DONEM: 27 CILT: YASAMA YILI: 2
TURKIYE BUYUK MILLET MECLIiSi

ALS, SMA, DMD, MS HASTALIKLARINDA VE KESIN TEDAViSi BILINMEYEN
DIGER HASTALIKLARDA UYGULANAN TEDAVi VE BAKIM YONTEMLERI
ILE BU HASTALIKLARA SAHIP KiSiLER VE YAKINLARININ YASADIKLARI
SORUNLARIN VE COZUMLERININ BELIRLENMESI AMACIYLA KURULAN

MECLIS ARASTIRMASI KOMiSYONU
(10 / 184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917, 920, 921)

TUTANAK DERGISI

1’inci Toplanti
22 Mayrs 2019 Carsamba

(TBMM Tutanak Hizmetleri Baskanlhigi tarafindan hazirlanan bu Tutanak Dergisi’'nde okunmusg
bulunan her tiir belge ile konusmacilar tarafindan ifade edilmis ve tirnak i¢inde belirtilmis alinti sozler
aslina uygun olarak yazilmistir:)

ICINDEKILER
Sayfa

I.- GORUSULEN KONULAR
IL- OTURUM BASKANLARININ KONUSMALARI

1.- Komisyon Baskani Ahmet Demircan’in, Komisyonun Genel Kurulun
toplant1 saatlerinde de ¢alisma yapabilmesi i¢in Baskanlik Divanindan izin
alindigina iligkin agiklamasi

2.- Komisyon Baskani Ahmet Demircan’in, Komisyon toplantilarinin
carsamba giinleri yapilmasiyla ilgili daha dénce aliman prensip kararina
iliskin agiklamasi

II1.- SUNUMLAR

1.- Saghk Bakanhgr Saghk Hizmetleri Genel Miidiir Yardimcist Dogent




Savfa
Doktor Mehmet Giindiiz tin, nadir hastaliklar ve Bakanlhigin bu konudaki
hizmetleri hakkinda sunumu

IV.- ARASTIRMA KOMIiSYONLARI
A)GORUSMELER

1.- Komisyonun ¢alisma takvimine, Komisyonda gorevlendirilecek
uzmanlarmn belirlenmesine ve Komisyona davet edileceklerin tespitine iliskin
goriismeler




ALS, SMA, DMD, MS HASTALIKLARINDA VE KESIiN TEDAViSi BILINMEYEN
DiGER HASTALIKLARDA UYGULANAN TEDAVi VE BAKIM YONTEMLERI iLE BU
HASTALIKLARA SAHIP KiSILER VE YAKINLARININ YASADIKLARI SORUNLARIN

VE COZUMLERININ BELIRLENMESi AMACIYLA KURULAN MECLIS ARASTIRMASI
KOMISYONU

(10 /184, 185, 281, 403, 585, 604, 734, 914, 915, 917, 920, 921)

1’inci Toplanti

22 Mayis 2019 Carsamba

I.- GORUSULEN KONULAR

TBMM ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger Hastaliklarda
Uygulanan Tedavi ve Bakim Yontemleri ile Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve Yakinlarinin Yasadiklar
Sorunlarm ve Coziimlerinin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan Meclis Arastirmas: Komisyonu 11.04’te
acildr

Komisyon Baskani Ahmet Demircan,

Komisyonun Genel Kurulun toplant1 saatlerinde de ¢aligma yapabilmesi i¢cin Baskanlik Divanindan
izin alindigina,

Komisyon toplantilarinin garsamba giinleri yapilmasiyla ilgili daha dnce alinan prensip kararina,

iliskin birer agiklama yapti.

Saglik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel Miidiir Yardimcist Dogent Doktor Mehmet Giindiiz
tarafindan, nadir hastaliklar ve Bakanligin bu konudaki hizmetleri hakkinda bir sunum yapildi.

Komisyonun ¢aligma takvimine, Komisyonda gorevlendirilecek uzmanlarin belirlenmesine ve
Komisyona davet edileceklerin tespitine iligkin bir goriisme yapildi.

Komisyon giindeminde goriisiilecek baska konu bulunmadigindan saat 12.36’da toplantiya son
verildi.
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22 Mayis 2019 Carsamba
BIRINCi OTURUM
Ag¢ilma Saati: 11.04
BASKAN : Ahmet DEMIRCAN (Samsun)
BASKAN VEKILI : ismail GUNES (Usak)
SOZCU : Hac1 Bayram TURKOGLU (Hatay)
KATIP : Arife POLAT DUZGUN (Ankara)

BASKAN — Komisyonumuzun degerli iiyeleri, Saglik Bakanligimizin degerli temsilcileri ve

degerli basin mensuplari; hepiniz hos geldiniz.
Toplant1 yeter sayimiz var.

Komisyonumuzun “Baskanlik Divani Se¢imi” giindemli gegen toplantisinin ardindan ¢aligma
takvimi agisindan ilk toplantisin agiyorum.

II.- OTURUM BASKANLARININ KONUSMALARI

1.- Komisyon Baskani Ahmet Demircan in, Komisyonun Genel Kurulun toplanti saatlerinde de
calisma yapabilmesi i¢in Baskanlik Divamindan izin alindigina iliskin agiklamast

BASKAN - Giindemimize ge¢gmeden Once, ilk olarak “Bagkanlik Sunuslari” kismi1 kapsaminda
sizlere bazi hususlar hakkinda bilgi vermek istiyorum arkadaslar. Bildiginiz gibi 8/5/2019 tarihli
toplantimizda Komisyonumuzun Genel Kurul toplant1 saatlerinde de caligma yapabilmesi i¢in I¢
Tiizik iin 35’inci maddesi uyarinca Bagkanlik Divanindan izin istenmesi yoniinde karar almistik. Bu
karar dogrultusunda Meclis Bagkanligina yaz1 yazilarak Komisyonumuzun Genel Kurulun toplanti
saatlerinde de calisma yapabilmesi i¢in Baskanlik Divanindan izin alinmistir. Buna gére Komisyonumuz
toplantilarinda bulunacak iiyelerimiz Genel Kurul ¢alismalarinda da var gériinecektir.

2.- Komisyon Baskani Ahmet Demircan’m, Komisyon toplantilarimin ¢arsamba giinleri
yapilmasiyla ilgili daha once alinan prensip kararina iliskin agiklamast

BASKAN - Diger bir husus, Komisyonumuzun toplanti giinlerine iliskindir. Malumunuz oldugu
iizere gegen toplantimizda Komisyon toplantilarinin ¢arsamba giinleri yapilmasi yoniinde bir prensip
karar1 almistik. Bu kararla ilgili olarak o toplantiya katilamayan {iyelerimizin farkli bir dnerisi varsa
onlar1 da degerlendirebiliriz yoksa bu kararla devam edelim.

Degerli iiyelerimiz, oncelikle -az dnce sdyledigim- ¢arsamba giinii disinda caligma talebi varsa
arkadaglarimizin o konuda sozii olan arkadaslara s6z verelim ve degerlendirmeye alalim. Var mi1
carsamba giinii diginda bir 6nerisi olan arkadaslar? Yok, o zaman demek ki ¢arsamba giinleri ¢alisacagiz.
Bugiinkii toplantimizin giindem belirmeme kisminda takvimi belirleriz, o takvime uymaya calisiriz.

Degerli arkadaslar, simdi toplantimizin asil glindemine gegiyoruz. Bugiinkii glindemimizde Saglik
Bakanlig1 Saglik Hizmetleri Genel Midiirliigii temsilcisinin sunumu var, Komisyon ¢aligma takviminin
goriisiilmesi var, Komisyon raporunun yaziminda gorevlendirilecek uzmanlarin tespiti, belirlenmesi
var, Komisyona davet edilecek kisi ve kurumlarin tespiti hususlar1 bugiinkii giindemimizde mevcut;
bunlar1 degerlendirecegiz.

Simdi, izninizle sunumlarmi yapmak iizere Saglhik Bakanligi Saglik Hizmetleri Genel
Midiirligiintin degerli temsilcisine sdz vermek istiyorum.
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ilk sunusu Saglhk Hizmetleri Genel Miidiirliigii Genel Miidiir Yardimcimiz Dogent Doktor Mehmet
Giindiiz yapacaklar.

Buyurun Saym Giindiiz.
IIL.- SUNUMLAR

1.- Saghik Bakanhgi Saglhk Hizmetleri Genel Miidiir Yardimcist Dogent Doktor Mehmet Giindiiz 'iin,
nadir hastaliklar ve Bakanlhigin bu konudaki hizmetleri hakkinda sunumu

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Saym Bakanim, Komisyonun gok degerli milletvekilleri; herkese giinaydin
diyerek sozlerime baslamak istiyorum.

Once kendimi tanitayim; ben aslinda ¢ocuk metabolizma uzmaniyim; bir yil &nce Saghk
Bakanliginda Saglik Hizmetleri Genel Miidiir Yardimcis: olarak atandim.

Cocuk metabolizma hastaliklari, nadir hastaliklarin yaklagik yiizde 70’ini, 80’ini ilgilendiren
bir uzmanlik dali. Cilinkii “nadir hastalik” ya da “tedavisi bilinmeyen diger hastaliklar” adi altinda
siiflandirilan bu hastaliklarn 6nemli bir kismi, yiizde 70 kadar1 ¢ocukluk ¢aginda baslamaktadir,
yiizde 25 kadarina da eriskinlik doneminde tan1 konulmaktadir.

Simdi, hastaligin adina “nadir hastalik, ndromuskiiler hastalik, tedavisi bilinmeyen hastalik”
denilse de Avrupa’da birgok iilkenin katilimiyla yapilmis bir terminoloji siniflandirmasinda yaklasik
296 tane terimden en uygununun “nadir hastalik” deyiminin olacag diisiiniilmiis ve bundan sonra da
“nadir hastalik” seklinde tanimlanmustir bu grup hastaliklar.

Peki, nadir hastalik nedir, onu nasil tanimlamislar? Ona da sdyle denilmis: 2 binde 1’den daha az
sayida goriilen hastalik nadir hastalik olarak adlandirilmis.

Burada, ekranda nadir hastaliklarla ilgili Avrupa’da, Amerika’da birgok kurulus var, kuruluslarin
adimni goriiyorsunuz. Bunlarin en 6nemlileri Orphanet, NORD, Rare Diseases. Bunlar cok dnemli nadir
hastaliklarla ilgilenen kuruluslar ve bu kuruluslar bu hastaliklarin tedavisi, tanisi, daha sonraki hayat
igerisinde karsilasilan giicliiklerle ilgili ¢6ziim Onerisi ve nerede, neleri yapabilecegini, bir iilkeden bir
iilkeye seyahat ederken de o ililkede hangi uzmanin o tedavisini nasil siirdiirecegi konusunda hastalar
arasinda iletisimi saglamaktadir. Burada European Rare Disease sayfasina girdiginizde, hastaliklarin,
bu tanist bilinmeyen ya da ad1 bilinmeyen ya da tant konulmussa, nadir bir hastaliga yakalanmigsaniz
bu hastaliklarla ilgili size 7 tane dilde bilgi vermektedir.

Bugiin tanimlanmis 6 binin tizerinde nadir hastalik var. Tek tek baktigimizda az gibi gériinmesine
ragmen bir araya topladigimizda, kiimiilatif olarak topladigimizda aslinda 6dnemli bir saytya ulastyor
ve bugiin baktigimizda neredeyse her 20 kisiden 1’isi bir nadir hastalik nedeniyle bu hastaliktan
muzdariptir. Diinyada yaklagik niifusun yiizde 7’sini etkiledigi tahmin ediliyor ve bugiin 400 milyon
civarinda diinyada nadir hastaliktan muzdarip kisilerin oldugu tahmin edilmektedir. Bu saymin da
tilkemizde 5 ila 6 milyon oldugu tahmin edilmektedir. Bunun nedeni, tilkemize baktigimizda, yaklasik
yiizde 20 ile 25 oraninda akraba evliliginin olmasidir. Ciinkii nadir hastalik dedigimizde 6nemli bir kismi1
otozomal resesif -birazdan bahsedecegim- kalitim gostermektedir. Bu su demektir: Bir ¢ekinik geniniz
varsa, akrabalarimizdan birisi de ayni ¢ekinik geni tagiyorsa siz ¢ocuklarinizda ya da torunlarinizda
ailenizde mevcut olan bu hastalikla karsi karsiya kalmak zorunda olacaksiniz demektir. Yani yilizde
80’1 genetik kdkenlidir ve yiizde 50 ile 75’1 cocuklar etkilemektedir. Bugiin iilkemizde ¢ocuk 6liimleri
binde 10’lara diismesine ragmen daha asagiya bu saymin ¢ekilmemesinin en dnemli nedeni de bu nadir
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hastaliklarda 6nemli miicadelenin yapilamamasi. Belki bazi 6nemli taramalar baslatildi ama genetik
gecisli 6liimlerin yiizde 35’1 bu nadir hastaliklardan kaynaklanmakta ve ¢ocuklarm yiizde 30’u da 5
yasindan 6nce bu hastaliktan 6lmektedir.

Ayrica, iilkemizde bu nadir hastaliklar ya da adi bilinmeyen, tedavisi bilinmeyen hastaliklar
onemli derecede zihinsel engelliligin beraberinde, néromuskiiler dedigimiz kas ve sinir bozukluklart

neticesinde fiziksel engelliligin de 6nemli sorunudur.

Biraz dnce bahsettim otozomal resesif diye. Bunlarin yiizde 90’1, her 100 hastadan 90’1 bu otozomal
resesif kalitim gecirmesi nedeniyle bu hastaliklar boyle olmakta. Kalan yiizde 10’u da ¢ok az bir kismi1
da, tigte 2’si de X’e bagly, licte 1’1 de otozomal dominant kalitim gdstermektedir.

Diinya orneklerine baktigimizda, bazi adalarda, etnik gruplarda, mesela Yahudilerde lizozomal
hastaliklar1 ¢ok goriiyoruz, bu ada topluluklarinda ya da founder effect dedigimiz, bir bélgede bir genin
ya da mutasyonun tastyiciligi varsa -diyelim ki Urfa bolgesi ya da Erzurum bolgesi ya da Kars bolgesi-
o mutasyonu tasiyorsaniz o bolgede o hastaligi ¢ok goriiyorsunuz.

Peki, burada problem ne? Asil problem tani gligliigii. Halen kliniklere belki sadece bir psikiyatrik
problemle gidildigi, aslinda altinda yatan nadir bir hastaligin bilinmedigi yaklasik yiizde 25, bu
hastalarin 6yle oldugu tahmin edilmektedir. Ancak son yillarda bu tani araglarinin gelismesi, dizi
analizlerinin, ekzom analizlerinin, gen analizlerinin gelismesi neticesinde, bu dizi analizleri sonucu
bu hastaliklara hi¢ adini duymadigimiz enzim eksikligi ya da kromozom bozuklugu seklinde tanilar
konulmakta, daha sonra da bunlarin bazilar1 “nadir”, bazilarinin “ultra nadir” ad1 altinda siniflandirilip
hastalar cesitli yollardan bu hastaligin ne oldugunu arastirmaya baslamakta ama maalesef yeterli bilgiyi
ultra nadir hastaliklarda bulmak ¢ok zordur. Cogunun tedavisi yoktur, aileyi ve kisiyi ciddi yipratict
etkileri vardir, multisistemiktir, birgok sistemi ve organi tutar, yiiksek mortalite vardir, engellilik orani
cok yiiksektir, diisiik yasam kalitesi vardir. Ciinkii organda ya da dokularda yaptig: hasar kroniktir,
ilerleyicidir. Bu kronik ve ilerleyici hasar sizi sonradan yaptiginiz bazi tedavilerle -bunu SMA’da su
anda goriiyoruz- olmus olan engelliligi geri getirmiyor, verdiginiz tedavi geri getirmedigi i¢in de ancak
mevcutta daha ilerlemesini durduruyor. O yiizden erken tani ¢ok 6nemli, nérolojik bulgular baglamadan

taninin konulmasi, tedavisi varsa baslanmasi ¢ok énemlidir.

Nasil kendini gosterir? Dogumdan once, anne hamileyken annede bir hidropslu bebek dogum
Oykiisii olabilir, eklampsi olabilir. Bebek dogduktan sonra her sey normal giderken ani bir koma atagyla,
toksik bulgularin ortaya ¢ikmasiyla kendini gosterir. Daha ileriki donemde, cocugun bagini tutamamast,
yiirllyememesi, biraz daha biiytidiigiinde ¢esitli organlari etkileyerek, dalagi biiytiterek, gozde katarakt
yaparak, boy kisalig1 yaparak ya da gelisme geriligi yaparak ya da norolojik ve psikiyatrik bulgularla
ileriki donemde kendini gosterebilir.

Ne yapmak lazim? Erken donem taramalar var, diinya, ¢ok biiyiik taramalarla, bu hastaliklarin
taramalariyla erken donemde tespit ediyor. Ulkemizde de halen biotinidaz, fenilketoniiri, hipotiroidi
ve kistik fibrozis taramasi yapiliyor. Mesela, fenilketoniiride 400-500 ¢ocuk yenidogan doneminde
tanis1 konulup hi¢ zeka engelliligi olmadan tamamen hayatini idame ettiriyor. Bunun igin ¢ok gelismis
cihazlar var, bu cihazlarla bunlarin taramasi yapiliyor. Artik giindemde bu lizozomal hastaliklar var,
mukopolisakkaridoz, Fabry, Gaucher gibi, onlara da ayn1 sekilde, kuru kan dedigimiz, gatri kagidina
alinan bir damla kanla analiz edip teshis koyabilirsiniz.
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Tedavilerinde neler oluyor? Ozel beslenme tedavileri var, diyet tedavileri var, eksik olan iiriiniin
yerine konulmasi, alternatif yollarin desteklenmesi, enzimin aktivatérii olan bir kofaktdriin ya da
vitaminin verilmesi, yine bazilarinda organ transplantasyonu, eksik olan enzimin yerine konulmasi ya
da gen tedavileri... Mesela, SMA’da belki 6niimiizdeki bir ya da iki yil iginde, belki dniimiizdeki y1l
gen tedavisi gelecek ve biz belki enzim yerine koymaktan, ilag tedavisinden kurtulmus olacagiz.

Bunun i¢in Bakanlik olarak biz neler yaptik? Uzmanlagmis birimlerden hastalarin hizmet alabilmesi
icin 12 ilde 14 merkez agilmasi planlanmis, bununla ilgili ¢alismalar, oradaki uzmanlarin ve kisilerin
egitilmesi i¢in Néromuskiiler Hastaliklar Merkez Y&nergesi ¢ikti. Ancak daha sonra bir dernegin buna
itiraz etmesi “Bunu yonerge degil yonetmelikle yapin.” demesi neticesinde bu yonerge iptal olmustur,
hélen yonetmelik ¢aligmalarimiz da ayni sekilde devam etmektedir.

Yine, SMA’da kamuoyuna yansidigt gibi oldukca pahali olan ilag tedavisi giindeme gelmis ve
bu ilacin 6demesi yapilmis, hastalar alabilmektedir. Yine, kisisel, bireysel engellilige neden oldugu
i¢in hastalarin fizik tedavi ve evde bakim hizmetleri ad1 altinda, ndromuskdiler hastaliklar dedigimiz
bu hastaliklarda robotik yiirlime rehabilitasyon hizmetleri verilmekte ve hastalar tedavilerine devam
etmektedir. Daha sonra da hepimizin bildigi gibi SMA’da, 2 ve 3’te de tedavi almaya baglamislardir.
Yine ayn1 sekilde, bu ilaglart alan kisilerde ilag etkinliginin faydasi, hastanin gordiigii yarar lizerine de
gozlemsel ¢alisma da devam etmektedir.

Multiple sklerozda sinirin miyelin kilifina kars1 bir otoimmiin saldir1 oluyor ve hastalikta bulgular
ortaya ¢ikiyor ama Bakanligimizin bununla ilgili 6zel bir saglik hizmeti tanimlanmis degildir. ALS de
ayni sekilde.

Duchenne muskiiler distrofi i¢in bir tarama raporu yapilmis ve hastalifin tedavisinde giindeme
gelen ilag i¢in potansiyel ¢alismalar devam etmekte. Yine ayni sekilde, kan, organ, doku nakli gibi
iilkemizde, deneysel ve kok hiicre ¢alismalar: da yiiriitiilmektedir. Burada, bu hastalikta ne yapilmali?
En 6nemlisi, saglik bakim hizmetinin verilmesi, ulusal bir kayit sisteminin olusturulmasi ve tedavisi igin
ileri yontemlerle, uluslararasi is birligi saglanip arastirma merkezleri ve insan kaynaklari olusturulup
devam edilmesi lazim.

Tirkiye Saglik Enstitiileri Bagkanligi tarafindan iki y1l 6nce bir ¢alistayimiz yapildi, bu calistay
raporu, buralarda neler yapilacag: da yine ayni sekilde Bakanligimiz tarafindan hazirlanip sunuldu
ve rapor sonucunda séyle bir sonug ortaya cikti: Hastalara, saglik ¢alisanlarina ve topluma yonelik,
hastaliklarla ilgili bilginin gelistirilmesi, farkindalik caligmasinim yapilmasi, tan1 ve tedaviye erken
erisimin saglanmasi, AR-GE caligmalarinin yapilmasi, erken tarama programlarinin gelistirilmesi,
epidemiyolojik ¢alismalarin baglatilmasi, yetim ilaglara erisim ve ila¢ arastirmalarinin yapilmasi,
bakim hizmetleri ve sosyal destegin saglanmasi. Bugiin gelismis iilkelerde, ingiltere’de “NICE” diye
bir kurulus var, bu kurulus ultranadir ya da nadir bir hastaliga yakalandiginizda bununla ilgili kilavuzlar
yayinlamakta. Bu NICE kilavuzlarina gore iilke o komisyonun verdigi 6neriler dogrultusunda da kendi
politikalarini belirlemektedir.

Arz ederim.
BASKAN — Tesekkiir ediyoruz.

Sorusu olan, agiklanmasini isteyeceginiz noktalar olabilir, bu konularda sayin iiyelerimize séz
vermek istiyorum.

Ben sorayim bir tane, konu acilmis olsun. Evlilik dncesi gen taramasi ¢alismasi ne durumda?
Bakanligimizin bu konuda bir ¢alismasi olacakti. ..
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SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Talasemiyle ilgili galisma var efendim, evlilik éncesi ciftleri tarayalim, eger
tastyicilarsa bilgi verelim, ¢ocuklarinin talasemi hastasi olacagimi sdyleyelim diye. Bununla ilgili
tarama bitmek iizere fakat ydontem konusunda anlasilamadi, MPLA mi1 yapalim “next generation”
mu... Ciinkii stirekli cihazlar kendini giincelliyor, baska bir cihaz ¢ikiyor, onun gerisinde kaliyorsunuz.
Yontem konusunda bir karara varilirsa. ..

BASKAN — SMA igin de ayn1 sey baslatilmigti zamanimizda.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Evet efendim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Ben bir soru sorabilir miyim.
BASKAN — Tabii, buyurun.
GAMZE TASCIER (Ankara) — Tesekkiir ederim verdiginiz bilgiler igin.

Bu hastaliklarda en biiyiik sorunlardan bir tanesi, aslinda saglik ¢alisanlarinin -doktorundan, acile
gittiklerinde- hastaligin farkindaligryla ilgili bilgi eksikligi. Ornek veriyorum: Dernekler ¢alismalarinda
diyorlar ki “Kardiyologlar bunu erken yasta fark edebilir ama bu hastaliklarla ilgili doktorlarin da bilgi
eksikliginden dolay1, 6nceden fark edememelerinden dolayi ilerliyor.” Aslinda bir diger sikint1 da tabii
envanter eksikligi. Bu hastaliklara erkenden tani konulamadigi i¢in belki de tahminimizden ¢ok daha
fazla bir rakamla karsi karsiya kalacagiz. Dolayisiyla, bence oncelikli olarak bu iki konu iizerinde
durulmasi gerekmez mi? Yani hem bu alanda bir egitimin dnce verilmesi, sonra da bu egitim sonucunda
yapilan taramalarla ivedilikle bir envanter calismasi ¢ikip ona gore bir yol haritasi izlenmesi daha dogru
bir yontem olmaz m1?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Hasta kayit sistemi, envanter konusunda haklisiniz. Ulkemizin bu hastaliklarla
ilgili bir kayit sistemi ve envanteri maalesef yok. Ben kendi dernegimin sekreteriyim -metabolik
hastaliklarin- orada bile bunu saglayamadik. Cilinkii meslektaslarimiz bazen bunu kayit sistemine
girmekten imtina ediyorlar, bunda ortak bir sey saglayamadik.

Hekimlerin egitimi konusunda da... Malum, ramazan, oru¢ tutuyoruz, on ikinci, on dordiincii
saatten sonra viicut yag parcalayarak ketonlardan enerji elde etmeye baglar ama sizin yag asidi
oksidasyon defektiniz varsa bir anda komayla acil servise gidebilirsiniz. Fakat orug tutarken komayla
acil servise gittiginizde eger oradaki kisi bu konuda yetkin degilse siz sadece ensefalit ya da beyin
iltihab1 vesair tanistyla izlenebilirsiniz. Bu belki de sundan kaynaklaniyor: Eriskin metabolizma
hastaliklar1 ya da erigkin nadir hastaliklar konusunda bir uzmanlik alan1 yok. Diinya 6rneklerinde,
Amerika’da klinik genetik seklinde gidiyor, onlar biraz daha bizden tecriibeliler ama Avrupa bile, sizi
temin ederim ki bizden ¢ok daha geri. Bizde bu konuda ¢ok daha gelismis uzmanlar var, biraz daha
tecriibeliyiz fakat bazi branslarda, kardiyoloji gibi... Sizin bir yag asidi oksidasyon defektiniz degil
de kardiyomiyopatiniz vardir, ¢ok biiyiik kalbiniz vardir, aslinda tamamen seyiniz yag:1 pargalayip
enerji elde edemedigi igin, kalp yeterince onu kullanamadig1 i¢in bliylimiistiir, kalp nakline gidenler
var, bazen de bir karnitin veriyorsunuz, ¢ok basit bir tedaviyle kalp kendini geri dondiiriiyor. Ama
eriskinde bunun uzmanlik alani yok. Yavas yavas farkindalik toplantilart ¢ok ciddi anlamda yapiliyor,
bizlerde de, bununla ugrasan diger branslarda da -endokrin, kardiyoloji, gastroenteroloji- bu toplantilar,
sempozyum ve kongrelerle farkindalik artiriliyor. Ama Bakanlifin bunu sadece teorik egitimlerle
artirmasi ¢ok zor.
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BASKAN - Bu konularda uzmanlagmis merkezler tespit edilmesi lazim. Bunu alabiliriz notlarimiza
arkadaslar ki 6nerilerimiz olacak Komisyon raporumuzda, muhakkak ki gelistikge sey yapabiliriz.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Milkemmeliyet merkezi gibi.

BASKAN - Tabii, tabii.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ - Séyle olabilir: Nadir Hastaliklar Miikemmeliyet Merkezi Genelgesi’ni
yayimladik biz, o var zaten. Nadir hastaliklar merkezi kurulursa, bu merkezlerde ileri teknolojik cihaz

ve noroloji, genetik, metabolizma ve diger birka¢ bransin bir arada oldugu nadir hastaliklar merkezi
tanimlanirsa, bu sefer, teshise de gitmek, hastanin her seye ulagmasi da daha kolay olur.

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Emeginize saglik oncelikle.

Ayn1 zamanda, metabolik hastalik ve beslenme uzmaninin da aramizda olmas1 6nemli bir sey ¢ilinki
tedavisi miimkiin olmayan hastaliklar, metabolik hastaliklar igerisinde ¢ok fazla var. Belki bu say1y1 da
artiracagiz, kesin tedavisi bilinmeyen diger hastaliklar kismint artirabiliriz de ilerleyen zamanlarda.

Yenidogan taramalarindan bahsettik, aslinda su ana kadar ii¢ hastalik igin yapiliyordu, kistik fibrozis
sonradan eklendi. Bazi iilkelerde ¢ok ¢ok daha fazla hastalik i¢in yenidogan déneminde tarama testleri
yapiliyor. Arkadagimizin da degindigi gibi, aslinda erken tan1 ve tedavi i¢in yenidogan déneminde bu
taramalar1 artirabilirsek belki de erken taniya daha rahat ulasip tedavileri daha da miimkiin olabilir.
Bunlar artirma yoniinde bir ¢aligma var mi, yenidogan donemindeki taramalart artirma yoniinde,
genisletme yoniinde?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — “Genisletilmis yenidogan taramasi” adi altinda biz gegen yil galigtaylarimizi
Bakanlikla yaptik fakat sdyle bir problemimiz var: Bu konuda su anda 37 metabolizma uzmani var,
onlardan birisi benim. Bunlarin 15-16’s1 Ankara’da ¢esitli nedenlerle, es durumu, baska gerekgelerle
ya da iiniversitelerde, Gazi Universitesi, Hacattepede olunca 17°si buraya yi1gilmus, bir 7-8i izmir’de,
3-4’ii de seyde olunca diger illerde bunlara tani koysak bile, diyelim ki Erzurum’da ya da Urfa’da
tant koydugumuzda “Genisletilmis Bagisiklama Programi” ad1 altinda, sliphe oldugunda hastay: sizin
hemen klinige yonlendirmeniz lazim. Eger klinikte bu uzman yoksa bunu yapma sansiniz kalmiyor.
En son soyle demistik o zaman, ben de komisyon iiyesiydim o zaman, Bakanlikta ¢aligmiyordum:
Biraz daha uzmanlik say1si artinca -¢iinkii gegcen sene bu sayiy1 ¢ok artirdik, 25 tane yan dala uzmanlik
ogrencisi aldik- ve bu illerde birer uzmanimiz olunca ¢ok daha kolay yapabiliriz diye konusmustuk o
zaman ¢alistayda. Yoksa Bakanlik konunun farkinda, seyleri de yapmisti, hazirlamisti.

BASKAN — Ali Bey, buyurun.

ALl MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Hos geldiniz 6ncelikle, tesekkiir ederiz Sayin
Hocam.

Tabii, simdi, nadir hastaliklarla ilgili Tiirkiye’deki gelismeler ¢cok sevindirici, 6zellikle, Bakanligin
son alt1 yedi yildir yaptigi caligmalar takip ediyoruz, iyi seyler oluyor. Ozellikle, ilaca ulagma
konusunda Avrupa’nin birgok devletinden daha iyi durumda oldugumuzu bilerek sdylemek lazim ama
eksiklerimizi de gdrmek lazim. Say1 veremiyoruz, 5-6 milyon diye tahmin ettik sizin sayenizde, ben
baska yerlere de baktim, herkes tahmin ediyor. Bakanligin her konuda verileri toplamasi ¢ok gelistigi
halde, bu konuda sadece tedaviye ulagsamiyor, tan1 koyamiyoruz degil, tan1 koyduklarimizin net sayisini
veremiyoruz. Burada bir istatistiksel problem var, Bakanlik bu konuda bir ¢aligma yapiyor mu, sizinle
koordine icerisinde mi?
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Hasta kayit sistemiyle ilgili problem var. Bu hastalar neden tespit edilir edilmez hemen kayitlara
girmiyor? Bununla ilgili Bakanligin bilgilendirme ya da zorlama seklinde bir ¢alismas1 var mi1?

Cogunun genetik kokenli hastaliklar oldugunu biliyoruz.
BASKAN - Yiizde 80’1 genetik.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Ama bizim heniiz genetik calismayla ilgili emekleme
asamasinda bir ¢alismamiz var, bunu ilerletmeyi diistiniiyor mu Bakanligimiz? Sizi bulmusken bunlari
sormak istedim.

Tesekkiir ederim.

BASKAN — Sayin Bakana nadir hastaliklar daire bagkanligi konusunda 6nerimizi sunduk, kendisi
de bunu ¢ok uygun buldu. Sanirim ¢ok yakin bir zamanda nadir hastaliklar daire baskanlig1 kurup bu
sistemleri hizlica onun altinda toplayip hatta Orphanet, yurt digindaki Orphanet’le entegre olup bunu
tamamlayacagiz.

BASKAN — Buyurun.

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Simdi, bizim 6ncelikle -biraz énce ¢ok giizel sdylediniz-
akraba evliligi izerinde toplumumuzu bilinglendirmemiz lazim, farkindalig: tekrar agiklamamiz lazim.
Bir donem akraba evlilikleri {izerinde ¢ok duruldu ve bunlarin miimkiin oldugu kadar azaltilmasi
anlatildi ama bir ara verildi sanki. O yiizden, farkindalik i¢in belki Meclis olarak da yeniden bunlart
konugmamiz lazim ¢iinkii biraz 6nce hocamizin da sdyledigi gibi, bunlarda en dnemli sebep akraba
evliligi.

Ben sunu sormak istiyorum: Akraba evliligi i¢in farkindalikla ilgili Bakanligimiz bir sey
yapabiliyor mu? Evlilik dncesi size basvurular oldugu zaman bununla ilgili bir tanitim yapiliyor mu,
onu dgrenmek istiyorum.

Ikincisi: Dogum 6ncesi tan1 imkanimiz var mi1 bunlarda? Hepsi dogum sonrasi tamilardi, dogum
oncesi tan1 imkan1 var mi1?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Oncelikle, bu akraba evliliginin 6nlenmesi konusunda aile hekimleri nezdinde
her zaman bilinglendirme yapiliyor. Dogum dncesi tanida iki tane yol var bilinen. Bir tanesi “PCD”
dedigimiz, su anda dilimize yerlesmis olan Preimplantasyon Genetik Tani, digeri de mtrauterine on
ikinci haftaya eristikten sonra amniyosentez yapmak. Ama bunda, indeks vakada o mutasyonu ya da
hastalig1 bilmeniz lazim. Hastaligi bilmezseniz amniyosentezle gebelikte on ikinci haftaya erismis
gebede neye bakacaginizi bilmezseniz bulmaniz ¢ok zor, ekzon falan yapmaniz lazim ya da annenin
fetal hiicreleri karisirsa sizi yaniltabilir.

Preimplantasyon Genetik Tani’da ise yine ayn1 sekilde, indeks vakada adi bilinir, bu hiicre 7 ya
da 8 hiicre olunca, hiicre agamasina geldikten sonra cihazda o hastalig: tastyan gen ayirt edildikten
sonra, ayiklandiktan sonra tekrar IBF yoluyla anneye verilerek siz saglam ¢ocuk elde edebilirsiniz.
Bu kasim ayinda da biliyorsunuz, bununla ilgili yasa ¢ikt, iste hi¢ saglam ¢ocugu yoksa ya da ailenin
bu hastaliktan kaybetmis cocuklar1 varsa bunlara imkan taniniyor. Fakat sdyle: Ulkemizde PCD’yle
ilgili gelismis ¢cok merkez yok, oranlarimiz ¢ok diisiik. Ben en son arastirdigimda neredeyse yiizde
20-30’lardaydi. Su anda biz Bakanlik olarak yaklasik 8 kisiyi egitime gonderdik, PCD egitimine. Onlar
egitimini tamamladiktan sonra, bunlari daha sonra bu merkezlerde, bu PCD ig¢in gebelik dncesi, bu
hastaliklardan ayirt edilmelerini saglamis olacagiz.

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Tamam.
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Ozellikle bir tane daha sora sormak istiyorum, “nadir hastaliklar poliklinigi” diye bir poliklinigimiz
yok herhalde degil mi?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Maalesef yok.

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Boyle bir seye ihtiyac var m1 sizce? Metabolizma doktoru
olarak her yerde... En azindan doktor arkadaslarin bu nadir bir hastalik olabilir mi siiphesi duyduklarinda
gonderebilecekleri bir poliklinik olsa ise yarar nu1?

BASKAN — En azindan merkezler olsa mesela.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC.
DR. MEHMET GUNDUZ — Merkezler, Saym Bakanim evet, merkezler tanimlamrsa... Ciinkii bu
branslar birbirine ¢ok yakin, sadece norolojik bulgusuyla gidebilir, mesela basimni dik tutmuyordur.
Mesela benim erigkin hastalarim vardi, 32 yasina kadar normal yasamis, her seyi normal, Siteler’de
kendi diikkani var, is¢i, dedi ki: “Ben artik hicbir yiik tagtyamiyorum, gotiiremiyorum.”, Hacettepe
Universitesine gitmis, birisi de bana yénlendirdi. Sonra biz onda “lipid depo” hastalig1 diye bir hastalik
bulduk, uzun arastirmalar sonucunda, bir yil sonra falan, iki yila yakin ugrastik. O kadar nadir bir sey
ki, o lipidiyi enerjiye dondiiremiyor ama 32 yasinda hayatini normal siirdiiriirken ondan sonra kas giicii
kaybi baslamis ve noroloji kliniklerinde gezmeye basliyor kas giicii kayb1 oldugu i¢in. Nadir hastalik
poliklinigi degil de nadir hastaliklar merkezi olursa orada birbiriyle ilintili merkezin ve ayn1 anda da
tecriibeli bir laboratuvar ekibinin olmasi lazim; bunlar1 birbirinden ayiramazsiniz.

BASKAN — Bunlari olusturmak lazim, zaten ¢alismalar yapiliyor o konuda.

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Tamam, tesekkiir ederim.

BASKAN — Hocam, tesekkiirler.

Mustafa Hocam, buyurun.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Oncelikle sunumunuz icin ¢ok tesekkiir ediyorum Hocam.

Simdi, tabii, bu hastaliklarin farkindaligi, onlarin sosyal boyutu, iste birgcogu engelli olabiliyor,
onlarin rehabilitasyonu, bunlar ¢ok 6nemli, erken tani siiregleri, hepsi ¢ok 6nemli ama bizim daha ¢ok
sahada yasadigimiz, belki de burada agirlik vermemiz gereken konu, bunun tedavi siiregleri, yiliksek
finansmani1 ve maddi yiikii nedeniyle burada aslinda bir ¢ita koymamiz gerektigi, nereye kadar? Ciinkii
bir¢ogu arastirma sathasinda olan tedavi yontemleri var ve zorlugu hep burada yasiyoruz. Ciinkii bazt
tiniversitelerde bazi hocalar bunlarin kullanimina onay veriyorlar ama maalesef geri 6deme kapsaminda
onayl miimkiin olmuyor. Hatta birkag 6rnek verecegim, mesela siz multiple sklerozda, amiyotrofik
lateral sklerozda, SMA’da bir tane ilag i¢in verildi ama bunlara heniiz bir saglik hizmeti tanimlanmamis
ama multiple sklerozda biliyoruz ki interferon kullaniltyor, anti-TNF’ler kullaniliyor, dogru mu?
Mesela bunlarda kullanim oldugu halde su anda geri 6deme yok. Hatta mesela ALS’de anti glutamat
ilag, FDA onay1 var, Japonya ve Amerika’da kullaniliyor, bizde de tiniversitede hocalarimiz kullaniyor.

Aslinda burada bizim bu yasanan sikintilari... Tabii, o ¢ocuklarla veyahut da hasta olan o bireylerle
bir empati yaptigi zaman, o ailenin ytikiinii tagidigimiz zaman her ne kadar sayis1 yiiksek de olsa yine
de Tiirkiye’de kisi basina diisen bu say1 ¢cok ¢ok abartili yiiksek degil. Bir de bunlarin Komisyondan
gecip uygulanmasina onay verecegimiz say1 daha da diisiik olacaktir. Yani bu {ilke bu yiikii tasiyabilir
aslinda. Bizim bir ¢ita koymamiz lazim. Mesela benim 6nerim: FDA onay: alanlarin aninda burada
karsilik gérmesi ve Saglik Bakanligi biinyesinde de olur ya da tamamen objektif bir komisyon kurulup
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bu komisyondan hizli bir onay siirecinden gecirilip talepleri karsilayip bunlarin da SGK geri 6deme
kapsamina dahil edilip bu actya son vermemiz lazim. Aslinda bizim burada bir araya gelisimizin sonucu
olmasi lazim.

BASKAN — Amag o zaten.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Simdi, tabii ki sahaya ¢ikacagiz, diger sosyal yaralari, erken
tan1 siireclerini, hastanemizin bu hastalara ulagimi ile saglik hizmetine ulagimiyla ilgili kolaylastirict
onlemler, hepsini yapacagiz. Bunlari kolaylastiririz, bunlar birka¢ yonetmelikle olacak islerdir,
tecriibelisiniz bu konularda ama bizim esas su tedavi siireglerindeki, 6zellikle ekonomik sikintili
donemlerde... Daha biiyiik seyler de yasadik biliyorsunuz, ben burada giindeme getirip politik bir
mesaj vermek istemiyorum ama bizim bunlari artik gelen hitkimetler ya da kisilerin uygulamalartyla
degisecek sekilde sonuglar dogurmadan, herkese ¢6ziim iiretecek sekle getirmemiz lazim.

Simdilik bu kadar tesekkiir ediyorum.

BASKAN — Tesekkiir ederiz Mustafacigim.

Baska s0z talebi?

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Ben bir konuyla ilgili bir sey sdylemek istiyorum.

BASKAN — Buyurun.

ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) — Simdi, bu Komisyonda tedavileri diisiiniirken de tedavileri
uzman kisilere birakmamiz lazim. Neden anlatmak istiyorum? Ciinkii bundan iki hafta 6nce nadir
hastaliklardan Neurofibromatosis Derneginin toplantisina katildim. Orada da hastalar, bilirkisilere yani
hocalarimiza sorular sordular. Tabii, internet ¢agindayiz, her tiirlii ilact duyup kullanmak istiyorlar.
Hocalar da sunu sdyledi: Bunlar igin biz asla garanti veremeyiz yani FDA onay: bile yeterli degil.
Belki hocamiz daha iyi anlatir, drnegin Tiirkiye’de bir “Thalidomide Faciasi”ni1 anlattilar orada. Sadece
Tiirkiye iilke olarak izin vermemisiz ve bu hastaliktan dolayi, bu ilagtan dolay: sakat dogan ¢ocuklar
olmus. Ornegin, sadece Tiirkiye’de izin verilmedigi i¢in biz korunmusuz. O yiizden gercekten bunlar,
hani ¢ok zor konular, bilirkisilerin onayiyla olabilecek konular. Simdi, herhdlde uzmanimiz da hocamiz
da bize daha dogru bilgiyi verecektir.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Simdi, ilac1 FDA onay1 alip vermeyen birgok iilke de var, geri 6deme kapsamina
almayan, bunu uygulatmayan. Mesela SMA’da ben bir siirii cocuk norolog arkadasimla goriisiiyorum,
onlarin tamamina yakini dogrusunu isterseniz inanmiyor ama bir sekilde kamuoyu baskisiyla su anda
bu ilag alintyor. Mesela Mukopolisakkaridoz tip 4, vimisin, sosyal medyada ti¢ dort yil dnce ¢ok
dondii, alsin. Hem FDA onay1 var hem MA onay1 var. Mesela Hollanda gegen yil kaldirdi bunun etkisi
goriilmedigi icin. Gegen hafta ben Samsun’da bir toplantiya gitmistim, orada Istanbul Universitesi
kendi verilerini sundu, hicbir faydasi yok ama hala geri 6deme kapsaminda, FDA onay1 var, MA onay1
var ve ilag su anda geri ddeme kapsaminda SGK tarafindan veriliyor.

Yani benim sahsi 6nerim burada: Ingiltere’deki NICE gibi bir kurulus, bagimsiz kisilerden olusan
bir kurulus, bu kurulusun belki alt komisyonlarindaki uzman kisiler, mesela MS hastaligiyla ilgili yeni
bir ilag gelebilir, bununla ilgili 6nerisini sunabilir. Sadece bu, bir kisiye verildigi zaman, bu hocamiz
sorumluluktan kaciyor ve ailelerle ve...

BASKAN — Baski altinda kaliyor.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Aynen Sayin Bakanim.
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BASKAN — Tabii bu, ¢cok boyutlu bir hadise. Izniniz olursa birka¢ ciimle de ben sdylemek
istiyorum. Bu igin sosyal boyutu var, saglik boyutunda zaten isin igerisindeyiz, mali boyutu var, 6deme
giicli elbette ki muhakkak olacak, biz sosyal devletiz, biitiin saglik hizmetlerini genel saglik sigortasi
kapsamina almisiz. Bilimsel boyutu var, bu gelismeler devam edecek, o desteklenecek, yol gosterilecek
topluma. Onleyici tarafi var yine bu isin, hasta cocuklarla karsilasmadan énce evlilik 6ncesi tedbir
alinabilir, evlilikten sonra bahsettiginiz gibi tedbirler alinabilir, tedavi boyutlar1 var, ¢ok yonlil. Zaten
Komisyonumuzun amaci bu fotografi netlestirmek, gormek, Tiirkiye’de hangi boyutlariyla biz karsi
karstyayiz bu biiylik sorunun ¢iinkii sorun bityiik. Ana agirligi genetik, kontrol edilebilirligi var ama olmus
hastalarin, tutulmus hastalarin da elbette ki tedavileri, bakimi, bu konuda ailelerin bilin¢lendirilmesi,
hekimden hastaya varincaya kadar herkesin bilinglendirilmesi... Biz bu Komisyonda ingallah bunlari
enine boyuna tartisacagiz, giizel sonuglar ¢ikaracagiz, Bakanligimiza gerekli tavsiyelerde bulunacagiz,
iletecegiz zaten ¢alismamizin, kurulusumuzun amaci bu.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Zaten benzer bir yaklasim. Simdi ben de bir komisyondan
bahsetmistim. Tabii, kigilere birakilmamali. Ben iiniversitelerimizin bu konuda ¢ok yetkin oldugunu
diistiniiyorum. Yani, FDA onayi tabii ki sorgulanabilir, bu sorgulanmaz degil ama su an Tiirkiye’deki
geri 6deme tablosu cok ilging. Birkag¢ 6rnek vermek istiyorum: Simdi ¢ok basit, mesela steroid, ¢ok
rahat kullaniriz, ACTA ¢ok rahat kullaniriz ama ACTA’y1 yapin mesela bir hastaya, SGK geri 6demiyor
yani ¢ok ilging. Yani diisiik doz bir metotreksat. Niye 6demez ya? Oraya yazmadig igin...

BASKAN - SGK’yi da dinleyecegiz, onlar da gelecek.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Simdi bir 6rnek vereyim: Ben dahiliyeciyim, GIS kanamasina,
varis kanamasina somatostatin kullaniyorum, ben bunu asamadim. Yani, ben hekimken Saglik
Bakanligiyla, genel miidiirliikle o kadar ¢ok ugrastim ki ¢dzemedim. Yani somatostatin, sadece
akromegalide ddiiyor. Simdi, akromegali hastasi bir tane ise herhalde varis kanamasi yiiz tanedir
Tiirkiye’de. Varis kanamasi i¢in akromegali teshisi istiyor, eczaciyla her giin kavga ediyoruz. Yani,
bdyle bir sagmalik olur mu? Yani somotostatin, diinyanin her tarafinda varis kanamasinda kullaniliyor
ama ben bunu anlatamiyorum.

BASKAN - Fotograf ¢ekerken bunlari da 6rnek gosterecegiz.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Bunun gibi ben size rnek gikarsam yiizlerce gikaririm. Yani,
aslinda SGK’ye de hazir yeri gelmisken geri 6deme meselesini sey yapmamiz lazim.

BASKAN - Kimleri ¢cagiracagimizi bilecegiz ya.
MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Sonra ne yapiliyor biliyor musunuz? Eczaci diyor ki:
Akromegali yaz, paran1 geri ddeyecegim.” diyor, ondan sonra doktor ile hasta kavga ediyor. Ben kavga

ettim hastayla, kars1 karsiya geliyorsunuz, yani ¢ok garip tanilar istiyor yani, halbuki o ila¢ bunda
kullanilacak yani.

Tesekkiir ediyorum.
BASKAN - Biz tesekkiir ediyoruz.

Zaten dinleyecegimiz kurumlarm arasinda da olacaktir SGK, simdi belirleyecegiz calisma
takvimimiz ve prensiplerimizi belirlerken, onlart da dinleyecegiz muhakkak, 6nerilerimiz olacak.

Bu konuda baska s6z isteyen arkadasimiz?

Buyurun.
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ARIFE POLAT DUZGUN (Ankara) - Simdi, hepimizin fikirlerinden aklima su geldi: Gergekten
hani her asamada sorun yasiyor hastalarimiz. Saglikta her ne kadar hastalarimiz bizlere ulagsa da,
saglikcilara ¢ok rahat ulagsa da tedavide, saglik bakim hizmetlerinde, geri 6demede her tiirlii konuda
sorun yastyorlar. Ama biraz dnce hep birlikte karar verdigimiz gibi, belki de” nadir hastaliklar daire
baskanligi” adi altinda bir baskanlik olursa en azindan bu az goziiken hastaliklarda bari bu hastalar
zor durumda kalmayacaklar, nereye gidebileceklerini bilecekler, tedavileri nasil olacak bilecekler.
Bu daire bagkanligi bunlarm hangi merkezlerde tedavisinin yapildigini takip edebilecek, ilaglarinin
geri 0demesi direkt o daire baskanligi tarafindan ¢oziilebilecegi ig¢in en azindan daha rahat bir
ortamda yasayabilecekleri donemde hayat tarzlarini, yasam konforlarini biraz daha artirabiliriz gibi
diistiniiyorum. Daire baskanlig: fikri ¢ok mantikli geldi bana, sanki hepsini ¢6zecek gibi.

BASKAN - Insallah.
SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.

MEHMET GUNDUZ — Bir de, ilaglar cok pahali. Mesela 100 bin dolarlik ilac1 bazen acil serviste
almak zorunda kaliyor hastalar. Belki bunlarin bir tedavi odalar1 da sey olacak bu giindeme gelirse.

BASKAN — Tabii.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Ayn béliimlerde tedavilerini uygun sekilde almalar1 ¢ok 6nemli. flacin
hazirlanmasi, inflizyon siiresi, infiizyon sirasindaki olusabilecek komplikasyonlar, bunlarin hepsinin
stireci ¢ok onemli.

BASKAN — Buyurun hocam.
ISMAIL GUNES (Usak) — Baskanim, tesekkiir ederim.

Tabii ki, bu nadir goriilen hastaliklarda bu hastaliga yakalanan vatandaslarimiz en ¢ok problemi
yasayan, gergekten de en ¢ok tecriibeye de sahip olan vatandaslarimiz. Tabii, bu hastaliklarin teshisinde
bir zorluk var, tedavisinde belirsizlik var ve dolayisiyla da bu hastaliga yakalanan vatandaslarimizin
muhatap olarak da muhatap alabilecegi yerler konusunda da ¢ok biiyiik sikintilar var.

Benim soyle bir diistincem var: Yani bu hastaliklarin ayni onkolojik hastaliklar gibi zorunlu
kay1t sistemine tabi tutulmasi belki bilgi envanteri yoniinden Saglik Bakanligimiza ¢ok biiyiik katk:
saglayacaktir.

Diger taraftan, tabii ki, bunlarin tedavisi yoniinde, bir sistemin oturtulmas: yoniinde de Saglik
Bakanliginin tniversitelerde bu islerle ugrasan bilim adamlarimizla gériisiip bir sistemi oturtmast
lazim. Ciinkii her hasta kendine gore bir tedavi yontemi izliyor ve bilmiyor.

Bir de, diger taraftan, tabii ki bu hastaliklarin erken teshis edilip edilmemesiyle ilgili, diyelim ki
SMAyla ilgili, bunun prognozu agisindan herhangi bir tedavide katkist oluyor mu?

Ben hafta sonu kendi ilimde bir SMA hastasiyla bulustum, gériistiim, dedim ki: Nasil yastyorsunuz,
ne zorluklar ¢ekiyorsunuz? Tabii hastalig1 2 yasinda teshis edilmis, simdi 9 yasinda ve tekerlekli
sandalyede, yiiriiyemiyor fakat kollarmi falan kullanabiliyor ve diger taraftan da 6grenimine de devam
ediyor, 3’lincii sinifta; Milli Egitim Bakanligimiz evine 6zel 6gretmen gonderiyor, egitimine devam
ediyor. Simdiye kadar herhangi bir tedavi almamus, sadece fizik tedavi goriiyor. Fizik tedavide de,
iste, siirekli hastaneye yatmak da zor. Fizik tedavi veren 6zel rehabilitasyon merkezleri var ama bunlar
tabii ki yani tam anlamiyla fizik tedavi veriyor desek ¢ok dogru olmaz yani birtakim prosediirleri
resmiyette yerine getiriyor gibi goziikiiyorlar. “En ¢ok neden fayda gordiiniiz?” dedim. “Mesela, biz en
¢ok yiizmeden fayda goriiyoruz.” dedi. “Mesela, ylizdiirdiiglimiiz zaman biz bunu ¢ok fayda goriiyoruz.
Fizik tedavi gordiigli zaman...” “Fizik tedaviyi nasil yapiyorsunuz?” dedim. Babas1 da var, engelli, o
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da polio sekeli. “Babas1 ona fizik tedavi yaptyormus, bir miktar ben 6grendim, en ¢ok bundan... Daha
once basini bile dik tutamiyordu, simdi dik tutmaya basladi.” dedi. Yani bu gibi hasta tecriibeleri falan
dnemli. Iste, bu bilgilerin hepsini derleyip toparlayip bir sistem oturtmanz lazim.

Simdi, mesela, mevcut durumda Saglik Bakanlig: olarak, diyelim ki, bdyle bir hasta kaydoldugu
zaman ne gibi yontem izliyoruz biz, ne yapiyoruz bu hastaliklarla ilgili? Sadece kayitlarini tutup
biraktyor muyuz yoksa herhangi bir prosediiriimiiz var m1?

Tesekkiir ederim.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Bu hastalar igin su anda tuttugumuz 6zel bir kayit yok, SMA hastalari igin var
ama diger nadirler i¢in tutulan bir hasta kay1t sistemimiz yok.

Sizin sdylediginiz gibi, teshis ne kadar gegse hastaligin tedavisi o kadar zor oluyor; teshis ne kadar
erkense basladiginiz tedavideki erken baslangi¢ o ndrolojik bulgularin olusmasini engelliyor. Ailelerin
kendi bireysel tecriibeleri ve bu bireysel tecriibelerini diger ailelerle paylasmasi ¢ok 6nemli. Biraz 6nce
sizin ifade ettiginiz gibi yani yiizmenin ona iyi gelmesi ya da kaslarinin gii¢lenmesi, basini dik tutmas,
bunlar ¢ok 6nemli faktorler hasta nezdinde. Bu tecriibeleri aktarmasi 6nemli ama bunun i¢in ¢ok bir
platform yok, sadece iki hafta ya da {i¢ hafta 6nce “Nadir Hastaliklar Ag1” diye sosyal medyada -ben
de izliyorum- ailelerin kurdugu, bu hastaliktan muzdarip olup bir araya gelmis ailelerin kurdugu bir ag
var. Hatta onlardan bir tanesi gegen hafta Europeon Rare Diseases’e gitti temsilci olarak. Bilmiyorum,
belki Komisyon bu ailelerin olusturdugu Nadir Hastaliklar Ag1 grubundaki temsilcileri de dinleyebilir.
Boyle oluyor.

BASKAN — Dinleyecegiz onlar1. Oneri gelecek arkadaglarimizdan, olusturacagiz dinleyecegimiz
gruplari.

Buyurun Saym Vekilim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Tesekkiir ederim.

Dogum oncesi ya da evlilik dncesi genetik taramanin maliyetiyle ilgili bir veri var m1 elinizde?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Bende yok 8yle bir veri. Oradaki maliyet yapilan testle ilgili maliyet.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Genisletilmis olan bir testte?

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ - Yani en son konusulan 5 dolar civarinda falandi, hatirladigim kadaryla, yanhs
bilgi vermeyeyim.

BASKAN - Diigiik rakamlardi, rakamlari tam hatirlamiyorum da tahmini, daha dogrusu 6n fizibilite
calismalarinda ¢ok yiiksek bir rakama tekabiil etmiyordu. Mesela siz bu tedbirle bir hastada olusumunu
onleseniz, onun masrafini kurtariyor. Binlerce dolar ilaca para harcamak zorunda kalryorsunuz.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Tabii, binlerce dolar gibi bir ilag masrafindan bahsediyoruz. Belki
de biitiin bir neslin taramasi tek bir ilagla karsilanabilecek.

BASKAN - Yani 6yle rakamlar konusulmustu, ben de hatirliyorum o ¢aligmalari.

Bu boliimii su anda tamamlamis olalim eger kifayetimiizakere... Zaten geneli izerinde konusmus
olduk bu bdliimde, bir bilgi aktarimi oldu, bizim i¢in 6zet bir bilgi oldu, iyi oldu. Bu konunun geneliyle
ilgili gorislerimizi paylastik. Eger bu konuda daha konusmak isteyen olursa arkadaslarimiza séz
veririm ve gelecek boliimlerde de yine geneli lizerinde degerlendirmeler yapariz.

Bugiinkii giindemimizin ileriki boliimlerine gecebiliriz diyorum.
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Simdi, Komisyon takviminin goriisiilmesi ve raporun yaziminda gorevlendirilecek uzmanlarin
belirlenmesi ve davet edilecek kisilerin, kurumlarin tespiti hususlarinda tyelerimizin goriis ve
onerilerini almak istiyorum arkadaslar.

Takvimi goriisebiliriz.

Eger sual yoksa ben Mehmet Bey’e izin vereyim, onlar Bakanliga gegsinler.

ISMAIL GUNES (Usak) — Hocamz gitmeden bir sey soyleyebilir miyim?

BASKAN - Tabii.

ISMAIL GUNES (Usak) — Iste, mesela, sizin gibi Tiirkiye’de bu isle ugrasan isimleri de biz
dinleyebiliriz, o konuda...

BASKAN - Siz bize bir liste ulastirabildiniz mi?

Bizde bir liste var, bu ¢aligma arkadagslarla m1 yapildi?

YASAMA UZMANI SONER CAKAR - Yok efendim, biz kendi Komisyonumuzdaki gorevli
arkadaglarimizla birlikte hazirladik.

BASKAN — O zaman biz size bir gorev tevdi edelim.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Saym Bakanim, simdi, ben ayn1 zamanda kendi dernegimizin sekreteriyim
yani Cocuk Beslenme ve Metabolizma Derneginin Sekreteriyim. Biz yaklasik 37-40 kisi civarindayiz,
herkesin nerede ¢alistigini biliyoruz ama bununla ugrasan mesela ndroloji grubu da var.

BASKAN - Yani o isimleri, dernek, sivil toplum kuruluslari, bilim adamlari, bilim insanlari, bu
konuyla ilgili bizim dinleyebilecegimiz kisiler arasinda dnereceginiz isimleri bize ulastirirsaniz biz
bunlar1 ¢alismalarimiz esnasinda aliriz.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HIiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC.
DR. MEHMET GUNDUZ — Olur, her ismi de ¢ok bilmiyorum ama olur, bir konusurum kendi
arkadaglarimizla.

BASKAN — Tabii, iyi olur.
SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Tabii, tabii, olur efendim.

BASKAN — Bakanliktan bu bilgi gelirse iyi olur.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Tamam, size mi ileteyim?

BASKAN — Tabii, Komisyonumuza ulagtirin.

SAGLIK BAKANLIGI SAGLIK HiZMETLERI GENEL MUDUR YARDIMCISI DOC. DR.
MEHMET GUNDUZ — Tamam.

BASKAN — Buydu degil mi Ismail Hocam talebiniz?
ISMAIL GUNES (Usak) — Evet, evet, tesekkiir ediyorum Saym Bagkan.
BASKAN - Tesekkiir ediyoruz Mehmet Bey.

IV.- ARASTIRMA KOMiSYONLARI
A)GORUSMELER

1.- Komisyonun ¢alisma takvimine, Komisyonda gorevlendirilecek uzmanlarin belirlenmesine ve
Komisyona davet edileceklerin tespitine iliskin goriismeler
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BASKAN - Simdi Komisyonumuzun ¢aligma takviminin goriisiilmesi boliimiine baslayalim.

Takvimi nasil diizenleyelim arkadaglar? Bize ii¢ ay siire veriliyor, degil mi?

YASAMA UZMANI SONER CAKAR - Ug ay efendim.

BASKAN — Bir ay daha iizerine ilave talep edebiliriz. Ug ay, Meclisin faal oldugu siire icindeki iic
ay oluyor, kapandig1 veya tatile ¢iktig1 zamanlarda o {i¢ aylik siire ¢alismryor, ondan sonra, yine, Meclis
caligmaya baslayinca calistyor. Bu demektir ki yazin Meclis bir iki ay tatil yaparsa bizim Komisyon
calismalarimiz kasima dogru, eyliil, ekim, o tarihlerde...

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Ekimin 1’inde agiliyor ya, daha éteye. ..

BASKAN — Daha &te, kasimi geger, evet ve de bir aylik uzatma da isteyebiliriz ihtiyag¢ olursa
ki olacak goriiniiyor, bu konu genis bir konu, rakam ciddi bir rakam, 6 bin, 7 bin, birbirinden farkl

hastaliklardan bahsediliyor ki dogru bu.

Obiir taraftan, bunlarin sorunlar birbirine benzer oldugu gibi cok farkli sorunlari da var. Bunlarla
ilgili biz iyi bir ¢aligma ¢ikarir da Bakanliga, Hiiklimete, yasamaya onerilerde bulunursak biiyiik bir
hizmet yapmis olacagiz arkadaslar.

Takvimi nasil yapalim? Buyurun, dnerisi olan sdylesin.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Soyle bir sey Saym Bakanim: Bunu sosyal medyada paylastigimizda
tabii ailelerden sevindirici, olumlu geri doniisler aldik ve her firsatta sunu dillendiriyorlar: Yani bu
hastalikta her gegen giin dezavantaj. Dolayistyla da siireci yaymak o insanlarin umutlarmi da belki bu
anlamda kirabilir. Bence en geg¢ on bes giinde bir olabilecek sekilde -Meclis ¢alisma takvimine gore-
ivedilikle bunun goriisiilmesi gerektigini diistiniiyorum.

BASKAN — Meclis agik oldugu zamanlar on bes giinde bir toplanalim eger zamani degistirme, 6ne
alma, gerektiginde erteleme olabilir.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Evet.

BASKAN — Mesela, diyelim ki bir komisyon ¢alismasi oldu -biz kendimiz Komisyonuz da-
diyelim ki bilim adamlar1 bize bu konuda rapor hazirlayacaklardi, gecikti, bir hafta erteleyebiliriz,
nasilsa giindem bizim kendi uhdemizde.

Ben de katilirim, on bes giine ne dersiniz arkadaglar?

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Bence de, ne kadar erken biterse o kadar daha iyi olur.

BASKAN — lyi olur, tabii.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Daha da kisa olursa, daha iyi olur. Yani ben en ge¢ on bes dedim
ama...

BASKAN — Bence on bes giin uygundur arkadaglar, benim kanaatim. Oylarmiza sunacagim, ona
gore karar verelim.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Her hafta olsa ne olur Saym Bakanim?

BASKAN — Her hafta olabilir ama bazi seyler olgunlagsmadan hizli bir sekilde gelir 6niimiize, o
ylizden diyorum. Hazirlik asamalarini iyi kullanirsak, ¢agirdiktan sonra karar ¢ikaririz.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Saym Bakanim, ¢ogu sey zaten oturmus durumda.
Yani konusulacak seylerin dnemli bir kismi belli zaten.

ISMAIL GUNES (Usak) — Sayin Bakanim, on bes giinde bir olup da yogun bir giindem olursa
daha da anlamli olabilir yani.
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BASKAN — Evet, evet.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) - Siirekli de takip ediliyoruz yani “Ne oluyor, ne
bitiyor?” diye, ¢cok kisinin gozii kulagi burada.

BASKAN — Meclis ¢aligmalari da...

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Soyle: 8 Mayis gibi siiremiz islemeye bagladi. Dolayisiyla
on bes gilinde bir yaparsak, diyelim ki temmuz ayinda Meclis tatile girerse, iki aylik sliremiz tiiketilmig
olacak, bir ay kaliyor geriye, temmuzda da tatil belki olmayabilir, o agidan haftalik -bilemiyorum, sizin
takdiriniz- daha sey olabilir.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Bayramdan sonra Meclisin tatil olma ihtimali ¢ok yiiksek.
BASKAN - Evet.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Soyle efendim: Toplanmama karar1 seklinde olursa siire
igliyor efendim, eger ara verme seklinde olursa -on bes giin ara verebiliyor Meclis- on bes giin sonrasi. ..

BASKAN — On bes yapalim ilk basta, sonra ihtiya¢ duyarsak haftaya ceviririz.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bayram Oncesi en azindan bir yapsak, degil mi?

BASKAN - Tabii, tabii.

Simdi, bu da bir 6neri olarak ortaya gelsin, o zaman sdyle yapalim: Biz bir sonraki toplantiy1 bir
onceki toplantida kararlastira kararlagtira yiiriiyelim, hi¢ seye gerek yok.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Olur, tamam.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Daha iyi olur.

BASKAN — Mesela, biz bundan sonraki toplant1 bir hafta sonra deriz, geliriz, sartlar ondan sonraki
toplantiy1 iki hafta sonra yaptirabilir bize.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Gelecek hafta yapabiliriz herhalde.
BASKAN — Gelecek hafta yapalim, buradayiz herhalde.

Takvim bu sekilde, siz not alin onu.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Tamam.

BASKAN — Yani bir sonraki toplantiy1 son toplantida kararlastira kararlastira yiiriiyelim, daha
dinamik olur.

Simdi, takvim bu sekilde.

Raporun yaziminda gorevlendirilecek uzmanlarin belirlenmesi... Bu uzman arkadaslar bizim
Mecliste calisan uzman arkadaglar m1 olacak?

YASAMA UZMANI SONER CAKAR —Kurumlardan efendim. Saglik Bakanligi, Sosyal Giivenlik
Kurumu, ilgili kurumlardan uzman talebinde bulunuyoruz, o ¢ergevede kurumlar gorevlendirme

yaplyor.
BASKAN — O zaman Saglik Bakanligindan isteyecegiz, baska?
YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Saglik Bakanligindan, Sosyal Giivenlik Kurumundan...
BASKAN — SGK’den isteyelim, evet.
YASAMA UZMANI SONER CAKAR - Tiirkiye ila¢ ve Tibbi Cihaz Kurumu olabilir.
SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Derneklerden de talep edebiliriz yani bu isi iyi bilenlerden.
MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Derneklerden de almak lazim.
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BASKAN — Onlar dinleyecegiz de rapor yazma konusunda onlar1 gérevlendirmemiz yanlis olur
diye diisiiniiyorum, ben bilmiyorum usuli.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Efendim, o uzmanlar belirledikten sonra onlar
Komisyon toplantilarina katilacaklar, zaten bu uzmanlarimiz da dernekleri dinleyecek. Dolayisiyla
oradaki sorunlar1 dinlemis olacaklar.

BASKAN — Kag uzman gerekir bu is i¢in?
YASAMA UZMANI SONER CAKAR — O, Komisyonun takdirinde efendim.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Uzmanlar1 belirlerken mevzuatta kamu kurumundan olma
zorunlulugu var mi1? “Kamu kurumu” dedigim yani devlet agindan olmak zorunda m1?

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Soyle efendim: Oyle bir zorunluluk yok ama agirlikl
olarak komisyonlarin ¢alismasi bu sekilde.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Mesela, Néroloji Dernegi, Cocuk Endokrinoloji Dernegi de
gelebilir aslinda, direkt yazimda da bunlar gorev alabilir aslinda. Bunun dili de biraz farkli olacak,
bunun herkesin anlayacagi sekilde olmasi lazim.

BASKAN — Soyle yapalim: Yani STK iizerinden yiiriimeyelim. Ben, yine, resmi kurumlar,
tiniversiteler lizerinden yiiriyelim diye diisiiniiyorum. Yine o dernek {iyesi olur, herhdlde bir sorun
degil.

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Dernekleri de gagiracagiz zaten.

BASKAN - Dernekleri cagiracagiz, dinleyecegiz. Bence iiniversite, Saglik Bakanligi, SGK ve
Tiirkiye ilag ve Tibbi Cihaz Kurumundan isteyelim.

Baska bir kurumdan isteyelim mi, var mi dnerisi olan arkadas?

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Yeterli Saymn Bakanim.

BASKAN — Yeterli, 4 tane yetecektir.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Zaten sadece rapor yazacak.

BASKAN — Tabii, raporlar1 biz degerlendirecegiz hep beraber, bunu not alalim.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Evet, efendim, onu...

BASKAN — Tamam.

Komisyona davet edilecek kisi ve kurumlarin tespiti hususunda onerilerinizi alalim arkadaslar.
Bize bir liste geldi...

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Ben gerci dilekce de verdim igeriye oneri agisidan.

BASKAN — Tamam, okuyalim bu dnergeyi

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Siz okuyabilirsiniz eger elinizde varsa, nedenini ben agiklarim
yani en azindan kisa da olsa.

BASKAN — Komisyonumuza davet edilecek kisi ve kurumlara iligkin Diyarbakir Milletvekili
Semra Giizel’in dnergesi var arkadaslar, 6nergeyi okutuyorum:

ALS, SMA, DMD, MS Hastaliklarinda ve Kesin Tedavisi Bilinmeyen Diger Hastaliklarda
Uygulanan Tedavi, Bakim Yontemleriyle Bu Hastaliklara Sahip Kisiler ve Yakinlarinin Yasadiklart
Sorunlarm ve Coziimlerin Belirlenmesi Amaciyla Kurulan Meclis Arastirmas1 Komisyonu
Bagkanligina
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SSPE Dernegi, Duchenne Kas Hastalig1 ile Miicadele Dernegi, Cocuk Norolojisi Dernegi, Cocuk
Beslenme ve Metabolizma Dernegi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Dernegi, Tiirkiye Pediatrik
Onkoloji Grubu Dernegi, Cocuk Nefrolojisi Dernegi ve Tiirk Pediatrik Hematoloji Dernegi’nin sorun
ve taleplerini dinlenip ¢6ziim iiretilmek {izere Komisyona davet edilmesini arz ve talep ederim.

Semra Giizel
Diyarbakir

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Kisa bir sekilde. ..

BASKAN - Tabii, dinleyelim.

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Simdi, hocamiz zaten sunum yaparken degindi hani tedavisi
bilinmeyen hastaliklar daha ¢ok genetik gegisli olup otozomal dominant yiizde 90, yiizde 10’unun
da iste tigte 2’si X geniyle digerlerinin de resesif ge¢is oldugunu dile getirdi. Aslinda bu da daha ¢ok
cocukluk ¢aginda ortaya ¢ikan hastaliklar oldugunu gosteriyor bir nevi. O yiizden de belki hani bu
cocukluk ¢agr hastalig1 olmasi dolayisiyla bu derneklerin ¢agrilmasi ¢iinkii her dernegin kendine has
tedavisi bilinmeyen hastaliklar1 var. hani biz burada belki ALS, SMA, DMD, MS yazdik ama iste kesin
tedavisi bilinmeyen diger hastaliklar kismu...

BASKAN — Dediginizle o biitiinii acild.

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Evet, diger dernekleri de igerisine kapstyor bu durumda. SSPE
her ne kadar genetik gegisli olmasa da kazanilmis olup tedavisi miimkiin olmayan hastaliklardan
birisi. Hani o yiizden bu derneklerin aslinda davet edilip dinlenilmesi bu hastalarin sikintilarini en ¢ok
bilen veya en ¢ok kisilerin, hastalarin bagvurdugu dernekler bunlar. Bunlar {izerinden belki hani bu
hastalarin sikintilarini dinleyip ne tarz ¢oziimler bulabiliriz iizerinden dinleyebiliriz diye diisiiniiyorum
bu dernekleri ¢agirarak.

BASKAN — Simdi, epey dernek var bu konuda.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR - Bir 6nerge daha geldi ama Gamze Tascier, Ankara
Milletvekili, bunu da okuyabiliriz.

BASKAN — Tabii, bir 6nerge daha var.

Gamze Hanim...

GAMZE TASCIER (Ankara) — Dernek olunca tabii...

BASKAN — Evet, evet, tabii...

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Hasta tarafindan da ¢agirmak lazim, Hasta ve Hasta Yakini
Dernegi gibi.

CEYDA CETIN ERENLER (Kiitahya) — Biraz dnce genel miidiiriimiiziin bahsettigi Nadir
Hastaliklar Ag1 dedigi bir platform var santyorum.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Evet, onlar1 not aldik efendim.

BASKAN - Simdi, kars1 karsiya kalacagimiz durum su: Cok sayida dernek ve sivil toplum
kurulusumuz olacak dinlememiz gereken. iki tiirlii segim yapabiliriz gibi diisiiniiyorum. Birincisi,
hastaliklar tizerinden, su hastaliklardaki dernekler igerisinde sunlari dinleyelim, bu hastaliklar i¢in su
dernekleri dinleyelim. Tkincisi, gergekten iyi organize, verimli galisan ve bu konuda s6z sdyleyebilecek
yetkinlige sahip dernekler {izerinden, o taraftan da bakabiliriz. Boyle bir eliminasyon yapmamiz
gerekecek ¢iinkii hepsini dinleyerek bir hem zaman israf etmis oluruz hem de neticeyi bu siire icerisinde
alamayi1z. Maksad1 hasil ettirecek sayida bir dernek dinlememiz lazim.
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Yani nasil yapalim, buna dnerisi olanlar sdylesin arkadaslar, biz su kadar say1y1 dinleyelim...

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Saym Bakanim, simdi, tabii bu derneklerden tamamini
cagirmak yani zaman alabilir ama tabii her birinden de farkli bilgi akislar1 olabilir. Bunun disinda bir de
tiniversitelerde mesela hem endokrinde hem metabolizmada, iste hocamiz gibi efendim...

BASKAN - Bir akademisyen listemiz zaten olacak.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Yani ilmi sistem iizerinde ¢alisma yapan, temayiiz etmis
hocalarimizdan da bu konuda 6zellikle dinlemekte fayda var.

BASKAN - Elbette.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Hassaten pediatride yani.

BASKAN — Su anda elimizde mesela 43 tane isim var, yeni Oneriler de eklenirse burada 50’yi
bulacak akademisyen.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Tabii, bir de sahada birebir bu hastalikla uzun yillardir
yani miicadele eden, sahada bu isin her tiirlii ¢ilesini ¢eken insanlardan da bir grup dinleyelim isterim
yani bizim saha pratigimiz ile aldigimiz bilgiler ne derece ortiisiiyor yani esas aksakliklari, goérdiigiimiiz
aksakliklari tespit ve ¢oziim Onerilerini raporize etmemiz agisindan faydali olur diye inaniyorum.

BASKAN — O zaman s0yle yapalim, bir 6neri dinleyelim, dnergeye gegmeyeyim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Onlarin disinda bir de sunu eklemek istiyorum, az 6nce unuttum
Saym Bakanim. Biz hep isin Saglik Bakanligi boyutuna bakiyoruz ama bugiin mesela Birgiin gazetesinde
de yaziyordu “DMD hastas1 olan 6grencilerin okul igerisinde yasadigi sorunlar.” Dolayisiyla aslinda
belki de bir Milli Egitim Bakanligindan da bir temsilci olup da...

BASKAN — Elbette, onu da not alalim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — ...hem okulda yasadiklari sorunlarla ilgili bir ¢6ziim Onerisi
noktasinda. ..

BASKAN — Arkadaglar, benim simdi bir listem var, kamu kuruluglariyla ilgili. ..

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Belediyelerde de...

GAMZE TASCIER (Ankara) — Yerel yonetim belki olabilir.

BASKAN —Aile, Calisma ve Sosyal Hizmetler Bakanlig1 bizim beraber ¢alisacagimiz bir bakanlik
olarak devrede olmali, SGK, Eczacilar Birligi, Ilag Eczacilik Kurumu, Milli Egitim Bakanligi, Saglik

Bakanlig1, bunlar1 yazmisiz.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Sadece ¢linkii saglik degil sosyal alan anlaminda da sorunlarmin
¢Oziimi noktasinda 6nemli.

BASKAN - Tabii, tabii.

Durumu anlatabilmek i¢in yeri geldiginde Maliye Bakanligini bile isin i¢ine katmak lazim, para
sonunda onlardan gelecek.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Yerel yonetimler 6nemli olabilir ama.

BASKAN — Elbette, icisleri Bakanligi da mesela yeri geldiginde. ..

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Milli Egitim ve belli bir donanimdan sonra tabii bu
bakanliklar da...
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BASKAN —Ben de bunda da bir dinamik yontem belirleyelim diyecegim, dnerim suydu arkadaslar:
Eger bir alt komisyon gibi 3 kisilik bir komisyon kuralim, hemen bu hafta arkadaslar kimleri davet
edelim diye bir Oneri getirsinler, biz oniimiizdeki haftaki toplantida bu davet edeceklerimize davetleri
ulagtiralim. Boyle bir ¢alisma yapalim mi1, ne diyorsunuz arkadaslar... Ben tek basima bu isi yapmak
istemiyorum, hep beraber yapalim, onun i¢in bir alt komisyon gorevlendirelim. Evet, boyle yapalim,
peki, bir alt komisyon kuruyoruz, bir haftalik siire veriyoruz, bize davet i¢in onerecekleri isimleri,
dernekleri belirlesin, arkadaslar ¢aligsinlar, biz onlari 6niimiizdeki hafta davet etmeye baglayalim. Sonra
yine dnerimi biraz daha gelistireyim, sonra yeni davetlere acik olsun bu kararimiz yani dondurmayalim.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Aklimiza gelmeyenleri...

BASKAN - Tabii, tabii, aklimiza gelmeyen olur, yeni isimler ortaya ¢ikar, bu sekilde devam
edelim ve oniimiizdeki hafta i¢in, toplant: i¢in takvimimizi degerlendirirken dinlememiz gerekenler
oniimiizdeki hafta baslatilacaksa simdiden bir karar aliriz.

Simdi. ..
SELIM GULTEKIN (Nigde) — Efendim. ..
BASKAN — S6z isteginiz var, buyurun.

SELIM GULTEKIN (Nigde) — Oncelikle kusura bakmayn, biraz ge¢ kaldim Bagkanim da bu konu
konusuldu mu bilmiyorum ama bir aile ziyaret etmisti beni, rett sendromu diye, bu da genetik gegisli
norolojik bir hastalikmis. Bu hastaliklart da bu Komisyona ekleyebiliyor muyuz, nasil yapryoruz?

BASKAN - Tabii, tabii.

SELIM GULTEKIN (Nigde) — Onu konustunuz mu bilmiyorum ama.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR - 6 bin hastalik.

BASKAN - 6 bin hastalig1 yani bu nadir goriilen hastaliklar deyiverince o baslik altinda hepsi.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Bunlarin hepsi girebiliyor.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Cok olanlari iste biz sdylesek ve digerleri.

CEYDA CETIN ERENLER (Kiitahya) — Yani o ¢ok olanlarla ilgili bir tedavi boyutuna gegildi
veya ilaglar1 belli ama diger hastaliklarda dediginiz gibi...

SELIM GULTEKIN (Nigde) — Iste bir aile ziyaret etmisti ad1 rett sendromuymus mesela. ..

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Bunlar ne zaman ¢ikacak biliyor musunuz? Bu simdi konuda
yetkin insanlar gelecek mesela, noroloji derneginden néroloji uzmani gelince iste sizin dediklerinizden
baska baska ek problemleri sdyleyecek yani.

BASKAN - Simdi, 6niimiizdeki hafta bir toplantt...

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Sayin Bakanim, simdiden tasnif edelim gelecek
haftay1.

BASKAN — Onun i¢in diyorum.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Simdiden tespit edelim, herkes bir isim sdylesin,
haftaya onunla baslayalim, ondan sonra programi ilerletelim.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Bence de zaman kazanmaliyiz, gelecek hafta dinleyecegimiz

isimleri belirleyelim.
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BASKAN — SMA hastaligiyla ilgili bir dinleme yapabiliriz yani simdi bazi o baslikta, bizim
Komisyonun kurulma bashiginda ALS, SMA, DMD, MS, nadir hastaliklarin bir tanesi zikredilmis ya,
bunlarla ilgili bir dinlemeye baslayabiliriz arkadaslar.

ISMAIL GUNES (Usak) — Baskanim, bu nadir hastahiklarin goriinme oranlarmim sikligin1 bize
bildirme imké&n1 var midir ya da Saglik Bakanliginimn.

BASKAN — Yok, dyle bir kayit yok hocam.

Evet, o zaman Oniimiizdeki hafta arkadaslar programimizi soyle belirliyoruz. Bir, takvimi
belirledik. Tki, takvimin ilk haftasinda akademisyenlerden mi dinlemeye baslayalim...

ISMAIL GUNES (Usak) — Evet, iyi olur Sayin Bakanim.

BASKAN — Akademisyenlerden dinlemeye baglayalim. Simdi, buradan bir sey belirleyebiliriz.
ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Karisik olsun Saym Bakanim.

BASKAN - Sey de dinleyelim diyorsunuz?

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Kuruluslar daha heyecanli, akademisyenlerden
kurumlar daha heyecanl.

BASKAN — STK de izleyelim.

TUBA VURAL COKAL (Antalya) — Bu listede yazan isimleri kimler 6nerdi?

BASKAN — Oneri degil bu.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Komisyonun ¢aligma alanindaki akademisyenler, dernek,
STK, biz taradik yani eksik de...

BASKAN — Bunlar neri degil yani, bunlar eksik de olabilir, sey de olabilir, bir isim ¢ikardik
bakalim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bu isimler degil zaten farkl isimler de olacak.
YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Yok, farkli bir isim de olabilir, farkli isimler de olabilir.
BASKAN - Evet, buyurun.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bu ismi 6zellikle ben hani tanimryorum ama vurgulamak istiyorum
¢linkii 6zellikle sosyal medyada herkesin verdigi tek isim Haluk Aydin Topaloglu, drnegin.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR - Haluk Hoca sanirim Noromuskiiler Hastaliklarla
Miicadele Derneginin de baskani ayni zamanda, dolayisiyla. ..

GAMZE TASCIER (Ankara) — Israrla bu ismin dinlenmesini dneriyorlar, hani onu bilgi vermek
icin sdylemek istedim.

BASKAN - Haluk...
GAMZE TASCIER (Ankara) — Aydin Topaloglu.
MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Kiirsat Aydin var mesela Tiirk nérologu, var m1 burada listede?

BASKAN — Séyle yapalim arkadaslar, Komisyon Baskanlik Divani olarak biz ¢alisma yapalim,
sizler de ¢alisma yapin, 6niimiizdeki hafta bilim insanlarini, kimleri davet edecegimizi kesinlestirelim,
on daveti, ancak Oniimiizdeki haftaki toplantimizda ise biz STK’leri dinlemeye baslayalim, dyle
yapalim. Tamam mi1 arkadaglar?

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bence de uygun.
SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — Ciinkii bu liste tam degil, akademisyenler de katilmak istiyorlar.
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GAMZE TASCIER (Ankara) — Evet, evet.

SEMRA GUZEL (Diyarbakir) — O yiizden hani genisletebiliriz.

BASKAN — Tabii, tabii, bu ¢caligma bu, genisletebiliriz.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Topaloglu’nu ilk hafta gagirabiliriz, hepimiz ayni
isim, bir sekilde kulis yapilmis gelmis.

BASKAN — Cagiralim.

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bir 6n bilgi en azindan vermis olur bize de.

BASKAN — Topaloglu’nu ¢agirtyoruz, evet bir bilim insanini dinleyelim...

GAMZE TASCIER (Ankara) — Bilmiyorum ama bu tiir hastaliklar i¢in 6zellikle onu 1srarla. ..

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — ALS de...

GAMZE TASCIER (Ankara) — Tabii, tabii.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Derneklerden de birkag tane olabilir.

BASKAN - Simdi, derneklerden birkag tane ¢agiralim, en azindan bir 3 dernegi dinleyelim
bakalim. Ankara MS Dernegi var, SMA Dernegi var, bu Eskisehir’deymis; SMA, Benimle Yiiri
Dernegi var, Istanbul’da; ALS-MNH Dernegi, Duchenne Kas Hastalig1 ile Miicadele Dernegi, Tiirk
Noroloji Dernegini ¢cagirtyoruz arkadaslar. Tiirkiye Kas Hastaliklar1 Dernegini de cagiralim, Hacettepe
Universitesi Noromuskiiler Hastaliklar1 Rehabilitasyon Unitesi... Bu dernek degil, herhalde?

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — O merkez efendim, Hacettepe Universitesinin biinyesinde
bir merkez kuruldu kas hastaliklariyla alakali.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Tabipler Birligini, eczacilar birliklerini bence bir genel
degerlendirme i¢in ¢agiralim.

BASKAN — Tabii, Tabipler Birligini, Eczacilar Birligini.
YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Haluk Aydimn Topaloglu davet edilebilir, Néromuskiiler

Hastaliklar Aragtirma Dernegi Bagkani1. Noromiiskiiler hastaliklarla alakali sempozyum yapiliyor -ve
sanirim, bu yaz déneminde de bir {igiinciisii yapilacak- onu diizenleyen dernek.

BASKAN — Tamam, biz dort dernek dinlesek, yeter.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Bir de bu yetim ilaglarla ilgili calisma yapan -bu
hastaliklarin ilaglarina da “yetim ilag” diyoruz, 6zetle- onlarla ilgili ¢alisma yapan uzman bir eczact
hanim var, bir de kurumu var. Kurumuyla beraber onu ¢agirmamiz miimkiin mii Sayin Bakanim?

BASKAN — Tamam, onu da alalim notlarimiz arasina.

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Ismi Burcu Uzunoglu, uzman eczac.

BASKAN - ilk hafta icin bu yeterli arkadaslar.

SELIM GULTEKIN (Nigde) — Tabii, iki saatimizi alir bu dinlemeler.

BASKAN — iki ii¢ saati alir.

Baglamis olalim, tutalim ucundan ve ondan sonra zaten gelismeler daha yonlendirici olacak bizi.
Uzmanlar belirledik.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Haluk Aydin Topaloglu Hoca geliyor.

BASKAN — Evet, geliyor.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — O davet edilecek evet. Tiirk Noroloji Dernegi...
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BASKAN - Tiirkiye Kas Hastaliklar1 Dernegi, Hacettepe’deki merkezden bir davette bulunacagiz,
Noromuskiiler Hastaliklar Aragtirma Dernegi. ..

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Bir de sayin vekilimizin 6nermis oldugu Burcu Uzunoglu,
uzman eczacl.

BASKAN — Evet.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Tiirk Tabipler Birligi ile Eczacilart Birliginden
almayalim m1?

BASKAN — Burcu Hanim Ankara’da m1? Ozel sektér mii, bir dernek mi?

ALI MUHITTIN TASDOGAN (Gaziantep) — Ozel sektor.

HACI BAYRAM TURKOGLU (Hatay) — Saym Bagkanim, aslinda genel mantik Tiirk Eczacilari
Birligi ile Tabipler Birliginden...

BASKAN - Oradan baglasak, evet.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Sona dogru olur o Sayin Bakanim, simdi...

BASKAN — Bireysel diizeydeki ¢alismalari sona birakalim da 6nce kurumsal ¢alismalarin tizerine
gidelim.

MUSTAFA ADIGUZEL (Ordu) — Evet.

BASKAN - Tabipler Birligi ile goriisecegiz; Tabipler Birligini not alalim ve ne zaman sunum
yaparlar bize, Eczacilar Birligi de ne zaman sunum yapar bunu 6grenelim ve hatta biz meseleye hemen
birden girmeden... Dernekleri dinlerken SGK ile de temasa gegelim, dinleyelim. Aile, Calisma ve
Sosyal Hizmetler Bakanligi ile de; tabii, SGK onlarin iginde ama ayrica dinleyelim.

Once, kurumsal gatiy1 kuralim, ondan sonra detaya ineriz.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Bu birlikleri, Tiirk Eczacilar1 Birligi ve Tabipler Birligini
efendim, haftaya mi1 cagiralim yoksa ne zaman sunum yapabileceklerini mi 6grenelim?

BASKAN — Ne zaman sunum yapabileceklerini 6grenelim, yakin bir tarihte sunabilecek olanlart
dinleyelim.

YASAMA UZMANI SONER CAKAR — Tamam efendim.

BASKAN — Bunlarla zaten goriisecegiz, bu dernekleri de...

Oniimiizdeki hafta i¢in bu cok yogun; ulasabildigimiz hakkinda bana bilgi verirsiniz, ondan sonra
siralariz.

Evetarkadaslar, bence kifayetimiizakere asamasina geldik; yani bugiinkii giindemimizi tamamlamig
olduk. Bes maddeydi; sunuslari yaptik, Mehmet Bey’i dinledik, takvimi belirledik, uzmanlari belirledik,
Komisyona davet edilecek kisi ve kurumlarin tespitini dinamik bir sisteme bagladik ve bu geliserek,
giderek biiyliyerek devam edecek.

Simdi, 6nce, kurumsallari prensip olarak dinleyelim. Bunlarin igerisinde dernekleri dinleyecegiz,
Eczacilar Birligi, Tabipler Birligi dinlenecek, bu arkadaglarla temasa gegecegiz. Ondan sonra SGK ve
bir de Aile ve Sosyal Politikalar Bakanligi ile temasa gegecegiz.

Bunlardan hangileri sunum yapabileceklerse oniimiizdeki hafta onlari davet edecegiz, burada
sunumlarini dinleyecegiz, miizakere edecegiz ve ileri tarihlerde sunum yapabilecek olanlar: da takvime
baglayacagiz.

Bir onerisi olan, sozii olan var mi1 arkadaslar? Yok.
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Peki, tesekkiir ediyorum.

Haftaya carsamba giinii saat 11.00’de toplanmak iizere oturumu kapatiyorum.

Kapanma Saati: 12.36
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