligi
artirmaktadir. Hasta-hekim iletisimini kolaylastirmasi, saglik hizmetine kolay ve hizli erisim
saglanmasi, dijital ¢ozimler ile hasta uyumlulugunun artirilmasi, daha disiik maliyetle etkili
sonuglar alinmasi ve hastalarin yasam kalitesi ve memnuniyetinin artirilmasi dnemli
avantajlardandir.

5.Veri Yonetimi ve Analitigi: Blyuk veri analizi, saglik sistemlerindeki verimliligi artirarak, hastaliklarin
yayllma modellerini anlamada ve kaynaklarin dogru kullanilmasina yardimci olmaktadir.

6.Maliyet ve Zaman Tasarrufu: Teknolojinin kullanimi, hasta bakimi slireclerinde maliyet ve zaman
tasarrufu saglamakta ve tekrarlayan testlerin azaltilmasina yardimci olmaktadir.
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Saglik alaninda yapilmasi planlanan dijital projelerin basarisi, kamu kurumlari (Saglik Bakanhgi
biinyesindeki SHGM, HSGM, TiTCK, SBSGM, TUSEB, SGGM ve SGK da dahil olmak {izere) ile end(istri,
sadlik profesyonelleri, hasta dernekleri ve bireyler arasinda gui¢li bir is birligi ve ortak ¢alisma ile
saglanabilecektir. Kamu kurumlari; diizenlemeler, standartlar ve politikalar olusturarak dijital
projelerin yasal cercevede etkin bir sekilde gelistiriimesine yardimci olabilecektir.

Endustri; teknoloji ve yenilik¢i cozimler sunarak bu projelere destek verebilirken, saglik
profesyonelleri tecribeleri ve uzmanliklariyla bu projelerin etkili bir sekilde tasarlanmasina katki
saglayabilecektir.

Hasta dernekleri ise saglik hizmetlerinin gelistiriimesinde kullanici odakl bakis acilariyla hastalarin
ihtiyacglarini dogru bir sekilde adresleyecek geri bildirimler ve taleplerle katkida bulunabilecektir.

Bu paydaslar arasinda saglanacak is birligi ve iletisim, dijital projelerin hastalarin ihtiyaglarina daha
uygun, etkili, erisilebilir ve strdurulebilir olmasini saglayarak toplumun genel saglik durumuna katki
saglayacak; saglik sektortiinde 6nemli bir donlisim ve gelisime olanak taniyacaktir. Girisimciler, nadir
hastaliklar alaninda ihtiyaclara yonelik gelistirdikleri yenilikci dijital coztmler ile ekosistemin énemli bir
parcasi haline geleceklerdir.
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