NADIR GORULEN HASTALIKLARDA ERKEN
COCUKLUK DONEMINDE HEMSIRELERIN ROLU

THE ROLE OF NURSES IN EARLY CHILDHOOD IN
RARE DISEASES
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OZET

Nadir goriilen hastaliklar, sayica diger hastaliklar kadar
fazla kisiyi etkilemiyor olsa da tanilanmasi ve tedavi edilmesi
zor olan hastaliklar grubunda yer almaktadir. Nadir goriilen
hastaliklarda 6nleme, tanilama, tedavi basamaklar1 diger has-
taliklardan farkli olarak ele alinmalidir. Nadir goriilen hasta-
liklarin ortaya ¢ikmasini kolaylastiran risk faktorlerinin ta-
nimlanmasi, bulgularin belirlenmesi ile tan1 koyulmasi en ¢ok
giicliik yasanan agamalardandir. Bu asamadan sonra sira teda-
viye gelse de bu hastaliklarla ilgili yeterince ¢aligma yapilma-
mast, ¢ogu saglik profesyonelinin bu hastaliklarla ilgili farkin-
daliginin olmamasi, kismen tedavisi varsa bile gerekli ilaglara
veya tedavi yontemine ulagilamamasi ve uygulanan tedavinin
hasta iizerinde ne derece etkili olacaginin tahmin edilememesi
bu hastaliklarla miicadeleyi zorlagtirmaktadir. Saglik hizmet-
lerinin sunumunda koruma, 6nleme, tedavi etme ve rehabilite
etme adimlarinda dogrudan gorev alan, birebir hastayla ¢alisan
ve hastayla en ¢ok zaman geciren hemsireler nadir hastaliklarla
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ilgili 5nemli roller tistlenmektedir. Nadir hastaliklarin biiyiik bir
¢ogunlugu erken ¢ocukluk déneminde ortaya ¢ikan ilk bulgu-
larin degerlendirilmesiyle belirlenebilmektedir. Bu ¢aliyma na-
dir hastaliklarda erken ¢ocukluk doneminde hemsirelerin rol-
lerinin tanimlanmasi amaciyla gergeklestirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Erken ¢ocukluk, Hemsirelik rolleri,
Nadir goriilen hastaliklar.

ABSTRACT

Although rare diseases do not affect as many people as
other diseases, they are in the group of diseases that are diffi-
cult to diagnose and treatment. In rare diseases, prevention, di-
agnosis and treatment steps should be handled differently from
other diseases. Identifying the risk factors that facilitate the
emergence of rare diseases, identifying the findings and mak-
ing the diagnosis are the most difficult stages. After this stage,
although it is time for treatment, the lack of adequate studies
on these diseases, the lack of awareness of most health pro-
fessionals about these diseases, the inability to reach the nec-
essary drugs or treatment methods even if they are partially
treated, and the inability to predict how effective the treatment
will be on the patient makes it difficult to combat these dis-
eases. Nurses, who are directly involved in the steps of protec-
tion, prevention, treatment and rehabilitation in the provision
of health services, work with the patient and spend the most
time with the patient, play an important role in rare diseases.
The majority of rare diseases can be identified by evaluating the
first findings in early childhood. This study was carried out to
define the roles of nurses in rare diseases in early childhood.

Keywords: Early childhood, Nursing roles, Rare diseas.
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GIRIS

Nadir goriilen hastaliklar, diger hastaliklar kadar yaygin ve
sik ortaya ¢ikmayan, yaklasik 2000de 1 kiside goriilen, heniiz
tanillanmamis ya da yeni tanilanmis hastaliklardir. Glintimiize
kadar 8000 yakin nadir hastaligin tanimlandig1 bilinmekte-
dir. Diinya genelinde 473 milyon kisinin iilkemizde ise yakla-
sik 5-6,4 milyon kisinin nadir hastaliklardan etkilendigi 6ngo-
rilmektedir (SHGM, 2023). Nadir goriilen hastaliklarin %80’i
gibi biiyiik bir oraninin

genetik kokenli oldugu ve bu hastaliklarin %65-70 ora-
ninda ¢ocukluk ¢aginda ortaya ¢iktig1 bilinmektedir (CORD,
2019; SHGM, 2023). Bu nedenle nadir hastaliklarin yetiskin-
lerden ¢ok ¢ocuklar1 daha fazla etkiledigini sdylemek miim-
kiindiir. Nadir goriilen hastaliklar genellikle birden fazla gen
mutasyonu ile birlikte organ ve sistemlerin gelisimini ve isle-
vini olumsuz etkiler. Cogu nadir goriilen hastalik biiyiime ge-
lisme geriligi, fiziksel engeller, nérodavranigsal sorunlar, sosyal
iletisim ve beceri bozuklugu gibi ¢ocuklarin yasam alanlarina
dair farkli engeller olustururlar (Currie ve Szabo, 2019; GR-
DIC, 2018). Nadir goriilen hastalig1 bulunan ¢ocuklar birden
fazla tibbi uzmana, saglik ve sosyal bakim uzmanina, ytiksek
diizeyde entegre bakima ihtiya¢ duyarlar (Ward ve ark., 2022).
Ayrica ihtiya¢ duyduklar: bakim, bireylerin hastaliklarinin kro-
nik ve karmasik olmasi nedeniyle stireklilik arz etmektedir.

Nadir goriilen hastaliklar tizerine yapilan ¢aligmalar genel-
likle az sayidadir. Hastaligin nadir goriilmesi nedeniyle hasta-
ligin tanilanmasi, tedavisinin baglamasi gecikmektedir (Llu-
bes- Arria vd., 2022). Ayrica hastalikla ilgili literatiir bilgisinin
yetersiz olmasinin sonucu olarak hastaligin fark edilmesinin
zorlagsmasi, hastaligin etiyolojisinin bilinememesi, hastaligin
¢ocugu nasil ve ne ol¢iide etkileyeceginin ¢ogu zaman 6n-
gorillememesi siirecin olumsuz sonuglarindandir (Currie ve
Szabo, 2019; Ward ve ark., 2022). Diger yandan nadir goriilen
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hastaliklarin semptomlarinin diger hastaliklarla benzer olmasi
hatal1 tanilamay1 beraberinde getirerek dogru taninin konul-
masini zorlastirmaktadir. Taninin konulmasindaki gecikmeler
veya hatal1 tanilama tedavinin etkin sekilde gerceklestirilmesi
firsatin1 ortadan kaldirmaktadir (Walkowiak ve Domaradzki,
2020). Ayrica nadir hastaliklar: olan teshis edilmis hastalarin
bile tedavi sans1 distiktiir, ¢linkdi nadir hastaliklarin %90’in-
dan fazlasinda herhangi bir tedavi mevcut degildir (Kaufman
vd., 2018).

Toplumda nadir hastaliga sahip ¢ocuk sayis1 az oldugundan
bu ¢ocuklarin tibbi ve sosyal bakim gereksinimleri yeterince
karsilanamamaktadir. Bu gereksinimlerin karsilanamamasi uy-
gun tibbi destek, fiziksel ve psikolojik terapi, toplumsal destek,
okul bulma ve okula kaydolma, egitime baslama gibi konularda
zorluk yaratmaktadir. Tiim bunlarin ¢iktis olarak nadir hasta-
liga sahip ¢ocuk ve ebeveynleri sosyal izolasyona maruz kala-
rak savunmasiz hale gelmektedir. Bu nedenle nadir hastaliga
sahip ¢ocuklarin ebeveynlerinin bakim ve tedavi konularinda
desteklenmesi, ¢cocuk sahibi olacak ebeveynlerin nadir hasta-
liklarla ilgili farkindalik kazanmalari, yenidogan muayeneleri
ve takiplerinde nadir goriilen hastaliklarla ilgili degerlendir-
melerin yapilmasi 6nem kazanmaktadir.

Hemygireler saglik hizmeti sunumunda hastalarla yakindan
ve en uzun siire birlikte ¢aliyma imkéani bulan saglik profesyo-
nelleridir. Hemsirelik, her yas grubundan, aileden, toplumun
herhangi bir grubundan, hasta veya iyi durumdaki bireylerin
tiim ortamlarda 6zerk ve isbirlikgi bir yaklagimla bakimini kap-
sar. Hemygirelik, sagligin gelistirilmesini, hastaliklarin 6nlenme-
sini, hasta, engelli ve 6liim sitirecinde olan insanlarin bakimini
igerir (ICN, 2002). Bakim verme siirecinde hemsireler yenido-
ganlarin dogum anindan ¢ocukluk ve ergenlik déonemine ka-
dar normal bitylime gelisme siireglerini degerlendirip normal-
den sapma durumlarini ele alir. Bu siiregte hemsireler normal
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bitylime gelisme donemine uygunlugu degerlendirme, nadir
hastaliklarin belirtilerini saptama ve aileyi yonlendirme, boy-
lece de erken tani konusunda siireci yonetme firsat1 bulabilir-
ler. Yasamin baglangicindan sonuna kadar gegen siiregte birey-
lerin saglik durumlarini degerlendiren, saglik gereksinimlerini
belirleyen ve gozlem yapan hemsireler, nadir hastaliklarla il-
gili yetkinlik kazanmalidir. Hemsireler rol ve sorumlulukla-
rin1 yerine getirirken nadir hastaliklar1 degerlendirmeli, nadir
hastaliga sahip ¢ocuk ve aileye danigmanlik sunmalidir. Ay-
rica, hastalarin ve ebeveynlerinin tanidan kaynaklanan psiko-
lojik sikintilarini degerlendirmek ve bunun psikososyal sonug-
larini izlemek i¢in en uygun kisiler hemsirelerdir (Walkowiak
ve Domaradzki, 2020). Bu ¢alismada T.C Saglik Bakanlig: ta-
rafindan 2023 yilinda yayimlanan “Nadir Goriilen Hastalik-
lar Eylem Plani1 2023-2027” temel alinarak hemsirelerin erken
gocukluk donemindeki rol ve sorumluluklarina deginilmistir.

Hemsirelik Rolleri Cercevesinde Nadir Hastaliklara

Yaklagim

Hemsirelik rolleri, hemsirelerin bakim verdikleri hastala-
rin gereksinimlerini giderirken, bakim plani olusturup uygu-
larken kullandiklar: bakim davraniglarini icermektedir. Her
bireyin gereksinimi farklilik gosterdiginden hemsirelerin ba-
kim verdikleri bireylere gore hemsirelik rollerini kullandigini
soylemek miimkiindiir. Hemsirelerin vazgecilmez rolii bakim
vermedir. Nadir goriilen hastaliklarda ise egitici, arastirici, sa-
vunucu, rahatlatici, rehabilite edici ve danigman rolii 6n plana
¢tkmaktadir. Nadir goriilen hastaliklarla ilgili Saglik Bakanlig:
tarafindan olusturulan eylem planinda yer alan bilgilendirme
ve farkindalik yaratma, tanilama ve 6nleme, hasta ve yakinlari-
nin desteklenmesi, tedavi ve bakim hizmetleri basliklar1 hem-
sirelik rolleri acisindan ele alinmistr.
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Sekil 1. Hemsgirelik Rolleri
(Kaynak: Gediik, 2018; Agikgoz ve Baykal, 2023)

Bilgilendirme ve Farkindalik Yaratma

Saglik hizmetleri ierisinde yasa, ¢evreye, iklime, cograf-
yaya, zamana, teknolojiye ve bir¢ok farkli etkene gore hasta-
liklarin sayisy, tiirii ve dagilimi degiskenlik gostermektedir.
Hemsirelerin degisen diinya iizerindeki tiim bu hastaliklarin
tamamini bilmeleri, takip etmeleri ve tanimalar1 miimkiin de-
gildir. Nadir hastaliklara yaklasimda hemsirelerden beklenen,
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tiim hastaliklari bilip tanimalar1 degil, binlerce nadir hastaligin
goriildigiintin ve milyonlarca insanin bu hastaliklardan muz-
darip oldugunun bilincinde olmalari, bu hastaliklara standart-
lar dis1 bir yaklasim gosterilmesi gerektiginin farkinda olmala-
ridir (Walkowiak ve Domaradzki, 2020).

Hemygirelik egitimi icerisinde nadir hastaliklarla ilgili muf-
redat konularina yer verilmesi, proje, sempozyum, panel gibi
nadir goriilen hastaliklar1 tanima firsat1 bulacaklar1 bilimsel
etkinliklerin planlanmasi1 hemgirelerin lisans egitimi sirasinda
nadir goriilen hastaliklarla ilgili farkindalik kazanmalarini des-
tekleyecektir. Diger yandan hemsgirelik egitimi sirasinda nadir
hastaliklarla farkindalik kazanan hemsireler hastalarina yakla-
simda nadir hastaliklar1 da ele alabilecek bilince sahip olacaktir.

Mezuniyet sonrasi egitimci rol {istlenen yani akademide
gorev alan hemsireler nadir hastaliklarla ilgili biling yaratma
konusunda hem hemsgirelere hem de topluma bilgi yaymada
onemli rol tstlenmektedir (Walsh, 2018). Toplumun biling-
lendirilmesi konusunda yaygin etki olusturabilme imkan1 bul-
maktadirlar. Diger yandan hemsireler bakim verdikleri ve takip
ettikleri bireylerin normal gelisim donemine uygun sekilde ge-
ligme gosterip gostermediklerini en yakindan goren saglik pro-
fesyonelleridir. Bu nedenle gebelik siirecinden itibaren fetiisun
gelisiminin izlenmesi, dogum 6ncesi ve dogum sonrasi bakim
doneminde nadir hastaliklar yoniinden ¢ocuklarin degerlen-
dirilmesi 6nem arz etmektedir. Ayrica ebeveynlere ¢ocuklar:
ile ilgili yapilacak olan rutin testler ve bu testlerin sonuglarinin
normallik gostermemesi sonucunda ortaya ¢ikabilecek durum-
larla ilgili bilgilendirilmesi 6nemli bir gerekliliktir.

Ozellikle birinci basamak saglik hizmeti saglayicis1 olarak
calisan hemsirelerin nadir hastaliklarla ilgili farkindalik ka-
zanmalar1 ve bakim verdikleri ¢ocuklar1 nadir hastaliklar yo-
niinden degerlendirip ailelerine danigmanlik sunmalari, nadir
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hastaliklarin erkentanilanmasi ve kaliteli bakim sunulmasi ko-
nusunda beliryeci olmaktadir.

Nadir Hastaliklarin Tanilanmasi ve Onlenmesi

Nadir goriilen hastaliklar ¢ogunlukla genetik kokenli ol-
dugundan hastaligin tanilanmasi da genetik testlerle miim-
kiin olmaktadir. Hastaligin tanilama agamasi genetik uzman,
¢ocuk doktoru, ¢ocuk norologu gibi tip doktorlar: tarafindan
yapiliyor olsa da hemsireler bu siireglerde yer almakta ve ge-
netik bozukluklarin tanilanmasi ve yénetimindeki rolleri giin
gectikge artmaktadir (Taylor vd., 2017). Nadir goriilen hasta-
liklar erken ¢ocukluk déneminde veya erken ¢ocukluk donemi
sonrasinda ortaya ¢iktigindan tanilama siireci; tani siireci ara-
l1ig1 (hastanin/ebeveynin hastaligin semptomu veya belirtisini
ilk kez fark etmesi), birinci basamak aralig1 ve uzman bakimi
alma aralig1 olmak iizere {i¢ basamakta siniflandirmaktadir
(Black vd., 2015). Hemsirelerin bu ii¢ donemde de aktif rol al-
mast hastanin tedavisini olumlu yonde etkileyecektir.

Ulkemizde “Yenidogan Tarama Programi” kapsaminda, fe-
nilketoniiri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi, kistik
tibrozis ve konjenital adrenal hiperplazi hastaliklar1 agisindan
yenidogan bebeklerin taramasi yapilmaktadir. Bu taramalarda
yenidoganlardan topuk kani alma islemi gerceklestirilmekte
ve bu islemi hemsireler yapmaktadir. Yenidogandan kan alma-
dan o6nce yenidoganin fiziksel muayenesinin hemsire tarafin-
dan gergeklestirilmesi, siipheli veya farkli goriinen bulgularin
fark edilmesi agisindan 6nemlidir. Ayrica tani testinin dogru
sekilde yapilmasi, pozitiflik durumunda testin tekrarlanmasi,
sonug kesinlestiginde ilgili bildirimlerin yapilmas: hemsirele-
rin sorumlulugundadir. Tanilama gergeklestirildikten sonra
hemsirelerin danigmanlik, rahatlaticilik, yoneticilik, egiticilik,
rehabilite edicilik gibi rollerini kullanmalar1 beklenmektedir.
Bu tarama programiyla amag hastalik taramasinda pozitiflik
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gosteren yenidoganlarin ailelerinin bilgilendirilmesi ve teda-
viye yonlendirilmesinin hizlandirilmasidir.

Giintimiizde anne ve baba adaylarinin ¢ocuk sahibi olma-
dan once genetik gecisli bir hastalik tasiyip tagimadiklarini ve
¢ocuklarinda nadir hastalik goriilme riski olup olmadigini 6g-
renebilecekleri genetik testler uygulanmaktadir. Genetik ince-
leme daha ¢ok risk altindaki gruplara uygulansa da iilkemizde
sayica fazla goriilen nadir hastaliklar i¢in rutin testler de uygu-
lanmaktadir. Ornegin talasemi, spinal muskiiler atrofi (SMA)
hastalig1 ile ilgili evlilik 6ncesinde tastyicik durumunu belirle-
mek i¢in kullanilmaktadir (SHGM, 2023). Boylece ciftler ¢o-
cuk sahibi olmadan 6nce nadir hastaliklar yoniinden risk ta-
sty1p tasimadiklarini 6grenebilmektedir.

Hasta ve Yakinlarinin Desteklenmesi

Nadir hastalik tanist koyulan ¢ocugun ebeveynleri ilk etapta
yogun bir sok duygusu yasamaktadir. Ebeveynler ilerleyen do-
nemlerde ise psikolojik, sosyal ve ekonomik yonden sorunlar
yasamaktadir. Aileler ¢ocuklarinin hastaliklari ile ilgili ne ya-
pacagina karar vermekte zorlanmakta, ¢ocuguna nasil davra-
nacag) ile ilgili tereddiit yasamakta, her agidan karmasik olan
bu durumu yonetmekte giiglitk yasamaktadir. Literatiirde na-
dir goriilen bir hastaliga sahip gocugu olan ebeveynlerin temel
olarak bilgi edinme, etkili ve hassas iletisim gelistirme, destek
kuruluglarindan yardim alma, ¢ocuklarinin bakimu ile ilgili
profesyonel yonlendirmeye ihtiya¢ duyduklar: bildirilmistir
(Johnson vd., 2018). Nadir goriilen hastaliklarda diger hasta-
liklara gore tek bir uzmandan bilgi almak yeterli olmadigin-
dan aileler multidisipliner bir destege gereksinim duymakta-
dir. Hemsireler nadir hastaliga sahip bireyleri degerlendirirken
ebeveynlerin yasadig1 duygusal giigliikleri mutlaka ele alinmal,
gereksinim duyduklar1 konularla ilgili egitimler planlamali ve
profesyonel hemsirelik bakimi sunmalidir (Llubes-Arria vd.,
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2022). Ozellikle tanilama siirecinde ailelerin tani koyulmasin-
daki gecikmeden kendilerini sorumlu tuttugu, siirekli ek bir
uzmana danigarak, farkli hastaneler giderek tani ve tedaviyi
geciktirdiklerini diisiindiikleri bu nedenle de sugluluk hisset-
tikleri ve yiiksek diizeyde kaygi duyduklar: yapilan ¢aligma-
larda gosterilmistir (Applebaum ve digerleri, 2020).

Hemysireler nadir hastaliga sahip ¢ocuklarin ailesinin, 6fke,
sugluluk, caresizlik, tiikenmisglik, kaygi, gegmisten kopamama
gibi olumsuz duygular: yasayabilecegini dngorerek ebeveyn-
lerin odaklanma problemi yasayabileceklerinin ve karar ver-
mede zorlanabileceklerinin farkinda olmalidir (Zurynski vd,
2017). Hemsireler bakim plani hazirlayip uygularken ebevey-
nlerin deneyimleri, duygusal durumlar1 ve engel olusturabile-
cek faktorleri goz oniinde bulundurmalidir (Walkowiak ve Do-
maradzki, 2020). Hemsireler her zaman hastalarinin yaninda
olurlar, hastalarinin kaliteli bakim almalar1 i¢in ¢aba sarfe-
der ve yasam kalitelerini ytikseltmeye ¢alisirlar. Nadir gorii-
len hastaliklarin tanilanmast siirecinin getirdigi olumsuz duy-
gusal sonuglarla bagetmenin saglanabilmesi i¢in hemsirelerin
hastalarina ve ebeveynlerine duygusal destek vermesi olduk¢a
onemlidir. Hemsireler bu siirecte bireylerin duygularini yo-
netmeleri, uyum saglamalari, etkili basetme yontemleri gelis-
tirmeleri konularinda aktif rol oynamali, hemsirelerin yeterli-
lik diizeyini agan bir durumda ise bakim verdigi bireyi baska
profesyonellere yonlendirmelidir. Bu asamada hemsireler, na-
dir hastaliga sahip birey, ailesi, saglik ekibi, sosyal hizmet sag-
layicilar: arasinda etkili iletisim gelistirme, siireci yonetme ve
koordine etme konularinda anahtar role sahiptir.

Tedavi ve Bakim Hizmetleri

Nadir goriilen hastaliklar komplike oldugundan tedavide
¢ok disiplinli bir yaklasim sergilenmesi bir zorunluluktur. Ay-
rica saglik ekibinde yer alan her bir saglik profesyonelinin
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ekip caliymasini benimsemesi, ¢ok sayida uzmanin ekibe dahil
edilmesi 6nemlidir. Nadir goriilen hastaliga sahip ¢ocuklarda
komplike sorunlar bulundugundan ve bu sorunlarin ¢ogu da
sosyal becerilerle ilgili oldugundan bu ekipte sosyal hizmet uz-
many, psikolog ergoterapist, fizyoterapist, dil ve konusma tera-
pisti mutlaka yer almalidir.

Tanilama sonrasi hastaya uygulanacak tedavinin sekillen-
dirilmesinde kanita dayali bakim plani olusturulmasi, ihtiyag
duyuldugunda nadir hastaliklara yonelik 6zellesmis hizmet bi-
rimlerine yonlendirme yapilmasi gerekmektedir. Bu asamada
hemygireler iletisim becerilerini kullanarak ilgili koordinasyonu
saglayarak tedavi planinin saglikli bir sekilde stirdiiriilmesini
saglamaktadir. Uygulanan tedavide komplike ila¢ ve yontem-
ler kullanilacagindan ailenin bilgilendirilmesi ve takip edilme-
sinde hemsireler 6nemli rol tistlenmektedir.

Nadir hastaliklar eylem planinda tedavinin etkin gercek-
lestirilmesi i¢in taninin miimkiin oldugunca erken konulmast,
hastaligin tiirtine gére miimkiin olan son tedavi yontemleri-
nin kullanilmasi 6nerilmektedir. Nadir goriilen hastaliklarda
kullanilan ilag ve tedavi yontemlerinin ¢ok pahali olmasi ve
tilkemizde gelistirilmiyor olmasi tedavide zorluk yaratmak-
tadir. Bu nedenle nadir goriilen hastaliklarla ilgili hazirlanan
eylem planinda bu alanda ¢alisacak bilim insanlarinin destek-
lenmesi, alt yapinin olusturulmas: ve bu alandaki ¢aligmalara
yatirim yapilmasi dnerilmektedir. Ayrica ailelerin ihtiyag duy-
duklarinda yardim alabilecekleri 6zellesmis birimlerin olustu-
rulmasi gerekmektedir.

Arastirma ve Gelistirme Calismalar1

Nadir goriilen hastaliklarla ilgili istatistiki veri elde ede-
bilmek i¢in ulusal diizeyde bir veri tabani kurulmasi, aras-
tirma gelistirme ¢alismalarinin en basinda gelen eylem plani
adimidir. Boylece iilkemizde kag adet nadir goriilen hastalik
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oldugu, bu hastaliklardan etkilenen kag¢ ¢ocuk ve aile oldugu,
tilkemizde hangi nadir hastaligin daha yaygin gériildiigii, na-
dir hastaliklarin belirtileri, tedavi se¢enekleri, uygulanan yon-
temlerin ¢ocuklar tizerindeki etkileri raporlanabilecektir. Na-
dir goriilen hastaliklarla ilgili yapilacak arastirmalar, tanilama,
bilgilendirme, hasta ve ailenin katilim, tedavi ve bakim, kayit
basamaklarini icermeli, bu alandaki bilimsel bilgiyi arttiracak
diizeyde olmalidir (Sekil 2).

Tanilama
Kayit Bilgilendirme
Tedavi ve Ii?lséfli;e
Bakim k
atilimi

Sekil 2. Aragtirma ve Gelistirme Calismasi Yapilmas: Gereken Basamaklar

Nadir goriilen hastaliklarla ilgili yapilacak her bir arastirma
faaliyeti ek bir maliyet gerektireceginden uluslararas: orgiitlerle
is birligi yapmak, veri paylasimini kolaylastirmak, multidisip-
liner yaklasim sergilemek faydali olacaktir.

SONUC

Nadir goriilen hastaliklarda 6zellikle erken ¢ocukluk déne-
minde hemsireler 6nemli rol tstlenmektedir. Hemsirelerin bu
stirecte rollerini yerine getirebilmeleri; nadir hastaliklara yonelik
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farkindalik kazanmalari, nadir hastaliklarla ilgili egitim almalars,
nadir hastaliklarin tanilanmasi, tedavi edilmesi, kayzt altina alin-
mast ile ilgili yapilan planlamalarda yer almalari, saglik politika-
lar1 gelistiricisi olmalari, nadir hastaliklarla ilgili arastirma ve ge-
listirme caligmalarina katilmalari ile miimkiin olacaktir.
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