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Nadir Hastaliklarin Saglik Hukuku A¢isindan
Degerlendirilmesi

Ergiin Siimer!

Ozet

Nadir hastaliklar, toplum iginde az goriilme olasihiina sahip olmasinin yaninda
kisilerin yagsam hakki, saglik hakk: ve insan onuru iizerinde ciddi etkiler
yaratan kronik ve genellikle genetik kokenli hastaliklardir. Tani siireglerinin
uzun siirmesi, uzman saglik merkezlerinin yetersiz kalmasi, yiiksek maliyetli
olmasi nedeniyle orphan ilaglara erisim sorunlar1 ve sinirli tedavi olanaklart,
nadir hastaliklar1 saghk hukukunun 6zel koruma gerektiren alanlarindan biri
haline getirmektedir. Bu ¢alisma kapsaminda nadir hastaliklar; saglik hakka,
hekimin hukuki sorumlulugu, aydinlatiimig onam ve genetik verilerin korunmasi
bakimindan saglik hukuku agisindan incelenmistir.

Caligmada 6ncelikle nadir hastalik kavrami ve temel 6zellikleri deginilmis olup;
bu hastaliklarin biiyiik 6l¢iide genetik kokenli oldugu, erken teshis giigliigii
nedeniyle kisilere uzun siire dogru tan1 konulamadigi ve saglik sistemleri
bakimindan 6zel diizenlemeler gerektirdigi ortaya konulmustur. Saglik hakki
baglaminda devletin sosyal devlet ilkesi geregince bireylerin saglik hizmetlerine
tiilen erigimini saglama ylikiimliiliigii bulundugu; 6zellikle uzman merkezlerin
yayginlagtirilmasi, genetik tarama programlarinin geligtirilmesi ve orphan
ilaglara erigimin kolaylagtirilmasinin 6nem tagidig1 degerlendirilmistir.

Hekimin hukuki sorumlulugu bakimindan nadir hastaliklarin teshis ve tedavi
agamasindaki bilimsel belirsizliklerin sorumlulugun degerlendirilmesini
giiglestirdigi, ancak bu durumun hekimin 6zen yiikiimliiliigiinii ortadan
kaldirmadigr goriilmektedir. Hekimin gerekli tetkikleri istemesi, giincel tibbi
gelismeleri takip etmesi, bagka doktorlarin uzman goriisiine bagvurmasi ve
hastay1 yeterli ve detayh bir sekilde bilgilendirmesi gerektigi belirtilmistir.
Ayrica geg teshis, yanhg teshis ve yetersiz bilgilendirme durumlarinda doktor

1 Ogr.Gor. (Saglik Hukuku YL), Tokat Gaziosmanpasa Universitesi, Tokat Meslek Yiiksekokulu,
Biiro Hizmetleri ve Sekreterlik Boliimii, email: ergunsumer@gmail.com, ORCID ID: 0 000-

0003-1316-6467

@88 A1 hipsjoi.or/10.58830/0zunpub1358.c5477

357



358 | Nadir Hastaliklarin Sayjlhk Hulkwkn Agismdan Degerlendirilmesi

agisindan maddi ve manevi tazminat sorumlulugunun giindeme gelebilecegi
ifade edilmistir.

Caligmada aydinlatilmig onam konusu da ayrintili bigimde ele alinmugtir. Nadir
hastaliklarda deneysel tedavi yontemleri, genetik testler ve klinik aragtirmalar
nedeniyle hastanin bilgilendirilme ihtiyacinin daha kapsamli duruma geldigi;
standart onam prosediirlerinin ¢ogu zaman yetersiz kaldig1 sonucuna ulagilmustir.
Ozellikle ¢ocuk hastalar, genetik analizler ve klinik arastirmalar bakimindan
bireysellestirilmis ve ayrintili bilgilendirme siireglerinin gerekli oldugu sonucu
ortaya konulmugtur.

Genetik verilerin korunmast ise galigmanin temel inceleme alanlarindan birini
olusturmustur. Genetik verilerin yalnizca bireyin mevcut saglik durumuna degil,
gelecekteki hastalik risklerine ve aile bireylerine iligkin hassas bilgilere de isaret
ettigi; bu nedenle 6zel nitelikli kigisel veri kapsaminda korunmas: gerektigi
degerlendirilmistir. KVKK, uluslararast insan haklar1 belgeleri ve Avrupa Insan
Haklart Mahkemesi kararlar1 ¢er¢evesinde genetik verilerin hukuka aykar: sekilde
islenmesi veya paylagilmasinin ayrimecilik, damgalama ve temel hak ihlallerine
yol agabilecegi belirtilmistir.

Sonug olarak nadir hastaliklarin yalnizca tibbi degil; ayni zamanda insan
haklari, sosyal devlet ilkesi, hasta haklar1 ve veri giivenligi bakimindan gok
yonlii bir saglik hukuku problemi oldugu tespit edilmigtir. Bu kapsamda nadir
hastaliklara yonelik 6zel saglik politikalarinin gelistirilmesi, uzman merkezlerin
artirilmasi, orphan ilaglara erisimin kolaylastirilmasi, genetik veri giivenliginin
giiclendirilmesi ve hasta haklarinin etkin bi¢gimde korunmasinin biiytik 6nem
tagidig1 sonucuna ulagilmgtir.

1. Girig

Saglik hakki, modern hukuk sistemlerinde insan onurunun korunmasinin
ve sosyal devlet anlayiginin temel unsurlarindan biri olarak kabul edilmektedir.
Bireyin yagamini saglikli bigimde siirdiirebilmesi yalmzca tibbi miidahaleye
erisgimle sinirl olmayip; ayni zamanda teghis, tedavi, rehabilitasyon, bilgiye
erigim, kisisel verilerin korunmasi ve insan onuruna uygun saglik hizmetlerinden
yararlanabilmesini de kapsamaktadir. Ozellikle gelisen tip teknolojileri, genetik
bilimindeki ilerlemeler ve kigisellestirilmis tedavi yontemlerinin yayginlagmast,
saglhk hukukunun kapsamini genigletmig; hasta haklari, veri glivenligi ve tibbi
sorumluluk gibi alanlarda yeni hukuki tartigmalarin ortaya ¢ikmasina neden
olmustur [1, 2].

Bu tartigmalarin merkezinde yer alan alanlardan biri de nadir hastaliklardir.
Toplumda diisiik goriilme sikligina sahip olmakla birlikte bireylerin yagam
kalitesi tizerinde agir etkiler doguran nadir hastaliklar; teshis giigliigii, uzman
hekim eksikligi, sinirl tedavi segenekleri ve yiiksek maliyetli ilaglar nedeniyle
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saglhk hukukunun en hassas konularindan biri haline gelmistir. Her bir nadir
hastalik az sayida bireyi etkiliyor goriinse de diinya genelinde milyonlarca
insanin bu hastaliklarla yagadig1 dikkate alindiginda, nadir hastaliklarin 6nemli

bir halk saglig1 sorunu olusturdugu anlagilmaktadir [3, 4].

Nadir hastaliklarin biiyiik boliimiiniin genetik kokenli olmasi, konunun
yalnizca klasik saglik hizmetleri bakimindan degil; kigisel verilerin korunmast,
genetik mahremiyet, ayrimcilik yasag ve aydinlatilmig onam gibi temel haklar
bakimindan da degerlendirilmesini gerekli kilmaktadir. Ozellikle genetik
testlerin yayginlagmasi, bireyin yalnizca mevcut saglik durumuna degil
gelecekteki hastalik risklerine iligkin bilgilerin de ortaya ¢ikmasina neden
olmakta; bu durum saghk hukukunda yeni koruma mekanizmalarina ihtiyag
dogurmaktadir [3, 4]. Bunun yaninda, nadir hastaliklarin teghis siireglerinin
uzunlugu ve belirsizligi, hekimin 6zen yiikiimliiligi ile hukuki sorumlulugu
bakimindan da 6zel degerlendirme yapilmasini zorunlu hale getirmektedir.
Hastalarin ¢ogu zaman yillarca dogru teshise ulagamamasi, deneysel tedavilere
yonelmek zorunda kalmas ve yiiksek maliyetli orphan ilaglara erisimde giiglitk
yagamast; saglk hakki, yagam hakk: ve sosyal devlet ilkesi bakimindan ciddi
sorunlar ortaya gikarmaktadir. Ozellikle saglhk hizmetlerine erisimde yasanan
esitsizlikler, nadir hastaliklarin yalmizca tibbi degil ayn1 zamanda sosyal ve
hukuki bir problem oldugunu gostermektedir [1, 2].

Uluslararas: insan haklar1 belgeleri, Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi
kararlar1 ve ulusal hukuk diizenlemeleri, bireyin saglik hakkini ve kigisel
biitlinliigiinii koruma altina almaktadir. Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasasr’'nin
sosyal devlet ilkesi ile saglik hakkina iliskin hiikiimleri de devletin bireylerin
saglik hizmetlerine erigimini saglama konusunda pozitif yiikiimliiliik tagidigin
ortaya koymaktadir. Bu yiikiimliiliik, nadir hastaliklar bakimindan daha
hassas bir nitelik tasimaktadir. Ciinkii standart saglik politikalar1 gogunlukla
yaygin hastaliklar iizerinden sekillenirken, nadir hastaliklar ¢ogu zaman saghk
sisteminin diginda kalabilmektedir [1, 2].

Bu ¢alisma kapsaminda, nadir hastalik kavrami ve temel 6zellikleri,
saghk hakki bakimindan dogurdugu sonuglar, hekimin hukuki sorumlulugu,
aydinlatilmig onam siireci ve genetik verilerin korunmasi saglik hukuku
perspektifinden incelenmistir. Caliymada Tiirk hukuku yaninda uluslararasi
hukuk belgeleri, Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi uygulamalari, hasta
haklart ilkeleri ve kisisel verilerin korunmasina iliskin diizenlemeler birlikte
degerlendirilerek nadir hastaliklarin gok boyutlu yapisi ortaya konulmaya
caligtlmistir. Boylece saghk hukukunun giincel ve gelisen alanlarindan biri olan
nadir hastaliklar konusunda hem teorik hem uygulamaya yonelik biitiinciil
bir degerlendirme yapilmasi amaglanmugtir [1, 2].
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2. Nadir Hastalik Kavrami ve Ozellikleri

2.1. Nadir Hastalik Kavrami

Nadir hastaliklar, toplumda diistik goriilme sikligina sahip olmakla birlikte
bireylerin yagam kalitesi iizerinde ciddi etkiler doguran kronik, ilerleyici ve cogu
zaman yagami tehdit eden hastaliklar olarak tanimlanmaktadir. Giintimiizde
diinya genelinde yaklagik 7.000’den fazla nadir hastalik bulundugu ve
milyonlarca insanin bu hastaliklardan etkilendigi kabul edilmektedir. Her
ne kadar bu hastaliklarin her biri tek bagina az sayida bireyi etkiliyor olsa da
toplam hasta sayis1 dikkate alindiginda nadir hastaliklar nemli bir halk saghgi
sorunu haline gelmektedir [3, 4].

Nadir hastaliklarin tanimi tilkeden tlkeye farklilik gosterebilmektedir.
Avrupa Birligi’nde bir hastaligin nadir hastalik olarak kabul edilebilmesi igin
her 2.000 kigiden birinden daha az gortilmesi gerekmektedir. Amerika Birlesik
Devletleri’nde ise 200.000’den az kigiyi etkileyen hastaliklar nadir hastalik
kapsaminda degerlendirilmektedir. Tiirkiye’de nadir hastaliklara iliskin 6zel
bir yasal tanim bulunmamakla birlikte uygulamada Avrupa Birligi olgiitlerinin
esas alindigr goriilmektedir. Nadir hastaliklarin 6nemli bir kismi genetik
kokenlidir. Bunun yaninda metabolik bozukluklar, bagisiklik sistemi hastaliklari,
norolojik sendromlar ve bazi kanser tiirleri de nadir hastalik kategorisi igerisinde
degerlendirilebilmektedir. Hastaliklarin biiyiik ¢gogunlugu ¢ocukluk ¢aginda
ortaya gtkmakta ve yagam boyu devam eden saglik sorunlarina yol agmaktadir
(3, 4].

Saghik hukuku bakimindan nadir hastaliklarin 6nemi, bireyin saglik
hizmetlerine erigiminde yasanan giigliiklerden kaynaklanmaktadir. Ciinkii bu
hastaliklarda tani siireci genellikle uzun siirmekte, uzman hekim sayisi sinirh
kalmakta ve tedavi maliyetleri oldukga yiiksek olabilmektedir. Bu durum
saghk hakki, hasta haklar1 ve sosyal devlet ilkesi bakimindan 6nemli hukuki
tartigmalar1 beraberinde getirmektedir [1, 2].

2.2. Nadir Hastaliklarin Temel Ozellikleri

2.2.1. Diisiik Goriilme Siklig:

Nadir hastaliklarin en temel 6zelligi toplumda diisiik goriilme oranina
sahip olmalaridir. Ancak hastaliklarin nadir goriilmesi, bu hastaliklarin
etkilerinin sinirl oldugu anlamina gelmemektedir. Aksine nadir hastaliklarin
onemli bir boliimii agir engellilik, yasam kalitesinde ciddi diigiis ve Oliim riski
dogurabilmektedir [3, 4]. Disiik goriilme siklig1 nedeniyle saglik sistemleri
cogu zaman bu hastaliklara yonelik yeterli altyapiya sahip degildir. Ozellikle
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uzman merkezlerin azlig1 ve hekimlerin klinik deneyim eksikligi, tani siirecini
zorlagtirmaktadir. Bu durum hastalarin uzun yillar dogru teshis alamadan
yagamalarina neden olabilmektedir.

2.2.2. Genetik Kokenli Olmalar1

Nadir hastaliklarin yaklagik %80’inin genetik kaynakli oldugu kabul
edilmektedir. Bu nedenle genetik tan1 yontemleri ve genetik danigmanlik
hizmetleri nadir hastaliklarin yonetiminde biiylik 6nem tagimaktadir [3, 4].
Genetik kokenli hastaliklar yalnizca bireyi degil, ayn1 zamanda aile bireylerini
ve gelecek nesilleri de etkileyebilmektedir. Bu nedenle genetik verilerin
korunmasi, kigisel verilerin gizliligi ve ayrimcilik yasagi saglhk hukukunun
temel meselelerinden biri haline gelmistir. Ozellikle genetik verilerin sigorta
sirketleri veya igverenler tarafindan ayrimcilik amaciyla kullanilmasi temel hak
ihlali olugturabilecek niteliktedir. Bu nedenle saglik verilerinin korunmasina
iliskin hukuki diizenlemelerin etkili sekilde uygulanmasi gerekmektedir [5, 6].

2.2.3. Tam Siirecinin Uzunlugu

Nadir hastaliklarin 6nemli 6zelliklerinden biri de tani siirecinin uzun
ve karmagik olmasidir. Bir¢ok hasta dogru taniya ulagabilmek igin yillarca
farkli saglik kuruluglarina bagvurmak zorunda kalmaktadir {3, 4]. Tam1
siirecindeki gecikmenin temel nedenleri; hastalik hakkinda yeterli farkindahgin
bulunmamast, klinik belirtilerin farkl hastaliklarla benzerlik gostermesi, uzman
hekim eksikligi, genetik testlere erisimde yaganan sorunlar olarak kargimiza
ctkmaktadir [5, 6]. Geg teshis, hastaligin ilerlemesine ve geri doniigii olmayan
zararlarin ortaya ¢ikmasina neden olabilmektedir. Bu nedenle saglik sisteminin
erken tan1 mekanizmalarin giiglendirmesi 6nem tagimaktadir.

2.2.4. Tedavi ve Orphan Tlag Sorunlart

Nadir hastaliklarin 6nemli bir kismi igin kesin tedavi yontemi
bulunmamaktadir. Tedavi siireglerinde kullanilan ilaglar ise orphan ilag olarak
adlandirilmaktadir [3, 4]. Orphan ilaglarin gelistirilmesi yliksek maliyet
gerektirmektedir. Buna kargilik hasta sayisinin sinirli olmasi nedeniyle ilag
firmalart agisindan ticari kazang diisiik kalabilmektedir. Bu nedenle bir¢ok tilkede
orphan ilaglarin gelistirilmesi amaciyla devlet destekleri ve tegvik mekanizmalari
uygulanmaktadir [ 7, 8]. Tiirkiye’de bazi nadir hastalik ilaglarinin yurtdigindan
temin edilmesi gerekmekte; bu durum tedavi siireglerinin uzamasina ve
hastalarin ilaca erisimde giigliik yagamasina neden olabilmektedir. Ozellikle
geri 6deme kapsamina alinmayan ilaglar bakimindan hastalarin ekonomik

agidan ciddi magduriyet yasadigr goriilmektedir.
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2.2.5. Sosyal ve Psikolojik Etkiler

Nadir hastaliklar sadece fiziksel saglik sorunlarina yol agmamakta; ayni
zamanda bireylerin sosyal yasami tizerinde de 6nemli etkiler dogurmaktadir.
Hastalar ve aileleri gogu zaman ekonomik giigliikler, sosyal diglanma ve
psikolojik baskilarla karg1 kargiya kalmaktadir. Uzun tedavi siiregleri, stirekli
bakim ihtiyaci ve yiiksek saglik harcamalari ailelerin yagam standartlarini ciddi
bigimde etkileyebilmektedir. Ayrica toplumda hastalik hakkinda yeterli bilgi
bulunmamasi, bireylerin ayrimciliga ugramasina neden olabilmektedir. Bu
nedenle nadir hastaliklarin yalnizca tibbi agidan degil; sosyal devlet ilkesi, insan
onuru ve sosyal haklar bakimindan da degerlendirilmesi gerekmektedir [3, 4].

2.3. Saglik Hukuku Agisindan Nadir Hastaliklarin Onemi

Nadir hastaliklar, saglik hukukunun temel ilkeleri bakimindan 6zel neme
sahiptir. Ozellikle saglik hakki, yasam hakki, insan onurunun korunmast
ve sosyal devlet ilkesi bu hastaliklar bakimindan dogrudan uygulama alani
bulmaktadir [1, 2]. Anayasal diizeyde devletin bireylerin saglik hizmetlerine
erigimini saglama ytikiimliiliigli bulunmaktadir. Bu yiikiimliiliik, nadir hastalik
tagtyan bireyler bakimindan daha hassas bir nitelik tasimaktadir. Ciinkii standart
saglik politikalar1 gogu zaman yaygin hastaliklar tizerinden planlanmakta; nadir
hastaliklar ise saglik sisteminde geri planda kalabilmektedir [3, 4]. Bu nedenle,
uzman merkezlerin kurulmasi, genetik tarama programlarinin geligtirilmesi,
orphan ilaglara erigimin kolaylagtirilmasi, erken tani mekanizmalarinin
giiglendirilmesi saglik hukukunun temel esaslar1 ve gereklilikleri arasinda yer
almaktadir [5, 6]. Sonug olarak nadir hastaliklar, bireyin yagam hakkini ve
saghk hakkini dogrudan etkileyen ¢ok boyutlu saglik sorunlaridir. Bu nedenle
hukuk sisteminin yalmzca tedavi siireglerini degil; ayn1 zamanda sosyal koruma
mekanizmalarini da kapsayacak sekilde gelistirilmesi gerekmektedir [1, 2].

3. Saglik Hakki ve Nadir Hastaliklar

3.1. Saglik Hakki Kavrami1

Saglik hakki, bireyin bedensel ve ruhsal biitiinliigiinii koruyabilmesi igin
gerekli saglik hizmetlerine erigebilmesini giivence altina alan temel insan
haklarindan biridir. Modern hukuk sistemlerinde saghk hakki yalnizca
hastaliklarin tedavisini degil; ayn1 zamanda koruyucu saglik hizmetlerini,
rehabilitasyon imkanlarini ve saglik hizmetlerine esit erigimi de kapsamaktadir.
Diinya Saglik Orgiitii saghg1 yalnizca hastalik veya sakatligin bulunmamast
seklinde degil; fiziksel, ruhsal ve sosyal yonden tam bir iyilik hali olarak
tamimlamaktadir. Bu yaklagim dogrultusunda saglik hakki, bireyin insan onuruna
uygun yagam siirmesinin temel kosullarindan biri olarak kabul edilmektedir.
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Nadir hastaliklar bakimindan saglik hakki ayr1 bir 6nem tagimaktadir. Ciinkii
bu hastaliklar ¢ogu zaman erken teshis giicliigii, uzman merkez eksikligi,
yiksek maliyetli tedavi siiregleri ve sinirh ilag segenekleri nedeniyle bireyin
saghk hizmetlerine erigimini zorlastirmaktadir. Bu nedenle nadir hastaliklar,
saglik hakkinin etkin bi¢imde korunup korunmadiginin degerlendirilmesinde
onemli Olglitlerden biri haline gelmistir [1, 2].

3.2. Saglik Hakkinin Anayasal Temelleri

Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasas’'nin 56. maddesine gore herkes saglikli ve
dengeli bir ¢evrede yagama hakkina sahiptir. Ayn1 maddede devletin, bireylerin
hayatini beden ve ruh sagligi i¢inde siirdiirmesini saglamakla yiikiimlii oldugu
belirtilmektedir. Anayasa’nin sosyal devlet ilkesini diizenleyen 2. maddesiyle
birlikte degerlendirildiginde devletin sadece saglk hizmeti sunmakla degil;
bununla birlikte saglik hizmetlerine fiili erigimi saglamakla da sorumlu oldugu
kabul edilmektedir. Bu sorumluluk, nadir hastaliklar bakimindan daha hassas
bir nitelik tagimaktadir. Ciinkdi nadir hastalik tagryan bireyler gogu zaman
ckonomik, sosyal ve tibbi agidan dezavantajli durumdadir [3, 4].

Saglik hakk: kapsaminda devletin temel ylikiimliiliikleri; saghk hizmetlerinin
erigilebilir olmasini saglamak, yeterli saglik altyapisint olusturmak, uzman ve
deneyimli saglik personeli yetistirmek, ilag ve tedaviye erigimi hizlandirmak
ve kolaylagtirmak, koruyucu saglk hizmetlerini gelistirmek olarak kargimiza
ctkmaktadir [1, 2]. Nadir hastaliklar bakimindan bu yiikiimliiliikler, genetik
tarama programlarinin olugturulmasi, uzman merkezlerin kurulmasi ve orphan
ilag politikalarinin gelistirilmesi gibi 6zel Onlemleri de kapsamaktadir [3, 4].

3.3. Uluslararas1 Hukukta Saglik Hakk:

Saglik hakki, uluslararasi insan haklar1 belgelerinde temel insan hakki
olarak kabul edilmektedir. Insan Haklar1 Evrensel Bildirgesi’nin 25. maddesi,
herkesin saglik ve tibbi bakim hakkina sahip oldugunu diizenlemektedir
[1, 2]. Ekonomik, Sosyal ve Kiiltiirel Haklar Uluslararas1 S6zlesmesi’nin
12. maddesinde ise taraf devletlerin bireylerin ulagilabilir en yiiksek saglik
standardina erisimini saglamakla yiikiimlii oldugu belirtilmektedir. Cocuk
Haklar1 S6zlesmesr’nin 24. maddesi de ¢ocuklarin saglik hizmetlerine erisim
hakkini giivence altina almaktadir. Bu diizenleme, 6zellikle ¢ocukluk gaginda
ortaya ¢ikan nadir hastaliklar bakimindan biiyiik 6nem tagimaktadir [3, 4].

Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi kararlarinda saghk hakki dogrudan
bagimsiz bir hak olarak diizenlenmemis olmakla birlikte yagam hakki ve insanlik
dig1 muamele yasagi kapsaminda degerlendirilmektedir. Mahkeme, 6zellikle
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ciddi saglik sorunlar1 bulunan bireylerin tedaviye erisiminin engellenmesini
yagam hakkinin ihlali olarak kabul edebilmektedir [1, 2].

3.4. Nadir Hastaliklarda Saglik Hizmetine Erisim Sorunu

Nadir hastaliklarin saghik hukuku bakimindan en 6nemli sorunlarindan
biri saglik hizmetlerine erisimde yaganan giigliiklerdir. Hastalarin 6nemli
bir kismi dogru taniya ulagabilmek igin yillarca farkli saglik kuruluslarina
bagvurmak zorunda kalmaktadir [3, 4]. Tan siirecinin uzamasinin temel
nedenleri arasinda hastalik hakkinda yeterli farkindaligin bulunmamasi,
uzman hekim sayisinin yetersiz kalmasi, genetik testlerin maliyetli olmasi,
tan1 merkezlerinin yetersizligi, saglk sistemindeki koordinasyon eksikligi
kargimiza gelmektedir [5, 6].

Geg teshis, hastaligin ilerlemesine ve geri doniisii olmayan saglik sorunlarinin
ortaya ¢tkmasina neden olabilmektedir. Bu durum bireyin yagam hakki ve saglik
hakki tizerinde dogrudan etkili olmaktadir [1, 2].

Saglik hizmetlerine erigim sorunu yalnizca tani siireciyle sinirh degildir.
Tedavi siireglerinde kullanilan orphan ilaglarin yiiksek maliyeti ve geri 6deme
kapsamina alinmamasi da ciddi hak ihlallerine yol agabilmektedir [7, 8].

3.5. Orphan Ilaglara Erigim ve Saglik Haklki

Orphan ilaglar, nadir hastaliklarin teshis veya tedavisinde kullanilan
ozel ilaglardir. Bu ilaglarin geligtirilmesinin maliyeti yiiksek oldugu igin
tiyatlar1 oldukga yiiksek olabilmektedir [3, 4]. Birgok iilkede orphan ilaglara
erigimin saglanabilmesi amaciyla devlet destekleri ve geri 6deme sistemleri
uygulanmaktadir. Ancak uygulamada baz ilaglarin geri 6deme kapsamina
alinmamast, hastalarin tedaviye ulagmasini zorlagtirmaktadir [7, 8].

Saglik hakki bakimindan devletin ylikiimliiliigii yalnizca teorik erigim,
saglamak degil ayn1 zamanda bireyin ekonomik durumundan bagimsiz sekilde
tedaviye fiilen ulagabilmesini saglamaktir. Ozellikle yaganu tehdit eden nadir
hastaliklarda ilaca erisimin engellenmesi, yasam hakkinin ihlali sonucunu

dogurabilmektedir [1, 2].

Danistay kararlarinda da yagamsal 6neme sahip ilaglarin geri 6deme diginda
brrakilmasinin 6lgiiliiliik ilkesine aykirt olabilecegi ifade edilmektedir.

3.6. Hasta Haklar1 Agisindan Degerlendirme

Nadir hastalik tagtyan bireyler, genel hasta haklarinin yaninda 6zel koruma
ihtiyact da tagimaktadir. Hasta Haklar1 Yonetmeligi ve diger kanunlar kapsaminda
kisilerin saglik hizmetine erigim hakki, bilgi alma hakki, mahremiyet hakki,
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tedaviyi kabul veya reddetme hakki, insan onuruna uygun hizmet alma hakki
bulunmaktadir.

Nadir hastaliklarda 6zellikle aydinlatilmis onam siireci biiyiik 6nem
tagimaktadir. Ciinkii bir¢ok tedavi yontemi deneysel veya yiiksek riskli
olabilmektedir. Bu nedenle hastanin tedavi siireci hakkinda ayrintili sekilde
bilgilendirilmesi gerekmektedir [3, 4]. Bunun yaninda genetik verilerin
korunmasi da hasta haklarinin 6nemli bir pargasidir. Genetik bilgilerin tigiincii
kisiler tarafindan kotiiye kullanilmast ayrimciliga yol agabilmektedir. Bu nedenle
saglik verilerinin korunmasina iligkin hukuki mekanizmalarin etkin sekilde
igletilmesi gerekmektedir [5, 6].

3.7. Sosyal Devlet Ilkesi ve Pozitif Yiikiimliiliikler

Sosyal devlet ilkesi, devletin bireylerin temel ihtiyaglarini kargilamaya
yonelik aktif rol iistlenmesini ifade etmektedir. Saglik hizmetleri de sosyal
devlet anlayisinin temel unsurlarindan biridir.

Nadir hastaliklar bakimindan devletin pozitit yiikiimliiliikleri arasinda
uzman saglhk merkezleri olusturmak, genetik arastirmalar1 desteklemek, orphan
ilag politikalar1 geligtirmek, maddi destek saglamak, erken tan1 programlarini
yayginlagtirmak yer almaktadir [ 3, 4]. Bu yiikiimliiliiklerin yerine getirilmemesi
durumunda idarenin hizmet kusurundan kaynaklanan sorumlulugu giindeme
gelebilmektedir. Ozellikle saglik hizmetinin hi¢ sunulmamasi veya ge¢ sunulmast
nedeniyle zarar dogmasi halinde, idari yarg: sisteminde tam yargi davalari
acgilabilmektedir.

Saglik hakki, insan onurunun korunmasinin temel unsurlarindan biridir.
Nadir hastaliklar ise saglik hakkinin uygulamadaki sinirlarini ortaya koyan
en 6nemli alanlardan birini olugturmaktadir [1, 2]. Bu hastaliklarda erken
teshis, uzman saglhik hizmetlerine erisim, orphan ilaglara erigim ve sosyal
destek mekanizmalar1 yagamsal 6neme sahiptir. Dolayisiyla devletin yalnizca
teorik diizenlemeler yapmasi yeterli olmayip, saglik hizmetlerine fiili erigimi
de giivence altina almas1 gerekmektedir [7, 8].

Sonug olarak nadir hastaliklarin saglik hukuku bakimindan etkin sekilde
korunabilmesi i¢in orphan ilag politikalarinin geligtirilmesi, geri 6deme
sistemlerinin giiglendirilmesi, uzman merkezlerin artirilmasi, genetik veri
glivenliginin saglanmasi, hasta haklarinin giiglendirilmesi gerekmektedir [3, 4].
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4. Nadir Hastaliklarda Hekimin Hukuki Sorumlulugu

4.1. Genel Olarak Hekimin Hukuki Sorumlulugu

Hekimin hukuki sorumlulugu, tibbi miidahale sirasinda mesleki
yiikiimliiliiklere aykiri davranilmasi sonucunda hastanin zarar gormesi
halinde ortaya ¢ikan hukuki sorumlulugu ifade etmektedir. Saglik hukuku
kapsaminda hekimin temel yiikiimliiliigii, hastaya yonelik teghis, tedavi ve
bakim faaliyetlerini tip biliminin giincel gereklerine uygun bigimde yerine
getirmektir. Hekimin sorumlulugu; sozlesmeden dogan sorumluluk, haksiz
tillden dogan sorumlulugu ve bazi durumlarda vekaletsiz i3 gormeden
kaynaklanan sorumluluk hiikiimleri ¢ergevesinde degerlendirilmektedir.
Ozellikle 6zel hastanelerde hasta ile hekim veya hastane arasinda kurulan hukuki
iliski gogunlukla vekalet s6zlesmesi hiikiimlerine dayandirilmaktadur [1, 9].

Nadir hastaliklar bakimindan hekimin hukuki sorumlulugu daha hassas
bir goriiniim arz etmektedir. Ciinkii bu hastaliklar genellikle zor teshis
edilmekte, klinik belirtileri farkli hastaliklarla karigtirilabilmekte, uzmanlik
bilgisi gerektirmekte, tedavi segenekleri siurl olabilmektedir [3, 4]. Bu
durum hekimin sorumlulugunu tamamen ortadan kaldirmamakta; ancak
sorumlulugun degerlendirilmesinde somut olayin 6zelliklerinin dikkate
alinmasini gerekli kilmaktadir [1, 9].

4.2. Hekimin Ozen Yiikiimlilagii

Hekimin en temel yiikiimliiliigii 6zen borcudur. Tiirk Borglar Kanunu
kapsaminda vekalet s6zlesmesinden dogan 6zen yiikiimliiliigii geregince hekim,
mesleki faaliyetini dikkatli, tedbirli ve giincel tibbi standartlara uygun bigimde
yerine getirmek zorundadir [1, 9].

Nadir hastaliklarda hekimin 6zen yiikiimliiliigiiniin unsurlar1 arasinda
hastanin gikayetlerini dikkatle degerlendirme, gerekli tetkikleri isteme, giincel
tibbi geligmeleri takip etme, gerekli durumlarda konstiltasyon isteme ve hastay1
uzman merkeze sevk etme yer almaktadir. Nadir hastaliklarin tani siiregleri
karmagik ve gli¢ oldugundan, ortaya ¢ikan her yanls tan1 durumu dogrudan
tibbi malpraktis kapsaminda degerlendirilemez. Ancak hekimin gerekli dikkat
ve Ozeni gostermemesi halinde hukuki sorumlulugu giindeme gelebilir [3,
4]. Ornegin hastanin klinik bulgularini yeterince incelemeyen, gerekli genetik
testleri istemeyen veya uzman goriigiine bagvurmayan hekimin kusurlu oldugu

kabul edilebilir [5, 6].
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4.3. Tam1 Hatalarindan Kaynaklanan Sorumluluk

Nadir hastaliklarda en sik kargilagilan hukuki sorunlardan biri geg teshis
veya yanlig teshistir. Ciinkii nadir hastaliklarin belirtileri gogu zaman yaygin
hastaliklarla benzerlik gostermektedir [3, 4].

Yanlis teshis, gerekli tetkiklerin yapilmamasi, hastanin sikayetlerinin dikkate
alinmamasi, uzman hekime yonlendirme yapilmamasi, tibbi standartlara aykiri
uygulama yapilmas: durumlarda hekimin sorumluluguna yol agabilir. Bununla
birlikte hekimden mutlak bagar1 beklenememektedir. Hekimin sorumlulugu
i¢in kusurun bulunmasi, zarar meydana gelmesi ve uygun illiyet baginin
kurulmasi gerekmektedir. Yargitay kararlarinda da hekimin teshis siirecinde
gerekli dikkat ve 6zeni gostermemesi halinde maddi ve manevi tazminat
sorumlulugunun dogabilecegi kabul edilmektedir [1, 9].

Ozellikle ¢ocukluk ¢aginda ortaya ¢ikan nadir genetik hastaliklarda erken
teshisin gecikmesi, geri doniigii olmayan zararlarin olusmasina neden olabilir.
Bu nedenle hekimin erken tan1 konusunda gerekli hassasiyeti gostermesi biiyiik
onem tasimaktadir [5, 6].

4.4. Aydinlatilmis Onam Yiikiimliiliigii
Aydinlatilmig onam, hastanin uygulanacak tibbi miidahale hakkinda yeterli

sekilde bilgilendirilerek 6zgiir iradesiyle karar vermesini ifade etmektedir.
Hasta Haklar1 Yonetmeligi ve Tiirk hukukundaki genel ilkeler geregince
hekimin hastayr aydinlatma yiikiimliiliigi bulunmaktadir [10, 11]. Nadir
hastaliklarda aydinlatilmig onam siireci daha kapsamli bir 6nem tagimaktadir.
Cilinkii bu hastaliklarda deneysel tedavi yontemleri uygulanabilmekte, tedavi
bagar1 oranlar diigiik olabilmekte, ciddi komplikasyon riskleri bulunabilmekte,
genetik sonuglar aile bireylerini de ciddi sekilde etkileyebilmektedir |3, 4]. Bu
nedenle hekimin hastaya hastaligin niteligi ve seyri, uygulanacak tedavinin
amaci, tedavi riskleri, bagar1 ihtimali, alternatif tedavi yontemleri, tedavi
uygulanmamasi halinde dogabilecek sonuglar hususlarda ayrintili bilgi vermesi
gerekir [1, 9]. Eksik veya yetersiz bilgilendirme, miidahaleyi hukuka aykir1
hale getirebilir. Yargitay kararlarinda da aydinlatilmig onam olmaksizin yapilan
tibbi miidahalelerin hukuka aykir1 kabul edildigi goriilmektedir [10, 11].

4.5. Genetik Testler ve Hukuki Sorumluluk

Nadir hastaliklarin 6nemli bir boliimii genetik kokenli oldugundan
genetik testler teshis siirecinde biiyiik 6nem tagimaktadir. Ancak genetik
testlerin uygulanmast sirasinda hekimin hukuki sorumlulugunu dogurabilecek
cesitli durumlar ortaya gikabilmektedir [3, 4]. Ozellikle hastanin yeterince
bilgilendirilmemesi, agik r1iza alinmamas, test sonuglarinin yanhs yorumlanmast,
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genetik verilerin gizliliginin ihlal edilmesi hukuki sorumluluga neden
olabilmektedir [5, 6].

6698 sayili Kisisel Verilerin Korunmas1 Kanunu kapsaminda saglik
ve genetik veriler 6zel nitelikli kigisel veri olarak kabul edilmektedir. Bu
nedenle hekimlerin genetik verilerin korunmasi konusunda daha yiiksek
Ozen gostermesi gerekmektedir. Genetik bilginin yalnizca hastay: degil aile
bireylerini de etkileyebilmesi, bu alandaki hukuki sorumlulugu daha karmagik

hale getirmektedir [5, 6].

4.6. Tedavi Siirecinden Kaynaklanan Sorumluluk

Nadir hastaliklarda uygulanan tedavilerin 6nemli bir kismi ytiksek risk
icermektedir. Ozellikle deneysel tedaviler, biyolojik ilag uygulamalari ve genetik
tedavi yontemleri ciddi komplikasyonlara yol agabilmektedir |3, 4]. Hekimin
tedavi siirecindeki sorumlulugu yanls ilag uygulanmasi, doz hatasi yapilmasi,
hastanin takip edilmemesi, komplikasyonlarin zamaninda fark edilmemesi,
tibbi standartlara aykiri tedavi uygulanmasi gibi durumlarda giindeme gelebilir
[1,9].

Ancak komplikasyon ile malpraktis birbirinden farkli kavramlardir. Tibbi
miidahale sirasinda gerekli tiim 6zen gosterilmis olmasina ragmen ortaya
¢ikan 6ngoriilebilir riskler komplikasyon olarak degerlendirilmektedir. Buna
kargilik hekimin gerekli dikkat ve 6zeni gostermemesi halinde malpraktis s6z
konusu olur [1, 9].

4.7. Ozel Hastaneler ve Hekimin Sorumlulugu

Nadir hastaliklarin tedavisinde 6zel hastaneler ve 6zel saglik kuruluglar: da
onemli rol tistlenmektedir. Ozel hastanelerde meydana gelen tibbi uygulama
hatalarinda hem hekimin hem de hastane igletmesinin sorumlulugu giindeme
gelebilmektedir [3, 4]. Ozel hastanenin sorumlulugu yardimer kisilerin kusuru,
organizasyon eksikligi, yetersiz teknik altyapi, hatali personel segimi, denetim
cksikligi gibi nedenlere dayanabilir.

Yargitay kararlarinda 6zel hastanelerin “adam ¢aligtiranin sorumlulugu”
kapsaminda sorumlu tutuldugu goriilmektedir. Bu nedenle nadir hastaliklarin
tedavisinde gerekli uzmanlik altyapisinin olugturulmas: biiylik 6nem
tagimaktadir [3, 4].

4.8. Ispat Sorunu ve Illiyet Bag1

Tibbi uygulama hatalarinda ispat sorunu 6énemli bir hukuki problemdir.
Ozellikle nadir hastaliklarda teshis ve tedavi siireglerinin karmasik olmast
nedeniyle kusurun ve illiyet baginin ispati giiglesmektedir [3, 4]. Hastanin,
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hekimin kusurlu davranis ile meydana gelen zarar arasinda uygun illiyet bagi
bulundugunu ortaya koymasi gerekmektedir. Ancak teknik uzmanlik gerektiren
bu durumlarda bilirkisi incelemeleri biiylik 6nem tagimaktadir [1, 9].

Yargitay kararlarinda tibbi kayitlarin eksik tutulmasi halinde ispat yiikiiniin
hekimin veya saglik kurulugunun aleyhine degerlendirilebildigi gortilmektedir.
Bu nedenle hekimlerin tibbi kayitlar: eksiksiz gekilde tutmas: hukuki agidan
biiyiitk 6nem tagimaktadir [1, 9]. Nadir hastaliklarda hekimin hukuki
sorumlulugu, klasik tibbi uygulama hatalarina goére daha karmagik bir yapi
gostermektedir. Hastaliklarin teshis giicliigii, sinirli bilimsel veri ve tedavi
segeneklerinin yetersizligi, sorumlulugun degerlendirilmesinde 6zel hassasiyet
gerektirmektedir. Bununla birlikte nadir hastaliklarin giig teshis ediliyor olmast,
hekimin 6zen yiikiimliligiint ortadan kaldirmamaktadir. Hekimin giincel
tibbi geligmeleri takip etmesi, gerekli tetkikleri istemesi, uzman goriisiine
bagvurmasi ve hastayr dogru sekilde bilgilendirmesi gerekmektedir [3, 4].

Sonug olarak nadir hastaliklarda hasta haklarinin korunabilmesi igin
uzmanlagmug saglik merkezlerinin artirilmasi, hekimlerin nadir hastaliklar
konusunda egitilmesi, genetik damigmanlik sistemlerinin gelistirilmesi, tibbi
kayit sistemlerinin giliglendirilmesi, aydinlatilmig onam siireglerinin etkin
uygulanmas: gerekmektedir [3, 4].

5. Nadir Hastaliklarda Aydinlatilmig Onamin Saglik Hukuku
Agisindan Degerlendirilmesi

Aydinlatilmig onam, modern saglik hukukunun ve hasta haklar1 anlayiginin
temel unsurlarindan biridir. Bireyin kendi bedeni ve saglig: iizerinde karar
verme hakkinin bir yansimasi olan aydinlatilmig onam, hastanin uygulanacak
tibbi miidahaleye iliskin yeterli bilgiye sahip olduktan sonra 6zgiir iradesiyle
riza gostermesini ifade etmektedir. Ozellikle nadir hastaliklar alaninda tani ve
tedavi stireglerinin karmagik olmasi, deneysel yontemlerin siklikla kullaniimast,
genetik analizlerin yogunlugu ve belirsizlik oraninin yiiksekligi nedeniyle
aydinlatilmig onam daha hassas bir hukuki nitelige sahip olmaktadir [3, 4].

Nadir hastaliklar, toplumda diistik goriilme sikligina sahip olmakla birlikte
gogu zaman kronik, ilerleyici ve yagamu tehdit eden hastaliklar arasinda yer
almaktadir. Bu hastaliklarin 6nemli bir kismi genetik kokenlidir ve kesin taniya
ulagilmasi uzun yillar stirebilmektedir. Tani siirecindeki belirsizlikler, deneysel
tedavi yontemleri, klinik aragtirmalar ve multidisipliner yaklagim gerekliligi;
hastanin bilgilendirilmesi yiikiimliiliigiinii daha kapsamli hale getirmektedir
(3, 4].

Saglik hukukunda aydinlatilmig onam yalnizca etik bir yiikiimliiliik degil,
ayn1 zamanda hukuka uygun tibbi miidahalenin temel sartlarindan biridir.
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Hastanin rizast olmaksizin gergeklestirilen tibbi miidahaleler, hukuka aykir
miidahale niteligi tagimakta ve hekimin hem hukuki hem cezai sorumlulugunu
dogurabilmektedir. Tiirk hukukunda aydinlatilmig onamin temel dayanaklarim
Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasasi, Tiirk Medeni Kanunu, Tiirk Borglar
Kanunu, Hasta Haklar1 Yonetmeligi ve uluslararas: insan haklar1 belgeleri
olugturmaktadir. Bunun yaninda Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi kararlari
ile Oviedo Sozlesmesi de konu bakimindan 6nemli diizenlemeler icermektedir
[10, 11].

5.1. Aydinlatilmis Onam Kavrami ve Hukuki Niteligi

Aydinlatilmig onam; hastanin saghik durumu, uygulanacak tibbi
miidahalenin niteligi, riskleri, alternatifleri ve olast sonuglar1 hakkinda
yeterince bilgilendirilmesinden sonra 6zgiir iradesiyle miidahaleyi kabul
etmesi anlamina gelmektedir. Aydinlatilmig onamin temel unsurlarini hastanin
yeterli bigimde bilgilendirilmesi, hastanin karar verme ehliyetine sahip olmas,
rizanin 6zgiir iradeyle verilmesi, onamin belirli bir miidahaleye yonelik olmasi
olusturmaktadir [10, 11].

Tiirk hukukunda kigilik haklarinin korunmasr ilkesi geregi bireyin viicut
biitlinliigiine miidahale ancak hukuka uygunluk sebeplerinin varlig1 halinde
miimkiindiir. Tibbi miidahalelerde bu hukuka uygunluk sebeplerinin en
baginda hastanin rizas1 gelmektedir. Hasta Haklar1 Yonetmeligi'nin 24.
maddesinde tibbi miidahalelerde hastanin rizasinin gerekli oldugu agik¢a
diizenlenmigtir. Ayni sekilde Oviedo Sozlegmesi’nin 5. maddesi de saglk
alanindaki miidahalelerin ancak ilgili kiginin 6zgiir ve bilgilendirilmis onami
ile yapilabilecegini belirtmektedir.

Nadir hastaliklarda aydinlatiimig onamin 6nemi, teghis ve tedavi siireclerindeki
bilimsel belirsizlik nedeniyle daha da artmaktadir. Ciinkii birgok nadir hastalikta
kesin tedavi yontemi bulunmamakta, deneysel ilaglar kullanilabilmekte, genetik
analizler uygulanmakta, klinik aragtirmalara katilim giindeme gelmektedir [3,
4]. Bu nedenle hastanin kapsamli bigimde bilgilendirilmesi saglik hukukunun
temel gerekliliklerinden biri haline gelmektedir.

5.2. Nadir Hastaliklarda Aydinlatma Yiikiimliiliigiiniin Kapsami

5.2.1. Tantya Iliskin Bilgilendirme

Nadir hastaliklarin tani siiregleri gogu zaman uzun ve karmagik olmaktadir.
Hastalarin yillarca yanlis teghis alabilmesi veya tanisiz kalabilmesi miimkiindiir
[3, 4]. Bu nedenle hekimin hastaligin kesin tanisinin bulunup bulunmadig,
tan1 yontemlerinin giivenilirlik diizeyi, genetik testlerin sonug ihtimalleri, yanlig
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negatif veya yanlis pozitif sonug olasiligi, konusunda hastay1 bilgilendirmesi
gerekmektedir [5, 6]. Tani stirecindeki belirsizliklerin gizlenmesi veya eksik
agiklanmasi, aydinlatma yiikiimliiliigiiniin ihlali anlamia gelebilmektedir.

5.2.2. Tedavi Siirecine Iliskin Bilgilendirme

Nadir hastaliklarda tedavi yontemleri ¢ogu zaman sinirhidir ve bazi
uygulamalar deneysel nitelik tagryabilmektedir. Bu nedenle hastaya tedavinin
bagari ihtimali, olas1 yan etkiler, alternatif tedavi segenekleri, tedavinin mali
yiikii, tedavi uygulanmamasi halinde dogabilecek sonuglar agiklanmalidir |3,
4]. Ozellikle gen tedavileri ve biyoteknolojik uygulamalarda risklerin ayrintih
bigimde agiklanmasi biiyiik 6nem tagimaktadir.

5.2.3. Genetik Testler ve Aydinlatilmig Onam

Nadir hastaliklarin biiyiik boliimiiniin genetik kokenli olmasi nedeniyle
genetik testler yaygin sekilde kullanilmaktadir [3, 4]. Genetik testlerde
aydinlatilmig onam klasik tibbi miidahalelerden daha kapsamhidir. Ciinkii
genetik analizler yalnizca mevcut hastaligr degil, bireyin gelecekteki saglik
risklerini ve aile bireylerine iligkin bilgileri de ortaya ¢ikarabilmektedir [5,
6]. Bu nedenle hastaya testin amaci, sonuglarin kesinlik derecesi, aile bireyleri
tizerindeki etkiler, verilerin kimlerle paylagilacagi, verilerin ne kadar siire
saklanacag, bilimsel aragtirmalarda kullanihip kullanilmayacag: hususlarinda
bilgi verilmelidir. Bu bilgilendirme yapilmaksizin alinan riza hukuken gegerli
kabul edilmeyebilmektedir.

5.3. Cocuk Hastalarda ve Kisitlilarda Aydinlatilmig Onam

Nadir hastaliklarin 6nemli kismu ¢ocukluk gaginda ortaya ¢iktigindan
aydinlatilmis onam konusu ¢ocuk hastalar bakimindan ayr1 6nem tagimaktadir
(3, 4].

Tiirk hukukunda kiigiiklerin tibbi miidahaleye iligkin rizasi kural olarak
veli veya vasileri tarafindan verilmektedir. Ancak ¢ocugun ayirt etme giiciine
sahip olmas1 halinde goriisiiniin dikkate alinmas: gerekmektedir.

Birlesmig Milletler Cocuk Haklar1 S6zlesmesi’ne gore ¢ocugun iistiin yarari
temel ilkedir. Bu nedenle 6zellikle deneysel tedavilerde: miidahalenin zorunlu
olup olmadig, ¢ocugun yararina bulunup bulunmadigy, risk-fayda dengesi
dikkatli bir sekilde degerlendirilmelidir.

Tedavisi bulunmayan nadir hastaliklarda ailelerin “umut tedavileri” olarak
adlandirilan deneysel yontemlere yonelmesi sik kargilagilan bir durumdur. Bu
tiir uygulamalarda hekimin aydinlatma yiikiimliiliigii daha da geniglemektedir
3, 4].
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5.4. Klinik Aragtirmalar ve Deneysel Tedavilerde Onam

Nadir hastaliklar alaninda yeni ilag ve tedavi yontemlerinin gelistirilmesi
amaciyla klinik aragtirmalar yogun sekilde ytirtitiilmektedir. Ancak bu aragtirmalar
sirasinda hastalarin korunmasi saglik hukukunun temel konularindan biridir.
Klinik aragtirmalarda alinacak onamin agik, yazih, bilgilendirilmig, goniillii
bir sekilde olmas1 gerekmektedir. Hastaya aragtirmanin deneysel niteligi,
olas1 riskleri, beklenen yararlari, aragtirmadan istedigi zaman gekilebilecegi
agiklanmalidir. Ozellikle liimciil nadir hastaliklarda hastalarin garesizlik
nedeniyle ger¢ek anlamda 6zgiir iradeyle karar verememesi miimkiindiir. Bu
nedenle etik kurul denetimi biiylik 6nem tagimaktadir |3, 4].

5.5. Aydinlatilmis Onamin Hukuki Sonuglar1 ve Hekimin
Sorumlulugu

5.5.1. Hukuka Aykirilik Sorunu

Hastanin gegerli rizast olmaksizin gergeklestirilen tibbi miidahaleler hukuka
aykir1 kabul edilmektedir. Eksik bilgilendirme yapilmasi halinde de onam
gegersiz sayilabilmektedir. Bu durumda hekimin hukuki sorumluluk, idari
sorumluluk, disiplin sorumlulugu, cezai sorumluluk ile kargilagabilmektedir
[1,9].

5.5.2. Tazminat Sorumlulugu

Aydinlatma yiikiimliliigiiniin ihlali sonucunda hastanin zarar gormesi
halinde maddi ve manevi tazminat giindeme gelebilmektedir. Yargitay
kararlarinda, komplikasyon risklerinin yeterince agiklanmamasi nedeniyle
hekimlerin sorumlu tutuldugu goriilmektedir.

5.5.3. Ispat Sorunu

Tirk hukukunda aydinlatilmig onamin alindigini ispat yiikii genellikle
hekime veya saglik kuruluguna aittir [10, 11]. Bu nedenle yazili onam formlari,
sesli veya goriintiilii kayitlar, bilgilendirme tutanaklari, 6nem tagimaktadir.
Ancak yalnizca standart form imzalatilmas: yeterli kabul edilmemektedir.
Hastanin gergekten anlayabilecegi sekilde bilgilendirilmis olmasi gerekmektedir.

5.6. Avrupa Insan Haklari Mahkemesi ve Uluslararasi
Diizenlemeler

Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi, aydinlatilmis onami 6zel hayatin
korunmasi hakki kapsaminda degerlendirmektedir [10, 11]. Mahkeme’ye
gore bireyin kendi bedeni tizerindeki karar hakki, insan onurunun temel
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unsurlarindan biridir. Oviedo So6zlegsmesi de tibbi miidahalelerde 6zgiir ve
bilgilendirilmis onam1 temel ilke olarak benimsemektedir.

UNESCO Biyoetik ve Insan Haklar1 Evrensel Bildirgesi'nde de bireyin
ozerkligine saygi ilkesi vurgulanmugtir.

Nadir hastaliklarda aydinlatilmig onam, klasik tibbi miidahalelere kiyasla
daha kapsamli ve hassas bir hukuki nitelige sahiptir. Tani siirecindeki
belirsizlikler, genetik analizlerin yogunlugu, deneysel tedavi uygulamalar1 ve
klinik aragtirmalar; hastanin bilgilendirilmesini saglik hukukunun merkezine
yerlestirmektedir [3, 4].

Tiirk hukukunda Anayasa, Hasta Haklar1 Yonetmeligi, KVKK ve uluslararasi
sozlesmeler hastanin bilgilendirilme ve kendi kaderini belirleme hakkini
giivence altina almaktadir. Bununla birlikte nadir hastaliklarin 6zel yapis:
nedeniyle standart onam prosediirleri gogu zaman yetersiz kalmaktadir [3, 4].
Ozellikle genetik testler, ocuk hastalar ve deneysel tedaviler bakimindan daha
ayrintili ve bireysellestirilmis onam siireglerine ihtiya¢ bulunmaktadir. Saghk
caliganlarinin iletigim becerilerinin gelistirilmesi, etik kurul denetimlerinin
giiclendirilmesi ve hasta merkezli yaklagimin benimsenmesi biiyiik 6nem
tagimaktadir [5, 6].

Sonug olarak aydinlatilmig onam, yalnizca hukuki bir formalite degil;
hasta 6zerkliginin, insan onurunun ve saglik hakkinin korunmasinin temel
araglarindan biridir [1, 9].

6. Nadir Hastaliklarda Saglik Hukuku Agisindan Genetik Verilerin
Korunmasi

Genetik veriler, bireyin yalnizca mevcut saghik durumuna iliskin degil,
gelecekte ortaya cikabilecek hastalik risklerine, biyolojik akrabalik iligkilerine
ve soy bagina iligkin son derece hassas bilgiler icermektedir. Ozellikle nadir
hastaliklarin teghis ve tedavi siireglerinde genetik analizlerin merkezi rol
iistlenmest, genetik verilerin korunmasini saghk hukuku bakimindan 6nemli
bir tartigma alanina dontistiirmistiir. Nadir hastaliklarin biiyiik boliimiiniin
kalitsal ozellik gostermesi nedeniyle genetik testler; tan1 koyma, tagiyicilik
belirleme, prenatal inceleme ve kisisellestirilmig tedavi siireglerinde yogun
bi¢imde kullanilmaktadir. Bu durum, kisisel saglik verilerinin korunmasi,
mahremiyet hakki, aydinlatilmig onam, veri giivenligi ve ayrimcilik yasagi gibi
temel hukuki ilkelerin yeniden degerlendirilmesini zorunlu hale getirmektedir
(3, 4].

Nadir hastaliklar alaninda genetik verilerin korunmasi yalmizca bireysel
mahremiyet sorunu degildir; ayn1 zamanda insan onuru, kisilik hakki, aile



374 | Nadir Hastaliklorin Saglhk Hulkwkn Agismdan Degerlendirilmesi

hayatinin korunmasi ve saglik hakkinin kesisiminde yer alan ¢ok boyutlu bir
insan haklar1 problemidir. Genetik bilginin tiglincti kisilerce hukuka aykir:
bigimde elde edilmesi veya kullanilmasi; sigorta, istthdam, egitim ve sosyal
yagam alanlarinda ayrimciliga neden olabilmektedir. Bu nedenle modern
saglik hukukunda genetik veriler, “6zel nitelikli kigisel veri” kategorisinde
degerlendirilmekte ve daha siki koruma mekanizmalarina tabi tutulmaktadir

[1,2].

Tirk hukukunda genetik verilerin korunmasina iligkin temel normatif
gergeve; Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasasi, 6698 sayili Kigisel Verilerin Korunmasi
Kanunu, Tiirk Ceza Kanunu, Hasta Haklar1 Yonetmeligi ve uluslararasi insan
haklar1 belgeleri tarafindan olugturulmaktadir. Bunun yaninda Avrupa Insan
Haklar1 Mahkemesi kararlar1 ile Avrupa Birligi Genel Veri Koruma Tiiziigii
de genetik verilerin korunmasi bakimindan 6nemli yasal kaynaklar arasinda

yer almaktadir [3, 4].

6.1. Genetik Veri Kavrami ve Hukuki Niteligi

Genetik veri, bireyin kalitsal veya sonradan kazanilmig genetik 6zelliklerine
iliskin bilgi saglayan biyolojik 6rneklerden elde edilen verileri ifade etmektedir.
DNA dizileri, kromozom analizleri, gen mutasyonlar: ve biyolojik akrabalik
iligkileri bu kapsamda degerlendirilmektedir. 6698 sayili KVKK’nin 6.
maddesi uyarinca saglik verileri ve genetik veriler “6zel nitelikli kigisel veri”
kabul edilmektedir. Ozel nitelikli kisisel veriler, agiklanmasi halinde bireyin
magduriyetine veya ayrimciliga ugramasina neden olabilecek verilerdir. Bu
nedenle genetik verilerin islenmesi daha siki hukuki sartlara baglanmugtir [5, 6].

Avrupa Birligi Genel Veri Koruma Tiiziigii’'nde genetik veri; “kiginin
tizyolojisi veya sagligi hakkinda benzersiz bilgi saglayan kalitsal veya edinilmig
genetik ozelliklere iligkin kigisel veriler” olarak tanimlanmustir. Bu tanim, genetik
verilerin yalnizca saglik bilgisini degil ayn1 zamanda kiginin biyolojik kimligini
ortaya koydugunu gostermektedir [5, 6]. Nadir hastaliklarin yaklagik %80’inin
genetik kokenli oldugu dikkate alindiginda, genetik testler bu hastaliklarin
teshisinde temel araglardan biri haline gelmistir. Ozellikle yeni nesil dizileme
teknolojileri sayesinde hastalarin genomik verileri genig kapsamli bigimde
analiz edilmekte, bu durum ise veri giivenligi risklerini artirmaktadir [3, 4].

Genetik verilerin degistirilemez nitelikte olmasi, sadece bireyi degil aile
bireylerini de ilgilendirmesi, gelecekteki hastalik risklerine iligkin 6ngorii
sunmast, ayrimcilik ve damgalama riskini artirmasi, siirekli saklama ihtiyaci
dogurmasi gibi klasik saglik verilerinden ayrilan baz1 6zellikleri bulunmaktadir
[5, 6]. Bu ozellikleri nedeniyle genetik verilerin korunmasi, saglik hukukunda
oOzel bir hassasiyet alani olarak kabul edilmektedir [3, 4].
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6.2. Nadir Hastaliklarda Genetik Testler ve Hukuki Sorunlar

Nadir hastaliklarda erken tani ¢ogu zaman genetik testler araciligiyla
miimkiin olmaktadir. Ancak genetik testlerin uygulanmas: sirasinda 6nemli
hukuki ve etik sorunlar ortaya ¢tkmaktadir |3, 4].

6.2.1. Aydinlatilmig Onam Sorunu

Genetik testlerin uygulanabilmesi i¢in hastanin agik ve bilgilendirilmis
rizasinin alinmasi gerekmektedir. Hasta Haklar1 Yonetmeliginin 15. maddesine
gore hasta; saghk durumu, uygulanacak iglemler, riskler ve alternatif yontemler
konusunda bilgilendirilmelidir [5, 6].

Genetik testlerde aydinlatiimig onamin kapsamu klasik tibbi miidahalelerden
daha genigtir. Ciinkii genetik analizler yalnizca mevcut hastalig degil, ileride
ortaya ¢ikabilecek riskleri de ortaya koymaktadir. Bu nedenle hastaya testin
amaci, olast sonuglari, sonuglarin aile bireylerini etkileyebilecegi, verilerin
kimlerle paylagilacagy, verilerin ne kadar stire saklanacag, verilerin bilimsel
aragtirmalarda kullanilip kullanilmayacagi gibi hususlarda bilgi verilmesi
gerekmektedir [5, 6].

Aydinlatilmig onam alinmaksizin gergeklestirilen genetik testler hukuka
aykir1 kabul edilmektedir ve hekimin hukuki sorumlulugunu dogurabilmektedir
[10, 11].

6.2.2. Cocuk Hastalarda Genetik Veri Sorunu

Nadir hastaliklarin 6nemli kismi ¢ocukluk ¢aginda ortaya ¢iktigindan
genetik testler gogunlukla ¢ocuk hastalar tizerinde uygulanmaktadir. Bu
durumda ebeveyn rizas1 Gnem kazanmakla birlikte gocugun tistiin yarar ilkesi
esas alinmalidir [3, 4]. Cocugun ileride bilmek istemeyecegi genetik bilgilerin
erken yasta ortaya gikarilmasi, “gelecekteki 6zerklik hakki” bakimindan tartigma
yaratmaktadir. Ozellikle heniiz tedavisi bulunmayan hastaliklara iliskin genetik
testlerde ¢ocugun psikolojik biitiinliigiiniin korunmasi 6nemlidir [5, 6].

6.3. Turk Hukukunda Genetik Verilerin Korunmasi

6.3.1. Anayasal Koruma

Tiirkiye Cumhuriyeti Anayasasr’nin 20. maddesi uyarinca herkes, kendisiyle
ilgili kigisel verilerin korunmasini isteme hakkina sahiptir. Bu hiikiim kapsaminda
genetik veriler de anayasal giivence altindadir. Anayasa’nin 17. maddesinde
diizenlenen maddi ve manevi varhigin korunmasi hakki ile 6zel hayatin gizliligi
ilkesi de genetik verilerin korunmasinin anayasal temelini olugturmaktadir [6].
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6.3.2. Kisisel Verilerin Korunmasi Kanunu (KVKK)

KVKKya gore saglik ve genetik veriler 6zel nitelikli kigisel veri niteligindedir.
Bu verilerin iglenebilmesi igin agik riza bulunmasi, kanunda agik¢a 6ngoriilmesi,
kamu sagliginin korunmasi amaciyla yetkili kigilerce iglenmesi gerekmektedir.
Saghk kuruluglari, laboratuvarlar ve genetik arastirma merkezleri veri sorumlusu
sifatiyla gerekli teknik ve idari tedbirleri almak zorundadur. Veri ihlali halinde
hem idari para cezas1 hem de tazminat sorumlulugu giindeme gelebilmektedir

[6].
6.3.3. Tiirk Ceza Kanunu Agisindan Koruma

Tiirk Ceza Kanunu’nun 135 ve devami maddelerinde kigisel verilerin hukuka

aykar1 kaydedilmesi, ele gegirilmesi ve paylagiimasi sug olarak diizenlenmigtir
[12,13].

Genetik verilerin hukuka aykir1 gekilde {iglincii kisilerle paylagilmasi
halinde hapis cezasi, meslekten men, tazminat sorumlulugu gibi sonuglar
dogabilmektedir. Ozellikle saghk calisanlarinin sir saklama yiikiimliiliigii
kapsaminda genetik verileri koruma yiikiimliiliigi bulunmaktadir [3, 4].

6.4. Genetik Verilerde Mahremiyet ve Ayrimcilik Sorunu

Genetik verilerin korunmasindaki temel amaglardan biri bireyin ayrimciliga
ugramasini 6nlemektir. Genetik bilgiler; sigorta sirketleri, isverenler veya egitim
kurumlar1 tarafindan kotiiye kullanilabilmektedir [3, 4]. Ornegin bireyin
ileride agir bir hastahiga yakalanma riskinin yiiksek oldugunun 6grenilmesi
ise alinmamasina, sigorta primlerinin artirilmasina, sosyal dislanmaya neden
olabilmektedir. Bu nedenle modern hukuk sistemleri “genetik ayrimcilik yasag:”
ilkesini benimsemektedir. UNESCO Insan Genomu ve Insan Haklar1 Evrensel
Bildirgesi’nde genetik ozelliklere dayali ayrimcilik yasaklanmistir [5, 6].

Avrupa Insan Haklar1 Mahkemesi de saglk verilerinin korunmasini 6zel
hayatin gizliligi kapsaminda degerlendirmektedir. Mahkeme, 6zellikle hassas
saghk verilerinin devlet tarafindan yeterli koruma altina alinmamasini Avrupa
Insan Haklar1 S6zlesmesi’nin 8. maddesine aykiri kabul etmektedir [14].

6.5. Saglik Kuruluslarinin ve Hekimlerin Sorumlulugu

Nadir hastaliklarin teshisinde faaliyet gosteren saglik kuruluslar: ile
hekimlerin genetik verileri koruma ytikiimliiliigii bulunmaktadir [3, 4].
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6.5.1. Veri Giivenligi Yukiimluligii

Saglik kurumlari, sifreleme sistemleri kurmali, yetkisiz erigimi engellemeli,
veri saklama siirelerini belirlemeli, siber giivenlik tedbirleri almahdir. Ozellikle
dijital saglik kayitlarinin yayginlagmasi, veri ihlali risklerini artirmaktadir.

6.5.2. Sir Saklama Yiikiimliligi

Hekimlerin meslek sirrint koruma yiikiimliiliigii bulunmaktadir. Genetik
verilerin hasta izni olmaksizin paylagilmasi hukuka aykiridir. Ancak bazi
durumlarda aile bireylerinin korunmasi amaciyla bilgilendirme yiikiimliiliigii
giindeme gelebilmektedir. Bu durum, bireysel mahremiyet ile toplum saglhig:
arasinda hassas bir denge kurulmasini gerektirmektedir [5, 6].

6.5.3. Tazminat Sorumlulugu

Genetik verilerin hukuka aykir1 paylagiimasi halinde maddi tazminat, manevi
tazminat, idari yaptirim, s6z konusu olabilmektedir [3, 4]. Ozellikle veri ihlali
sonucunda bireyin psikolojik zarar gormesi veya ayrimciliga ugramasi manevi
tazminat sebebi sayilabilmektedir.

7. Mahkeme Kararlarinin Degerlendirilmesi

7.1. T.C. Danistay 10. Daire E. 2022/4921 K. 2023/2161 T.
25.4.2023

Kararda, davacinin yagadigr Spinal AVM (Arterioven6z Malformasyon)
hastaliginin tip literatiiriinde nadir goriilen bir vaka oldugu vurgulanmustir.

Mahkeme nadir goriilen bir hastaligin, hastanin ilk bagvurdugu saglik
kuruluglarinda (Devrek ve Atatiirk Devlet Hastaneleri) hemen akla gelmemesi
ve teghis edilememesi, oradaki hekimlerin tip biliminin kurallarina aykir
davandig1 anlamina gelmez goriisiindedir. Nadir vakalarda teghis siirecindeki
gecikme, eger hekimler genel protokolleri izlemigse bir “hizmet kusuru” olarak
goriilmemigtir. Adli Tip Kurumu raporuna atifta bulunan Danigtay; nadir
hastaliklarda sorumlulugun sinirini “tip biliminin giincel kabul gormiis ilke
ve kurallarina uygunluk” olarak ¢izmistir. Eger bir hastalik nadirse, hekimden
beklenen sey o hastaligi “mucizevi sekilde aninda bilmesi” degil, hastanin
sikayetlerine yonelik standart tetkikleri (MR, tahlil vb.) eksiksiz yapmasidir.
Kararda, tetkiklerin yapildig1 ve siiphe {izerine bir {ist merkeze sevk isleminin
gergeklestigi belirtilerek idare hakli bulunmugtur. Kararda, nadir goriilen
damar hastaliklarina yonelik yapilan cerrahi miidahalelerin (fistiil kapatma
operasyonu) dogasi geregi yliksek risk tagidigi kabul edilmigtir. Operasyon her
ne kadar uygun teknikle yapilsa da, hastahigin nadirligi ve karmagikligi nedeniyle
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“fistiiliin kapatilamayabilecegi” veya “Onceki arazlarin kalic1 olabilecegi” tibbi
bir gergek (risk/komplikasyon) olarak degerlendirilmis, sonugtan dolayr hastane
sorumlu tutulmamugtir [15].

Bu kararin en ilging noktas1 burasidir: Danugtay, idarenin bir kusuru olmasa
dahi, nadir bir hastaligin teshis siirecinde yaganan uzun siireli belirsizligin kigide
yarattig1 manevi zarar1 gormezden gelmemistir. Hastaligin dogasi geregi teshis
konulana kadar gegen siirede davacinin yagadig: “endise, tiziintii ve belirsizlik
hali”, hizmet kusuruyla dogrudan illiyet bag1 kurulmasa bile manevi tazminat
O0denmesit i¢in yeterli sebep sayilmistir [15].

Yiiksek Mahkemenin goriigiinii 6zetleyecek olursak, eger bir hastalik tip
diinyasinda nadir ise, bu hastaligin ge¢ teshis edilmesi veya tedavinin basarisiz
olmasi otomatik olarak doktor hatasi sayilmaz. Ancak bu zorlu siiregte hastanin
vagadig belirsizlik ve psikolojik yipranma, idare tarafindan bir miktar manevi
tazminatla karsilanmalidir geklinde mahkemenin kararini 6zetleyebiliriz [15].

7.2. T.C. Istanbul Bolge Adliye Mahkemesi 43. Hukuk Dairesi E.
2020/988 K. 2022/1088 T. 11.10.2022

Davaa sirket (Tri...), daval sirketin (Trp...) kullandig: ticaret unvaninin
kendi tescilli markas1 ve iinvaniyla ¢ok benzer oldugunu, bu durumun ilag
sektortinde haksiz rekabet ve karigiklik yarattigin ileri stirerek davali tinvaninin
ve internet alan adinin (www...com) terkini i¢in dava agmustir [15].

Kararda, ilag sektoriine 6zgii ¢ok 6nemli bir ayrim vurgulanmaktadir.
Daval tarafin savunmasinda ve atif yapilan 6nceki mahkeme kararlarinda hedef
kitlenin uzmanlar oldugu hususu belirtilmistir. Bu kapsamda ilag sektoriinde
as1l tiiketici siradan vatandag degil; doktorlar, eczacilar ve ecza depolaridir. Bu
profesyoneller “igin uzmani” kabul edilir. Dolayisiyla, normal bir tiiketicinin
karigtirabilecegi kiigtik harf farklarini (6rnegin: 777 vs Tip) bu uzmanlarin ayirt
edebilecegi varsayilir [15].

Tlk derece mahkemesi baslangigta davayi kabul etmis olmasinin yaninda,
Bolge Idare Mahkemesi bu karari hatali bulmasinin nedenlerini kararinda
belirtmigtir. Mahkeme, sadece “tinvanlar benziyor” diyen bilirkisi raporu yeterli
bulmamugtir. Yargitay uygulamalarina gore; tinvanin aldig: eklerin, tacirlerin
tam igtigal sahalarinin ve halk nezdindeki genel goriiniimiin detayl incelenmesi
gerekir. Taraflar arasinda daha 6nce sonuglanan bir marka davasinda, uzman
kitlenin (doktor/eczact) bu iki ismi karigtirmayacagi yoniinde bir karar
verilmigtir. Istinaf, bu kararin eldeki unvan davasina etkisinin tartigtlmamasin
eksiklik olarak gormiistiir. Mahkeme, hiikmii verdikten sonra “tavzih”
(agiklama) yoluyla hitkme yeni bir madde (internet alan adinin silinmest)
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eklemistir. Kanuna gore tavzihle hiikiim genisletilemez veya degistirilemez;
unutulan bir gey sonradan eklenemez [15].

Davali sirketin savunmasinda belirttigi tizere; onkoloji, viroloji ve nadir
hastaliklar gibi alanlarda faaliyet gosteren girketler igin tinvan ve marka netligi
hayati 6nem tagir. Ancak hukuk, bu alanlardaki “karigtirilma” ihtimalini,
drtinlerin ulagtig1 kisilerin (uzman hekimlerin) bilgi birikimi tizerinden
degerlendirir. Bolge Idare Mahkemesi, ilk derece mahkemesinin kararini
kaldirarak dosyayr geri gondermistir. Yeni bir bilirkisi heyeti kurulacak
ve Ozellikle ilag sektoriindeki profesyonellerin bu iki tinvan: karigtirip
karigtirmayacag, tinvanlardaki eklerin ayirt edicilik saglayip saglamadig,
daha 6nce kesinlesen marka davasindaki “karigiklik yoktur” tespitinin tinvan
davasini nasil etkileyecegi, yeniden incelenecektir [15].

Mahkeme, “Sadece harfler benziyor diye iinvan silinmez; sektoriin uzman
yapist ve onceki kararlar dikkate alinarak daha derin bir inceleme yapilmahdir”

demistir [15].

Sonug

Nadir hastaliklar, diisiik goriilme sikliklarina ragmen bireyin yagam hakki,
saglik hakki ve insan onurunu dogrudan etkileyen gok boyutlu saglik sorunlari
arasinda yer almaktadir. Bu hastaliklarin biiyiik boliimiiniin kronik, ilerleyici
ve genetik kokenli olmasi, teshis, tedavi ve bakim siireglerini klasik saglik
hizmetlerinden farkli ve daha karmagik hale getirmektedir. Ozellikle tani
stirecindeki gecikmeler, uzman merkezlerin yetersizligi, orphan ilaglara erigim
sorunlar1 ve yiiksek tedavi maliyetleri, nadir hastaliklari saglik hukukunun 6zel
koruma gerektiren alanlarindan biri haline getirmistir.

Caligmada incelendigi tizere saglik hakki, yalnizca teorik diizeyde saglik
hizmeti sunulmasint degil; bireyin saghk hizmetlerine fiilen erigebilmesini
de kapsamaktadir. Bu nedenle devletin sosyal devlet ilkesi geregince nadir
hastalik tagryan bireylerin saglk hizmetlerine erisimini kolaylagtiracak etkili
mekanizmalar olusturmasi gerekmektedir. Uzman saglik merkezlerinin
yayginlagtirilmasi, genetik tarama programlarinin gelistirilmesi, erken teghis
sistemlerinin gii¢lendirilmesi ve orphan ilaglarin geri 6deme kapsamina alinmasi
bu yiikiimliiliigiin temel unsurlari arasinda yer almaktadir.

Nadir hastaliklarda hekimin hukuki sorumlulugu da klasik tibbi uygulama
hatalarina kiyasla daha hassas degerlendirme gerektirmektedir. Hastaliklarin
teshisindeki giiglitk ve bilimsel belirsizlikler, her yanlig teshisin dogrudan
malpraktis olarak degerlendirilmesini engellemekle birlikte; hekimin 6zen
yikiimliiligiinii ortadan kaldirmamaktadir. Hekimin giincel tibbi gelismeleri
takip etmesi, gerekli tetkikleri istemesi, uzman goriigiine bagvurmasi ve
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hastayz yeterli sekilde bilgilendirmesi hukuki sorumlulugun temel unsurlarini
olusturmaktadir. Ozellikle geg teshis nedeniyle geri doniisii olmayan zararlarin
dogdugu durumlarda maddi ve manevi tazminat sorumlulugu giindeme

gelebilmektedir.

Aydinlatilmig onam, nadir hastaliklarda saglik hukukunun en 6nemli
koruma mekanizmalarindan biridir. Deneysel tedavi yontemleri, genetik
analizler ve klinik aragtirmalar nedeniyle hastanin bilgilendirilme ihtiyac
daha kapsamli hale gelmektedir. Bu nedenle standart onam prosediirlerinin
otesine gecilerek bireysellestirilmis, anlagilabilir ve kapsamli bilgilendirme
siireglerinin uygulanmasi gerekmektedir. Ozellikle cocuk hastalar ve genetik
testler bakimindan hasta 6zerkligi ile tistlin yarar ilkesi arasinda hassas bir
denge kurulmalidir.

Genetik verilerin korunmast ise nadir hastaliklar bakimindan ¢agdag saglik
hukukunun en 6nemli meselelerinden biri olarak ortaya ¢ikmaktadir. Genetik
bilgiler yalnizca bireyin mevcut saglik durumunu degil, gelecekteki hastalik
risklerini ve aile bireylerine iligkin hassas bilgileri de icermektedir. Bu nedenle
genetik verilerin hukuka aykir1 gekilde islenmesi veya paylagiimasi; ayrimcilik,
damgalama ve temel hak ihlallerine yol agabilmektedir. KVKK bagta olmak
izere ulusal ve uluslararasi diizenlemeler, genetik verilerin 6zel nitelikli kigisel
veri olarak korunmasini 6ngormekte; saglik kuruluglar1 ve hekimlere yiiksek

diizeyde veri giivenligi yiikiimliiliigii yliklemektedir.

Sonug olarak nadir hastaliklar, yalnizca tibbi bir sorun degil; ayni zamanda
insan haklari, sosyal devlet ilkesi, hasta haklar1 ve veri giivenligi bakimindan ¢ok
yonlii bir hukuk problemidir. Saglik hukukunun etkin bigimde uygulanabilmesi
i¢in nadir hastaliklara iliskin 6zel yasal politikalarin geligtirilmesi, uzman
saglik merkezlerinin artirilmasi, orphan ilaglara erisimin kolaylagtirilmasi,
genetik veri giivenliginin gii¢lendirilmesi, hekimlerin ve saglik personelinin
nadir hastaliklar konusunda egitilmesi, hasta haklar1 ve aydinlatilmis onam
mekanizmalarinin etkinlestirilmesi, klinik arastirmalarin etik denetiminin
giiglendirilmesi gerekmektedir.

Teknolojik geligmeler ve genetik bilimindeki ilerlemeler dikkate alindiginda,
ontimiizdeki donemde nadir hastaliklarin saglik hukuku bakimindan daha
da 6nemli hale gelecegi agiktir. Bu nedenle hukuk sisteminin birey merkezli,
insan onurunu esas alan ve saghk hakkini etkin gekilde koruyan dinamik bir
yapiya kavugturulmasi biiyiik 6nem tagimaktadir.
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