
Nadir hastalıklar genellikle birden fazla sistemi etkileyen, 

6000'den fazla hastalığı içeren, genel nüfusa oranla az sayıda 

insanda görülen, genellikle morbidite ve mortalitesi yüksek ve 

kişinin ve ailesinin yaşam kalitesini olumsuz yönde etkileyen 

kronik hastalıklar olarak tanımlanmaktadır. 1 

Amerika Birleşik Devletleri'nde 200.000, Avusturalya ve 

Avrupa Birliği Ülkeleri'nde 2.000, Japonya 'da ise 50.000'den 

az sayıda kişiyi etkileyen hastalıklar nadir hastalık olarak 

tanımlanmaktadır.1·
1

·' Avrupa Birliği Ülkeleri 2000 'de 1 kişide

görülen hastalıklar nadir hastalık, 50.000 kişiden ] 'inde 

görülen hastalıklar için ise "ultra nadir hastalık" 

tanımlamasını da kullanmaktadır. 5 Ülkemizde nadir 

hastalıklarla ilgili resmi olarak kabul edilen bir tanımlama 

olmamakla birlikte Avrupa Birliği'nin kabul etmiş olduğu 

nadir hastalık tanımı dikkate alınmaktadır. 

Nadir hastalıkların erken tanısı hastaların tedaviye erken erişimi 

açısından oldukça önemlidir. Bu sebeple dünyada birçok ülke 

yenidoğan tarama programlarında nadir hastalıkları taramakta ve 

taranan hastalıkların sayısı yıllar içinde artmaktadır. Ülkemizde 

2021 yılı itibari ile yenidoğan tarama programı kapsamında 

konjenrtal hipotiroidi, konjenital adrenal hiperplazi, kistik fibrozis, 

fenilketonüri, biyotidinaz eksikliği ve SMA hastalıkları 

bulunmaktadır ve işrtme testi yapılmaktadır. Çoğu Avrupa ülkesi ve 
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ABD eyaletleri ile kıyasladığımızda ülkemizde taranan hastalık 

sayısının artırılmasına ihtiyaç vardır. Bütün dünyada nadir 

hastalıkları tanımlamak ve takibini daha iyi yapmak için 

araştırmalar yapılmakta ve her geçen gün nadir hastalıkların 

tedavisi için yeni ilaçlar piyasaya çıkmaktadır. 2013 yılı rtibariyle 

ABD'de 200'den fazla nadir hastalık için yaklaşık 400 ve 

Avrupa'da da 45 hastalık için yaklaşık 70 ilaç onay almıştır.6" 

Bunların büyük çoğunluğu biyoteknolojik ve inovatif ürünlerdir. 

2020 rtibari ile Amerika Birleşik Devletleri'nde 450'den fazla gen 

tedavisi klinik çalışması bulunmaktadır. Önümüzdeki 5 yıl 

içerisinde 20 gen tedavisinin ruhsatlandırma onayı alacağı 

öngörülmektedir. 

Nadir hastalıkların yaklaşık %80'i genetik nedenlere bağlı 

gelişmektedir. 7 Bu durum son yıllarda ebeveyn taraması ve 

preimplantasyon genetik tanı ile hastalığın daha ortaya çıkmadan 

önüne geçme polrtikalannı gündeme getirmiştir. Özellikle tedavisi 

olmayan, yüksek morbitideli veya yüksek tedavi maliyeti olan 

hastalıkların ebeveynlerde taranması ve ebeveynlerin sağlıklı 

bebekler dünyaya getirmesi için preimplantasyon genetik 

uygulamaları ülkelerce benimsenmiş, maliyet-Btkinliği konusunda 

olumlu sonuçlan olduğu bildirilmiştir. 

TÜSEB 2018 yılı "Tarama Programları ve Genişletme Modeli 

Raporları"nda genişletilmiş yenidoğan tarama sistemi için 

biyobanka, referans laboratuvar ve biyoinformatik ağ kurulması ve 








