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YENIDOGAN TARAMASI IGIN TEMEL ILKELER

1. Tarama, yenidogana ve aileye mimkin oldugunca genis capta yardimci olacak segenekleri
belirlemelidir. Yani, tarama, tedavi edilebilir hastaliklar da dahil olmak lzere, 6nlenebilir
hastaliklari tespit etmelidir.

2. YT (Yenidogan Taramasi), agikca tanimlanmis rollere, sorumluluklara, hesap verebilirlige ve
iletisim yollarina sahip bir sistem olarak organize edilmeli, ulusal saglik sistemine dahil edilmeli
ve daha genis bakim yolunun bir parcasi olarak eyleme gecirilebilir durumlarin daha erken
teshisi icin bir mekanizma olarak kabul edilmelidir.

3. YT ile tani konulan yenidoganin ailesine yetkili ulusal saglik otoriteleri tarafindan psikolojik,
sosyal ve ekonomik destek saglanmalidir.

4. Tum paydaslar YT siirecinin farkl asamalarina dahil edilmelidir.

5. YT programlarinin genisletilmesi icin seffaf ve saglam bir yonetime ihtiya¢ vardir. Her
Ulke/bolge, hangi kosullarin YT programi kapsamina alinacagina karar vermek igin tum
paydaslariiceren, acikca tanimlanmis, seffaf, bagimsiz, tarafsiz ve kanita dayali bir stirece sahip
olmahdir.

6. YT programlarinin yonetimi acik, kapsaml, seffaf ve ulusal makamlara karsi hesap verebilir
olmalidir.

7. Hastaliklarin YT programlarina dahil edilmesine/dislanmasina iliskin degerlendirme sireci,
saglik ekonomisi kanitlarini yansitan ancak sadece saglk ekonomisi tarafindan belirlenmeyen
mevcut en iyi kanitlara dayanmalidir.

8. Nadir hastaliklar ve tiim YT sireci hakkinda tiim paydaslarin bilgilendirilmesi ve egitilmesi, YT
programlarinin genis ve adil bir sekilde uygulanmasi igin gereklidir.

9. Sireg boyunca tekdizelik ve kaliteyi garanti altina almak igin zamanlama, 6rnek toplama
yontemleri, takip ve ebeveynlerle paylasilan bilgileri ele alan Avrupa ¢apinda standartlara
ihtiyacg vardir.

10. Kan numuneleri arastirma amaciyla ulusal biyobankalarda saklanmali ve bu sirada veri koruma
ve veri erisimi icin uygun glivenceler saglanmalidir.

11. ERN'ye bagli merkezler, farkli saglk sistemlerinin bakim yollarina entegre edilmeli ve YT
politikalarina iliskin tavsiyelerin saglanmasinda tercihli ortaklar olarak degerlendirilmelidir.
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1 Girig

Cocugun ulasilabilir en yiksek saglik standardindan yararlanma hakki, kiiresel diizeyde olusturulmus
ve taninan insan haklari cercevesinde kutsal kabul edilmistir. Birlesmis Milletler, insan Haklari Evrensel
Beyannamesi'nde "cocuklugun &zel bakim ve yardima hakki oldugunu" ilan etmistir. Ozellikle BM
Cocuk Haklari Sézlesmesi "her cocugun dogustan yasama hakkina sahip oldugunu" kabul etmektedir
(Md. 6) ve devletler "higbir ¢ocugun bu tlr saghk hizmetlerine erisim hakkindan mahrum
birakilmamasini saglamak icin caba gosterirler" ve "bu hakkin tam olarak uygulanmasini takip ederler
.. bebek ve cocuk 6limlerini azaltmak icin; ... koruyucu saghk hizmetlerini gelistirmek icin" (Madde
24),

Diinya Saglk Orgiiti, kisa siire 6nce yayinladigi_Saghk Tesislerinde? Kiigiik ve Hasta Yenidoganlara
Yénelik Bakim Kalitesinin lyilestirilmesi Standartlarinda, yenidoganlarin haklarina saygi gdsterilmesi,
korunmasi ve ayrimcilik yapilmaksizin yerine getirilmesi, bakim, nakil ve takip sirasinda her zaman ve
her ortamda sayginligin korunmasi gerektigini hatirlatmistir.

Saglk Hakki Ozel Raportérii (OHCHR) Dainius Puras, her ¢ocugun yasama, hayatta kalma ve erken
¢ocukluk déonemindeki olumsuzluklardan korunma hakkina sahip oldugunu ayrica nadir hastaliklari
olan ¢ocuklarin da kaliteli tedavi, bakim ve destek hakkina sahip olduklariigin ayrimciliga ugramamalari
gerektigini hatirlatmistir (Dainius Puras (2017) The Right to Health and Rare Diseases ) 3

g

*https://www.ohchr.org/en/professionalinterest/pages/crc.aspx

2World Health Organization. Standards for Improving the Quality of Care for Small and Sick Newborns in Health Facilities. 2 Se ptember
2020 https://www.who.int/publications/i/item/9789240010765
3http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rdi/2.Puras%20Presentation-%20Rare%20diseases.pptx
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Nadir hastaliklarin %72'sinin genetik kokenli oldugu ve nadir hastaliklarin neredeyse %70'inin sadece
pediatrik baslangich oldugu tahmin edilmektedir (%88'e kadar pediatrik baslangich olabilirken, %18'i
bebeklik-cocukluk dénemini iceren degisken bir baslangica sahiptir)* . Kronik ve ilerleyici olabilen
bircok nadir hastalik icin belirtiler dogumda veya erken c¢ocukluk déneminde goriilebilir.
Yenidoganlarin belirli bozukluklar agisindan taranmasi, ¢ocuklarin yasam kalitesinin iyilestirilmesine
gercek bir katki saglayabilir. Halk sagligi ortamlarindaki geleneksel Yenidogan Tarama (YT) programlari,
erken teshisin geri donlsli olmayan saglk hasarlarini dnlemeye yardimci oldugu tedavi edilebilir
kosullara sahip yenidoganlari tespit etmeyi amaclamaktadir. Tarama, agir ve nadir hastaliklarin
miimkin oldugunca erken teshis edilmesi yoluyla hastaliklarin 6dnlenmesini, boylece uygun sekilde
tedavi edilebilmesini, daha iyi yonetilebilmesini ve hatta iyilestirilebilmesini saglar. Ayrica hastalara ve
ailelere geleceklerini planlamalari igin firsatlar sunar.

Ulkeler icinde ve iilkeler arasinda YT’nin nasil yiritildGgi ve YT programlarinin kapsami konusunda
belirgin farkliliklar vardir. Ayrica, saglk hizmetlerine ve ailelere sosyal, ekonomik ve psikolojik destege
yonelik farkli yaklasimlar da dahil olmak tizere, Avrupa genelinde pozitif tarama sonuglarinda carpici
farkhliklar iceren uygulamalar vardir.

AB'nin halk saghgi alanindaki faaliyetlerinin, YT de dahil olmak lizere saglik hizmetleri ve tibbi bakimin
organizasyonu ve sunumunda Uye Devletlerin yetki ve sorumluluklarina ve yetki ikamesi ilkesine saygi
gostermesi gerekmektedir. AB Konseyi ve nadir gorilen hastaliklara iliskin eski Uzmanlar Komitesi,
ulusal yeterlilikler korunurken AB diizeyinde koordineli eylem dnermistir.>

Bu tavsiyeye ragmen EURORDIS Yenidogan Tarama Calisma Grubu (asaglya bakiniz), o zamandan beri
AB diizeyinde herhangi bir isbirligi eylemi gergeklestirilmedigini kabul etmektedir. Glinlimizde,
tarama tekniklerinin ilerlemesi ve ¢ok daha genis bir bebek nifusuna ulasma imkaninin artmasi,
mevcut durumun gézden gecirilmesini zorunlu kilmaktadir. Halihazirda, AB llkelerindeki YT politikalari
ve programlari arasinda, yenidoganlarin erken desteklenmesi ve yasam kalitelerini artirma firsatlari
Gzerinde 6nemli farkliliklar mevcuttur.

Bu dogrultuda EURORDIS, politika
tartismalarini ve YT tarama programlarinin
gelistirilmesini cercevelemek amaciyla ulusal
diizeyde benimsenebilecek 11 temel ilkeyi
tanimlamak lizere Yenidogan Tarama Calisma
Grubu'nu kurmustur. Bu belge, Calisma Grubu
tarafindan kapsami belirlenen, farkh paydas
gruplariyla yapilan istisareler sonrasinda daha
da gelistirilen ilkeleri aciklamakta' ve istisare
edilen nadir hastalik tanili hastalarin YT
programlarina iliskin goruslerini sunmaktadir.

“Nguengang Wakap S, Lambert DM, Olry A, Rodwell C, Gueydan C, Lanneau V, Murphy D, Le Cam Y, Rath A. Estimating cumulative point
prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database. Eur J Hum Genet 28, 165—-173 (2020) doi:10.1038/s41431-019-0508-0

5The Council Recommendation of 8 June 2009 on an action in the field of rare diseases, recommends that the Member States “Gather
national expertise on rare diseases and support the pooling of that expertise with European counterparts in order to support: the
development of European guidelines on diagnostic tests or population screening, while respecting national decisions and competences”.
Moreover, the EU Committee of Experts on Rare Diseases identified areas where collaboration between MS would have an added value and
respect the principle of subsidiarity (Newborn Screening in Europe:_Opinion of the EUCERD on Potential Areas of European Collaboration,
July 2013).
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EURORDIS Yenidogan Tarama Calisma Grubu, Wilson ve Jungner kriterlerini kapsamh bir sekilde
yeniden gozden gegirmenin, YT icin ise yarayan ve tek tip olarak uygulanabilen uyumlu kriterler
bulmanin tam zamani olduguna inanmaktadir.

Bu ilkelere, AB genelinde tim yenidoganlarin mimkiin oldugunca YT programlarindan yararlanmasini
saglamak icin hem AB hem de Uye Devletler diizeyinde gerekli olan politikalarin gelistirilmesini ve
temel ilkelerin genis capta benimsenmesini destekleyen bir Eylem Cagrisi eslik etmektedir. Bdylece
Avrupa ¢apinda var olan esitsizlikler ele alinmis olacaktir.

2 Eylem Cagrisi

YT'nin faydasi ve hastaliklarin 6nlenmesi, tedavisi ve bakimi lizerine olan 6nemli katkisi, AB'deki tim
yenidoganlarin mimkiin oldugunca programdan yararlanmasini ve Avrupa'da mevcut olan biiyuk
esitsizliklerin ele alinmasini gerektirmektedir. YT programlari AB Uye Devletleri arasinda énemli
farklihklar gostermektedir ve ortak bir yaklasimin olmamasi (lkeler ve hastaliklar arasinda dnemli
esitsizliklere neden bulunmaktadir.

-

EURORDIS YT Galisma Grubu, AB'nin 2030 yilina kadar kendi topraklarinda Evrensel Saglik Kapsamina
ulasma taahhidi ve Eylal 2019'da kabul edilen BM Evrensel Saglik Kapsami Siyasi Deklarasyonu
dogrultusunda, insan haklarinin uygulanmasini saglamak, nadir bir hastalikla dogan yenidoganlar igin
en yuksek saglk standardina ulasmak ve yenidoganlarin yasamlari tGizerinde olumlu bir etki saglamak
icin yeterli YT politikalarinin uygulamaya konulmasi ve cografi Avrupa genelinde YT'ye tutarli

yaklasimlar getirilmesi ¢agrisinda bulunmaktadir.

Bu nedenle EURORDIS, YT Calisma Grubu, Ulusal ittifaklar Konseyi, Avrupa Federasyonlari Konseyi ve
tiim Gyeleriyle birlikte cagrida bulunmaktadir:
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1) Uye Devletlerin temsilcileri, ilgili uzmanlar ve paydaslardan olusan AB diizeyinde bir uzman ¢alisma
grubunun olusturulmasi ve yerellik ilkesine saygi gostererek katma deger saglayacagi alanlarda AB
diizeyinde igbirliginin hayata gegirilmesi, 6rn:

- Nadir hastaliklar icin YT konusunda bilgi ve en iyi uygulamalarin paylasiimasi;
- zamaninda karar verilmesini ve uygun pilot ¢alismalarin tasarlanmasini saglayacak yeni
tedaviler igin ufuk taramasi yapilmasi;
- YT programlarina belirli hastaliklarin dahil edilmesi amaciyla pilot calismalardan veya saha
denemelerinden elde edilen etkililik ilgili kanitlarin ve dogal ge¢mis verilerinin toplanmasi;
- yeni teknolojiler boyle bir degerlendirmeye izin verdiginde, YT igin yeni tekliflerin
degerlendirilmesinin AB diizeyinde saglk teknolojisi degerlendirmesine (STD) emanet
edilmesi;
- hastalik panellerinin genisletilmesi icin kriterlerin ve mekanizmalarin belirlenmesi ve
Gzerinde bir konsensusa varilmasi, 6rnegin;
- profesyonellerin egitimi ve yetistirilmesi, aileler ve genel olarak vatandaslarla iletisim vb.
konularda kilavuzlarin tanimlanmasi ve
- AB Nadir Hastaliklar Uzmanlar Komitesi'nin 2013 tarihli Gérisinde? halihazirda
tanimlandigi izere ishirligine yonelik diger alanlar.
Calisma Grubu, komitenin koordinasyonu ve ev sahipligi icin Avrupa Komisyonu Ortak Arastirma
Merkezini veya diger AB diizeyindeki kurum veya kuruluslari (ECDC, Avrupa Hastalik Onleme ve
Kontrol Merkezi dahil) gérevlendirmenin miimkiin olup olmadigini arastiracaktir.

2) Ayrica, ilgili AB kurum ve kuruluslari ile AB Uye Devletlerini, bu Eylem Cagrisinda yer alan Temel

ilkelerin benimsenmesini tesvik etmeye ¢agiriyoruz:

e Avrupa Komisyonu'na sagligin tesviki, dnlenmesi ve bulasici olmayan hastaliklarin yonetimi
alanindaki faaliyetler konusunda danismanlik yapan ana komite olan Saghgin Tesviki ve
Onlenmesi Yonlendirme Grubu (SGPP), bu ilkeleri kullanarak YT programlarini diger Uye
Devletlere yayginlastirmak amaciyla pilot uygulama yapmak isteyen birka¢ Uye Devlet ile en
iyi uygulama isbirligini baslatmak. Sonug olarak SGPP, AB Uye Devletlerine YT programlarinin
gelistirilmesi ve uygulanmasi icin destek olarak bu ilkeleri dikkate almalarini tavsiye edebilir;

e Avrupa Komisyonu, SGPP'nin tavsiyeleri
1si8inda, genisletilmis kanitlarla desteklenen
en iyi uygulama olarak Temel ilkeleri
onaylamak ve bunlarin ulusal ve Avrupa
diizeyinde benimsenmesini tavsiye etmek
suretiyle bu ¢abayi desteklemelidir;

o Uye Devletlerin hiikiimetleri,
ulusal/bdlgesel dizeylerde YT
programlarinin ve politikalarinin
gelistirilmesi ve uygulanmasi icin bu ilkelerin
benimsenmesini dikkate almahdir;

3) Calisma Grubu ayrica Avrupa Parlamentosu'na su ¢agrida bulunur:

Avrupa c¢apinda uyumlu YT programlari tasarlamayi ve Avrupa'daki YT uygulamalarinda mevcut
bosluklari doldurmayi amaclayan girisimleri desteklemek; ve bu amacla 6rnegin Parlamento sorulari
yoluyla ScreendRare tarafindan tesvik edilen eylem ¢agrisi dogrultusunda diger AB (yesi Ulkelerin
kurumlari Gzerinde etki olusturmaya devam etmek
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TEMEL BILGILER

secenekleri belirlemelidir. Yani, tarama, tedavi edilebilir hastaliklar da dahil

0 Tarama, yenidogana ve aileye mimkin oldugunca genis capta yardimci olacak

olmak Uzere, onlenebilir hastaliklar tespit etmelidir.

Halk  saghg  ortamlarindaki geleneksel YT
programlari, erken teshisin geri donlisi olmayan
saglk hasarlarini 6nlemeye yardimci oldugu tedavi
edilebilir kosullara sahip bebekleri tespit etmeyi
amaclamaktadir. Tanimlanan bireye saglanan
faydaya odaklanilmasi, YT'nin faydalarina erisim igin
dar bir kapsam yaratmaktadir. Hastalari ve
ebeveynleri de kapsayan daha genis bir yardim
paketine erisilebilir olmalidir. Uygulanabilir kosullar
arasinda (1) erken midahalelerin yenidogan igin

SPORY wEPT

———
T

saghk avantaji sagladigi kosullar, (2) erken teshisin uzun teshis slrecini onledigi kosullar ve (3)
ebeveynlerin sonraki gebeliklerde uygun tGreme seceneklerine sahip olacagi kosullar yer almaktadir
(ayrica bkz. ilke 3):

Hastalar agisindan bakildiginda, tedavi edilemeyen ancak eyleme gegirilebilen hastaliklar icin
YT'nin yarari, hastaligin uygun sekilde yonetilmesi ve boylece yenidogan igin saglik ve sosyal
sonuglarin iyilestirilmesi olasiliginda yatmaktadir. Bir tedavi ya da iyilestirme olmasa bile erken
teshis, birden fazla bileseni ele alan ve entegre tibbi ve sosyal bakima erisimi kolaylastiran
bakim stratejilerine yol agabilir. Saglk ve sosyal faydalar arasinda, 6rnegin, hastaligin taniya
dayali yonetimine dayali daha iyi bakim saglanmasi, komorbiditelerin 6nlenmesi, sosyal bakim
ve destege erisimin kolaylastirilmasi, yasam kalitesinin ve potansiyel olarak yasam siresinin
artirilmasi ve sonugta topluma daha iyi entegrasyon yer almaktadir.

Ebeveynler ve aile lyeleri agisindan bakildiginda, uzun teshis siireclerinden kaginmak ve
ebeveynler (saglik hizmetleri ve egitim tesislerinin yakininda yasayan) ve diger aile Gyeleri igin
bilingli ireme secimi ve uygulanabilir yasam tarzi kararlarina izin vermek icin sonraki gebelikler
icin artan risk hakkinda bilgi sahibi olmak da tedavi edilemeyen ancak uygulanabilir durumlar
icin taramanin ilgili faydalari olabilir®. Son olarak, daha genis bir toplumsal perspektiften
bakildiginda, teshis konmus bireylerden olusan bir havuza sahip olmak, dogal bir gecmise ve
¢alismalar igin bir kohorta sahip olma olasiligl saglamasi agisindan arastirmayi tesvik

Shttps://www.healthcouncil.nl/documents/advisory-reports/2020/09/30/screening-early-in-life-for-untreatable-conditions
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edeceginden, eyleme gecirilebilir hastaliklar icin tarama yapilmasi arastirmaya erisimi
destekleyecektir.

9 YT (Yenidogan Taramasi), acik¢ca tanimlanmis rollere, sorumluluklara, hesap
verebilirlige ve iletisim yollarina sahip bir sistem olarak organize edilmeli, ulusal
saglik sistemine dahil edilmeli ve daha kapsamli bakim yolunun bir parc¢asi olarak
eyleme gecirilebilir durumlarin daha erken teshisi icin bir mekanizma olarak kabul
edilmelidir.

Sistem, tarama yolunun tim asamalarinda ve tarama
platformunun tim unsurlarinda tam olarak tanimlanmasi
gereken birden fazla bilesene sahiptir. Yolun ve
platformun islevini, kalitesini ve entegrasyonunu
saglamak icin tek bir ulusal hesap verebilirlik noktasina
ihtiyag vardir. Yenidogan kan taramasinin, isitme kaybi,
kalp anomalisi ve gelisimsel kalga displazisi taramasini da
icerebilecek kapsaml bir YT programina dahil edilmesi
gerekmektedir.

YT  yolunun asamalari arasinda ebeveynlerin

bilgilendirilmesi ve egitilmesi, numunenin alinmasi, YT poitif olan yenidoganlarin uygun sekilde sevk
edilmesi, tani ve miidahaleler yer almaktadir. Her asamanin uygun sekilde planlanmasi ve performans
ybnetiminin yapilmasi (diizenli denetimler dahil) gerekmektedir.

Tarama platformlarinin asagidaki unsurlari icermesi gerekir:

e Halka yoénelik farkindalik kampanyalari, gebelik oncesi egitim ve her gebelik sirasinda
bilgilendirme.

e Dogum yerlerine erisim ya da dogum sonrasi donemde ziyaret veya klinikler araciligiyla yeni
dogan niifusun kapsamli ele alinmasi ve erisim. Numunelerin teslimati ve nakliye kalitesi igin
standartlar belirlenmelidir. Hamile kadinlar veya yenidoganlarla gortisen tiim klinik personel,
gorevleriyle ilgili ve diizenli olarak glincellenen 6zel bir egitime sahip olmalidir. Yetersiz testler
ve pozitif taramalarla ilgilenmek de dahil olmak lizere testlerin yapilmasi ve sonuglarin takip
edilmesi icin uygun personele ihtiyag vardir.

e Yeni dogan tarama laboratuvarlari, hedef nifusun detayli bir sekilde kapsanmasi icin ortakhk
kurmalidir. Yanlis pozitif tarama risklerinden kaginmak icin optimize edilmis kullanilan
yontemlerin istikrarini saglamak igin ulusal diizeyde tanimlanmali ve akredite edilmelidirler.

e Dogrulayici tani testleri icin akredite laboratuvarlar.

e Pozitif yenidoganlarin takibi icin taranan hastaliklara yonelik klinik merkezler, ulusal
uzmanlik merkezleri aginin Uyeleri olmalidirlar. YT ile tani konulan tiim yenidoganlara
kapsamli tedavi/bakim ve/veya destek saglanmalidir.

Tarama platformunun her bir unsurunun yeterli kaynaklara, yeterli egitime, standartlastiriimis ve
akredite edilmis prosedirlere ve uluslararasi standartlari karsilayan bir kalite programina sahip olmasi
gerekir. Sistemin dizgiin isleyebilmesi icin tutarli olmasi, her bir unsurun diger unsurlarla iletisim
kurmasi ve sistemin gézetiminin sorunsuz yonetilmesi gerekir.
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Bir YT programi 6nemli miktarda degerli veri Giretecektir. Nadir hastaliklar toplulugu icin bu verilerin
kullanilmasi 6nemlidir. Veriler, tarama programlarinin dizenli olarak gézden gecirilmesini ve
iyilestirilmesini kolaylastirmak icin kullanilmalidir. Veriler, arastirmalari desteklemek ve saglk hizmeti
icinde planlamayi kolaylastirmak i¢in uygun sekilde disarida paylasiimalidir. Bu verilerin toplanmasi ve
kullanilmasi igin bilgilendirilmis riza sirece dahil edilmelidir (Bkz. ilke 10).

YT ile tani konulan yenidoganin ailesine yetkili ulusal saglk yetkilileri tarafindan
9 psikolojik, sosyal ve ekonomik destek saglanmalidir.

Tarama testi sirasinda, hem ilk tarama testi hem de dogrulayici test sonuglarinin ardindan aileler igin
psikolojik destek planlanmalidir. YT ile tani konulan yenidoganin ebeveynleri sonuglar, hastalik, olasi
tedavi imkanlari, bakim ve spesifik hastalik igin uzmanlik merkezleri hakkinda hizli bir sekilde
bilgilendirilmelidir. Ayrica, teshisin teyit edildigi andan itibaren, ilgili hasta 6rgttleri hakkinda bilgi de
dahil olmak Gzere psikolojik, ekonomik ve sosyal destek almalidirlar.

e Tim paydaslar YT sirecinin farkli asamalarina dahil edilmelidir.

Hastalar, hasta savunuculari, halk, hastaneler, saglik ¢alisanlari, arastirmacilar, ERN'ler, biyobankalar,
ulusal makamlar ve AB Devletleri dahil olmak Uzere tim paydaslar YT slrecine dahil edilmeli ve
yenidogan sirecin merkezi olarak kabul edilmelidir. Hastalar ve hasta savunuculari, kararin
sonucundan en cok etkilenen grup olduklar icin karar alma strecinde bir role/girdiye sahip
olmahdirlar.

AB Uye Devletleri, kisa vadede bu hastalarin saghginin iyilestiriimesine yonelik verimlilik ve etkinlik
arayisiyla YT slreglerini koordine edecek planlar gelistirmelidir. YT tiim yenidoganlar igin
uygulandigindan, neonatologlar ve primer bakim verenler ve diger meslek 6rgitleri de paydas olarak
dahil edilmelidir. Kapsamh bir program, saglikh yenidoganlarin ve yanlis pozitif yenidoganlarin
ailelerini de paydas olarak gérmeli ve onlara da takip ve destek saglamalidir.

YT programlarinin genisletilmesi icin seffaf ve saglam bir yonetime ihtiyag vardir.

9 Her Ulke/bolge, hangi kosullarin YT programi kapsamina alinacagina karar vermek
icin tUm paydaslari iceren, acgik¢ca tanimlanmis, seffaf, bagimsiz, tarafsiz ve kanita
dayali bir sirece sahip olmalidir.

Tum saglik hizmeti sunumlari, kaynaklarin kullanimina iliskin hasila ve maliyet dengesini icerir. YT ile
ilgili kararlardan tek bir kurumun sorumlu olmasi gerekmektedir. Dengeli bir karar alinabilmesi icin bu
kurulusun tiim paydaslarini siirece dahil etmesi gerekmektedir; bu katihm hem karar alma hem de
kanit saglama sureclerinde olmalidir. Bir durumu tarama programina dahil etme/hari¢ tutma kriterleri,
ilgili nadir hastalik toplulugunun bakis agisina ve bilimsel kanitlara gére verilmelidir - tim kanitlar
uluslararasi diizeyde gecerli olmahdir.

Tlm paydaslari igeren karar alma organlari, ulusal YT programina yeni bir hastalik eklemeden 6nce
teknik, mali ve etik hususlari (duyarhlik, testin 6zgulligl, STD, tasiyiciik durumunun raporlanmasi)
tartismalidir. Sureg, reddedilen tekliflerin, gelecekteki bir basvurunun basarili olmasi icin doldurulmasi
gereken kanit bosluklarinin net bir agiklamasini dahil eden dnlemleri icermelidir. Bu gereklilikler, nadir
hastalik diinyasindaki kanit zorluklarinin gercgekligiyle orantili olmali ve mantiksiz veya imkansiz
olmamalidir. Reddedilen teklifler, eksik kanitlar toplandiktan sonra degerlendirme sirecine hizh bir
sekilde yeniden girebilmelidir (ve bir donglinin tamamlanmasini beklemek zorunda kalmamaldir).
Hasta ve ebeveyn perspektifinden bakildiginda, tarama siirecine Avrupa genelinde esit erisim olmasi
tercih edilir. YT programlarina dahil edilen hastaliklar, bir bélgede yiiksek oranda yaygin oldugu bilinen
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ve digerlerinde neredeyse hi¢ bulunmayan hastaliklar disinda, tercihen her tilkede ayni olmaldir (bir
Avrupa YT programi).

6 YT programlarinin yonetimi acik, kapsamli, seffaf ve ulusal makamlara karsi
hesap verebilir olmalidir.

YT programlarinin yonetimi ulusal bir yetkiden kaynaklanmali ve bir Ulusal Koordinasyon Merkezinde
somutlastirilmaldir. Gerekli standartlarin ve faaliyetlerin uygulanmasini izlemek icin Gye devletler
diizeyinde Ulusal Koordinasyon Merkezlerinin kurulmasi saglanmahdir.

Hem programa yeni hastaliklarin eklenmesi/gikariimasi gibi politika kararlarinda hem de programin
yurutilmesinde, her lilkedeki YT programinin yénetim yapisindaki seffaflik artirilmahdir. Hastalar ve
aileleri, nadir hastalik uzmanlari ve etik kurul temsilcileri, vatandaslar veya saglik sigortasi sirketleri
gibi ulusal dizeydeki diger ilgili paydaslarla birlikte, yonetim yapilarina ve kendi durumlarina yénelik
YT programlarinin potansiyel genislemesine iliskin tartismalara dahil edilmelidir.

Her Uye Devlet, YT'nin tiim yenidoganlara bir saglik hakki olarak taninmasi amaciyla, yetkili ydnetim
diizeyine bagh olarak, ulusal bir yasa veya esdeger baglayici mevzuat yoluyla siireci diizenlemeli ve
ebeveynlerin vazgegme olasiligini muhafaza etmelidir. Testin tim yeni doganlara Ucretsiz olarak
yapilabilmesi i¢cin YT'ye 0Ozel devlet fonlari tahsis edilmelidir. Son olarak, ulusal koordinasyon
merkezleri, Eylem Cagrisinda belirtildigi Gzere AB diizeyindeki komite ile baglantili olmalidir.

Hastaliklarin YT programlarina dahil edilmesine/dislanmasina iligkin
0 degerlendirme sureci, saglk ekonomisi kanitlarini yansitan ancak sadece saglik
ekonomisi tarafindan belirlenmeyen mevcut en iyi kanitlara dayanmalidir.

YT yontemlerinin ulusal programlara dabhil
edilmesine iliskin degerlendirme slreci igin
ortak kilavuzlar gelistirmek Uzere YT
politikalari ve uygulamalari her bir Uye Devlet
tarafindan analiz edilmelidir. YT
programlarinin degerlendirilmesinden
sorumlu komitelerde, hasta dernekleri ve
ozellikle  tartisilacak kosullarla ilgili
profesyonel uzmanlar asgari diizeyde temsil
edilmelidir.Maliyet-etkililik,  hastalar ve
aileleri igin mali, psikolojik ve toplumsal yiik
acgisindan biyik 6nem taslyan ek sonuglar ve
vaka calismalari da dahil olmak {zere
kapsamli  bir saglk ekonomisi analizine
entegre edilmeli ve ge¢ teshis konulmasi ile
dogumda veya kisa bir siire sonra teshis
konulmasi arasindaki etkinin karsilastirmali
modellemesi yapilmalidir. Bir hastaligin diger
Uye Devletlerde halihazirda uygulanmakta
olan YT programlarina dahil edilmesinin
etkinligini belirlemek ve ozellikle maliyet-
etkinlik  calismasi  yapmanin  mimkdin
olmayabilecegi dusiik ve orta gelirli Ulkeler
icin degerlendirmeleri paylasmak Gzere bir mekanizma olusturulmahdir.
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Nadir hastaliklar ve tum YT sureci hakkinda tum paydaglarin bilgilendirilmesi ve
e egitilmesi, YT programlarinin genis ve adil bir sekilde uygulanmasi icin gereklidir.

Kamu tarafindan finanse edilen farkindahk kampanyalari aracihgiyla YT'nin
yayginlastiriimasi/iyilestirilmesi/esit erisim ihtiyaci hakkinda bilgi yayma ve halk arasinda erken
teshisin hayat degistirici etkisi konusunda farkindalik yaratma faaliyetleri yiritilmelidir. YT sirecine
dahil olan tiim saglk galisanlari (jinekologlar, hemsireler, ebeler, genetik danismanlar, neonatologlar,
pediatristler, klinik genetik uzmanlari ve pratisyen hekimler/ilk basamak hekimleri dahil) egitilmelidir.
Egitim; belirsizlikleri, istisnalari, ihmalleri, YT testinin ve tani sonrasi algoritmanin gelistirilmesine
etkisini yansitacak sekilde tasarlanmalidir. YT ile tani konulan yenidoganlarin ebeveynlerinin egitimi
icin takip protokolleri olusturulmalidir.

Yasa koyuculara, saglik ve sosyal bakim bitcgeleri lizerindeki degerin ve olumlu sonuglarin altini cizmek
icin en iyi uygulamalardan elde edilen rakamlarla ilgili olarak YT'nin 6nemi konusunda tavsiyelerde
bulunulmalidir. Ayrica, gelistirilmekte olan tedaviler hakkinda bilgi sahibi olmak ve pazar iznine yakin
tedavileri olan hastaliklar igin zamaninda karar alinmasini saglamak igin endistrilerle etkilesimde
bulunmalidirlar. Ayrica, Avrupa ve ulusal yetkili makamlar, finanse edilen 6zel projeler veya cagrilar
yoluyla bilgi saglamalari icin hasta 6rgitlerini desteklemeli ve YT konusunda farkindalik yaratan tim
paydaslar arasinda baglantilar olusturmaldir.

Sire¢ boyunca kaliteyi garanti altina almak i¢in zamanlama, 6rnek toplama
e yontemleri, takip ve ebeveynlerle paylasilan bilgileri ele alan Avrupa ¢apinda
standartlara ihtiyag vardir.

Her Uye Devlet, testin uygulanma zamani, ailelerin bilgilendirilmesi, kan érneklerinin toplanmasi,
tarama merkezine gonderilmesi, drneklerin islenmesi, ikinci bir dogrulama testinin gerekli olmasi
halinde yenidoganin ailesinin geri cagrilmasi, gerektiginde acil yatis saglanmasi, teshisin dogrulanmasi
ve sonucun aileye bildirilmesi dahil olmak tizere YT'de yer alan farkli adimlarin ve prosedirlerin kalitesi
ve uygulanmasinda belirli bir dizeyde tutarhligi garanti etmek icin standartlar saglamalidir. Bu
standartlar, kalite glivencesi, kalite kontrol prosediirleri ve diizenli akreditasyon yoluyla uygun sekilde
izlenmeli, raporlanmali ve uygulanmalidir.

Laboratuvarin faaliyetlerine uygun prosedirlerin uygulanmasi/yerine getirilmesi ve uluslararasi
gecerliligi olan standartlara gore tesislerin ve yontemlerin belgelendirilmesi siireci YT'de 6zellikle
onemlidir. Saglik calisanlari 6zellestirilmis egitim kurslarina katilmalidir; ayrica YT ile hastalik tespit
edilen tim yenidoganlarin sistemli takibinin yapilabilmesi igin kayit olusturulmalidir.

Kan numuneleri, kalite kontrol ve arastirma amaciyla ulusal biyobankalarda
@ saklanmali ve veri erisimi i¢cin uygun 6nlemlerin yani sira veri koruma ve
mahremiyet icin saglam givenceler saglanmalidir.

Bircok (lkede, tarama testleri yapildiktan sonra kurutulmus kan numuneleri saklanmaktadir.
Depolamanin amaci 6ncelikle kalite kontrol amaglidir ancak depolanan numuneler arastirma amaciyla
da kullanilabilir. Saklanan numuneler, YT ve saglk hizmetlerinin iyilestiriimesine yonelik gelecekteki
calismalar icin kullanilabilir. Ebeveynler, saklama ve numunelerin gelecekteki potansiyel arastirma
¢ahsmalariicin kullanilma olasiligl konusunda acikga bilgilendirilmelidir. Ebeveynlerden bilgilendirilmis
onam yoluyla katilmalari istenmelidir.
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Topuk kani kartlarinin
toplanmasi, Avrupa biyobanka
altyapilari ile isbirligi icinde
organize edilebilir. Kurutulmus
kan numunesi koleksiyonlarinin
saklanmasi ve bunlara erisim,
verilerin ikincil kullanimi igin
uygun onlemleri alan
biyobankalarda kullanilan
teknoloji Uzerine insa edilebilir.
Yetiskin yasa ulasildiginda erisim
hakki ebeveynden ilgili bireye
veya yasal vasiye devredilmelidir.

Her bir Uye Devlet, verilere
erisim i¢in uygun standartlarin ve protokollerin (Genel Veri Koruma Yonetmeligi ve ilgili olmasi halinde
diger ulusal mevzuatlarla uyumlu) takip edilmesini saglamaktan ve veri paylasim cercevesini ve
altyapisini olusturmaktan sorumlu olmalidir.

ERN'ye bagli merkezler, farkh saglk sistemlerinin bakim yollarina entegre
@ edilmeli ve YT politikalarina iliskin tavsiyelerin saglanmasinda ortaklar olarak
degerlendirilmelidir.

Avrupa genelinde YT programlarindaki esitsizligi dnlemek icin ERN'ye bagl uzmanlik merkezleri, uzman
gorisu yoluyla Ulusal Saglk Sistemleri genelinde YT yonetmeliginin gelistirilmesine dahil olmahdir;
boylece AB llkeleri genelinde YT'ye erisim firsati, nerede dogduklarindan bagimsiz olarak her kisi igin
ayni olacaktir. ERN'ler binyelerinde farkh gecmislere sahip hasta ve klinisyenleri barindirdiklarindan,
etik, yasal ve cografi kisitlamalari gz 6niinde bulunduracak YT kilavuzlarinin gelistirilmesi igin ideal bir
disince kurulusudur.

TUm pozitif vakalarin ERN kayitlarina kaydedilmesi ve takip edilmesi, glincel epidemiyolojik veriler ve
tedavi ve mudahalelerin etkisine iliskin gozetim ve takip de dahil olmak lzere diger bilgi tirleriyle
zengin bir bilgi birikimi elde edilmesini saglayabilir.
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