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Ik kez 2008 yilinda, Avrupa Nadir Hastaliklar Birligi (EURORDIS) tarafindan, subat aymin
son ginii “Nadir Hastaliklar Giini” ilan edilmistir ve halen 106 iilkede nadir hastaliklar
farkindalik giinii etkinlikleri yapilmaktadir. Nadir hastaliklarin biiyiik boliimii genetik
hastaliklardir ve genetik hastaliklar i¢inde de biiyiik bir boliimii kalitsal metabolik hastaliklar

olusturmaktadir.

Nadir hastalik, toplumda 2000°den daha az rastlanan hastaliklar i¢in kullanilmaktadir.
Glinlimiizde tanimlanmis yaklasik 1500 metabolik hastalik vardir ve her 1000-2500 kisiden
birinde bir metabolik hastalik oldugu diisiiniilmektedir. Tiirkiye gibi akraba evliliklerinin sik

oldugu tiilkelerde bu oranin daha sik oldugu tahmin edilmektedir.

Nadir hastaliklar hakkinda farkindalik ve bilimsel bilgi arttik¢a erken tan1 almalari, zamaninda
tedaviye ulagmalar1 daha kolay olacaktir. Nadir hastaliklar alanindaki arastirma gelistirme
calistirmalarina kaynak aktarimi da etkin tan1 ve tedavi olanaklarinin artmasina ve hastalarin
tedaviye ulagsmalarinin kolaylagsmasini saglayacaktir. Nadir Hastaliklar Giiniiniin diizenlenme
amaci, toplumun, hekimlerin, saglik otoritelerinin, ila¢ endiistrisinin farkindalik ve bilgi
diizeyinin artmasii saglamak, nadir hastalig1 olan bireylerin saglik hizmetlerine ve sosyal
haklara ulasmasini kolaylastirmaktir. Insan haklari ve esitlik ilkesi cercevesinde hastalarm
iizerindeki sosyal ve mali yiikleri hafifletebilmektir. Uluslararas: isbirligi i¢cinde kaynaklara
ulagilabilmesi, ortak aglar saglanabilmesi de Nadir Hastaliklar Giiniiniin amaglari igerisindedir.
Ulkemiz ve metabolik hastaliklar i¢in yenidogan taramasina alinan metabolik hastalik say1sinin
artmasi, tan1 ve tedavi olanaklarina aktarilan biitge ve sosyal desteklerin artmasi ortak
dilegimizdir.

Nadir Hastaliklar Gliniiniin hedeflerine ulasabilmesini ve tiim diinyada nadir hastaliklar1 olan

bireylerin tan1 ve tedavi olanaklarinin esit olmasini dileriz.



