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1. JOHDANTO

Harvinaiset sairaudet ovat hengenvaaralisiatai pysyvan invaliditeetin aiheuttavia sairauksia, joiden
esiintyvyys on ahanen ja jotka ovat erittdin monisyisia Useimmat niistd ovat perinnodllisia
sairauksia, mutta ne voivat olla my6s harvinaisia syopid, autoimmuunisairauksia, synnynndisia
epamuodostumia, toksisia sairauksia, infektiotautgja ja muita sairauksia. Ne edellyttavét
kokonaisvaltaista yhteisiin erityistoimiin perustuvaa toimintamallia, jotta voitaisiin ehkaista
huomattavaa sairastuvuutta tai vétettavissa olevaa ennenaikaista kuolleisuutta ja parantaa
sairastuneiden henkil 6iden elamanlaatua tai sosioekonomisia mahdollisuuksia.

Harvinaiseks sairaudeks maédritellédn nykyadn sairaus, jota esintyy enintddn viis tapausta
10000:ta henkilod kohden Euroopan unionissa. Vakka 5/10000 vakuttaa ahaiselta
esiintyvyydeltd, se tarkoittaa kuitenkin, etta 27 jasenvaltion EU:ssa kutakin tautia sairastaa noin
246 000 henkiloa. Tamanhetkisen tieteellisen tietdmyksen perusteella jopa 6 prosenttia EU:n koko
vaestosta sairastaa jossakin elamansa vaiheessa jotakin harvinaista tautia, joiden méaéra vaihtelee
5000:sta 8000:een. Tama tarkoittaa toisin sanoen sSitd, ettd 29-36 miljoonala ihmisella
27 jasenvaltiossa on joko nyt tai mydhemmin jokin harvinainen sairaus.

2. ONGELMAN MAARITTELY
2.1. Harvinaisia sairauksia e tunnisteta eivatka ne ole nékyvilla

Vakka harvinaiset sairaudet lisddva merkittdvasti sairastuvuutta ja kuolleisuutta, niitd e
paljonkaan ndy terveydenhuollon tietojarjestelmissd, koska niita varten e ole olemassa
asanmukaista koodaus- ja luokittelujdrjestelméa Kun sairautta e viralisesti tunnisteta
terveydenhuoltojérjestelmédssd, on sen hoitamiseksi vaikea saada l&88kkeita ja rahoitusta. Tama
varojen ja resurssien puuttuminen johtaa Kkierteeseen, jossa e pédsta eroon nykyisesta
tehottomuudesta. Véarat diagnoosit ja diagnoosin puuttuminen kokonaan ovat tarkeimpia tekijoita,
jotka haittaavat tuhansien harvinaisia sairauksia sairastavien el@manlaadun parantamista.

2.2. Jasenvaltioista puuttuu harvinaisia sairauksia koskeva politiikka

Harvinaisia sairauksia varten kaytettavissa olevat rgjalliset resurssit ovat jasenvaltioissa hajallaan,
minkd vuoks on olennaisen tarkedd kehittéd suunnitelma ndiden resurssien keskittdmiseks ja
niiden kaytén tehostamiseksi, koska muuten resurssien kaytossa el ikina paasta tehokkuuteen.
Koska harvinaisia sairauksia varten e ole laadittu omaa erityista terveysalan politiikkaa ja
asiantuntemusta on niukasti, taudinmaéaritys vie aikaa ja hoidon saaminen on vaikeaa.

2.3. Euroopasta puuttuu harvinaisten sairauksien alalta tehokas terveydenhuolto,
tutkimusja saantely

2.3.1. Asiantuntevan hoidon epatasainen saatavuus

Osaamisverkostoja e ole olemassa, elka ehké vain jossakin toisessa jasenvaltiossa kaytettéavissa
olevia hoitomahdollisuuksia, resurssgja ja asiantuntemusta ole mahdollista hyddyntaa.'

2.3.2. Hajanainen tutkimus
Tutkimuksen ja harvinaisten sairauksien diagnosointi- ja hoitomahdollisuuksien valilla on erittain

vaikeuttavat kaytettavissa olevien ragjallisten resurssien tehottomuus ja hajanai suus.
2.3.3. Lainsdadannon riittamattomyys

EU:n nykyisessi lainsdddannossi el ole kunnolla varauduttu harvinaisiin sairauksiin. Esimerkiksi
Kliinisia tutkimuksia ja lagkkeiden myyntilupia koskeva voimassa oleva yhteison lainsaadant6
nayttaa soveltuvan helkosti harvinaisiin sairauksiin ja on osoittautunut riittamattomaks.
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2.4. Toissjaisuusperiaate

Ei todenndkdisesti 10ydy toista kansanterveyden osa-aluetta kuin harvinaisten sairauksien ala, jolla
27:8a eri kansallista toimintamallia voitaisiin pitéa yhtéa tehottomina ja vaikutuksettomina. Koska
ongel makokonai suuden lagjuuden ja luonteen vuoksi Euroopan yhteison perustamissopimuksen 152
artiklan mukaisesti Euroopan tasoi sta toimintaa.

Jokaista sairautta varten ei kannata perustaa keskusta jokaiseen jasenvaltioon, koska tama vaatisi
niin paljon resurssga. Ajatuksena on, ettd asiantuntemuksen — eika niinkdan potilaiden — olis
sirryttdva paikasta toiseen, vaikka tarvittaessa potilaillakin olisi oltava mahdollisuus matkustaa
téllaiseen keskukseen.

24.1. Tarpeelisuustesti

Jasenvaltioilla on padavastuu kansalaistensa terveyden suojelusta ja parantamisesta. Osana tétéa
vastuuta niiden tehtdvand on péaittéd harvinaisia sairauksia sairastaville tarkoitettujen
terveydenhuoltopal velujen ja sairaanhoidon organisoinnista ja toteuttamisesta. Potilaiden vapaaseen

liikkuvuuteen, tautien yhtdldiseen tunnistamiseen sekd turvallisten ja tehokkaiden

tutkimukseen liittyvat EU:n perustavoitteet edellyttavét kuitenkin EU:n lagjuista toimintaa.

Kansainvélisen tautiluokituksen meneill&an oleva tarkistaminen on keskeinen syy siihen, miks
harvinaisten sairauksien parissa ryhdytaan toimiin juuri nyt. Uuteen |CD-11-tautiluokitukseen on
maara sisdllyttéd myos harvinaiset sairaudet, jajotta tama toteutuisi Euroopan kannalta tehokkaasti,
Euroopassa on oltava keskeinen koordinointipiste.

2.4.2. Lisiarvotesti

EU voi tuottaa lisdarvoa useilla erityyppisilla toimilla. Se voi muun muassa pyrkia saavuttamaan
kriittisen massan tai hankkia mittakaavaetuja — esimerkiks jakamalla tietoa harvinaisista
sairauksista, kun kussakin jésenvaltiossa vain muutama ihminen sairastaa kyseista sairautta — tai
toteuttaa yhteistytna monitieteistd tutkimusta, joka tarjoaa tehokkaimman keinon parantaa
sairauksien tuntemusta ja kehittéd ennaltaehkaisyd, diagnostiikkaa ja hoitomenetelmid. Selvaa
lisdarvoa tuottavia esimerkkeja 10ytyy seuraavilta neljélta aata

o terveyteen liittyvan epétasa-arvon vahentaminen EU:ssa

¢ yhtendisten puitteiden luominen harvinaisten sairauksien tunnistamiseksi ja Euroopan lagjuiseen
tietojen vaihtoon

e harvinaisia sairauksia koskevan EU:n uuden toimintamallin synnyttama lisdarvo; nain
parannetaan harvinaisia sairauksia koskevaa tietoa ja niiden tunnistamista ja niista tiedottamista
jaautetaan luomaan vankka perusta diagnosointia ja potilaiden hoitoa varten

parempien puitteiden luominen harvinaisia sairauksia koskevaa tutkimusta varten.

3. TAVOITTEET

Harvinaisia sairauksia koskevan yhteison toiminnan yleisend tavoitteena on tukea jasenvaltioita
harvinaisten sairauksien tehokkaan ja toimivan tunnistamisen, ehkaisyn, diagnosoinnin, hoidon ja
tutkimuksen varmistamisessa. Toiminnan tukena ovat vaurautta, yhteisvastuullisuutta ja
turvallisuutta koskevat komission strategiset tavoitteet. Yleiseen tavoitteeseen pyritdan kolmen
erityistavoitteen kautta.
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3.1 Harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja ndkyvyyden parantaminen

Harvinaisia sairauksia koskevien yleisstrategioiden parantamisessa on olennaista se, etta
varmistetaan naiden sairauksien tunnistaminen. Tama mahdollistaa kaikkien muiden niihin
liittyvien toimien toteuttamisen. EU:n olis tehtéva tiivista yhteistytta Maailman terveysarjeston
kanssa nykyisen tautiluokituksen tarkistamisessa, jotta varmistetaan harvinaisten sairauksien
parempi koodaus ja luokittelu.

3.2. Harvinaisia sairauksia koskevien politiikkojen tukeminen jasenvaltioissa

Tehokas ja vaikuttava toiminta harvinaisten sairauksien aalla edellyttéa johdonmukaista ja
kokonaisvaltaista harvinaisten sairauksien strategiaa, jolla otetaan kayttdon niukat ja hajanaiset
voimavarat yhtendiselld ja hyvdks todetulla tavalla ja nivotaan ne yhdeks yhteiseks
eurooppalaiseksi toiminnaksi. Tama yhteinen eurooppalainen toiminta itsessdan edellyttaa lisaksi,
ettd luodaan yhteinen toimintamalli harvinaisia sairauksia kasittelevassa tyossa kautta koko EU:n.
Néin voidaan luoda yhteisty6lle yhteinen perusta.

3.3. Harvinaisa sairauksia koskevan eurooppalaisen yhteistyon, koordinoinnin ja
sdantelyn kehittdminen

Yhteison olis pyrittdvd koordinoimaan toimintalinjat ja aoitteet paremmin EU:n tasolla ja

vahvistamaan yhteisty6ta EU-ohjelmien vdilla — ndin voidaan hyddyntda entista paremmin

harvinaisiin sairauksiin yhteison tasolla kaytettévissi olevat resurssit. Tavoitteena on erityisesti

varmistaa

— tutkimuksen ja teknologisen kehittamisen tehokas koordinointi

— harvinaisia sairauksia sairastavien mahdollisuus saada asianmukaista asiantuntevaa hoitoa seka
tarpeisiinsa mukautettuja erikoistuneita sosiaalipal veluja

— yhteisbn tason lainsdadanndn ja toiminnan mukauttaminen harvinaisten sairauksien
erityistilanteeseen.

4. TOIMINTAVAIHTOEHDOT
4.1. Perusvaihtoehto
Hankepohjaisen tyon jatkaminen nykyisissa sdaddspuitteissa ilman eurooppalaista viitekohtaa

Taman vaihtoehdon mukaan komissio tukisi edelleen yksittdisia hankkeita, joilla pyritéén
parantamaan harvinaisten sairauksien tunnistamista ja nakyvyytta ilman, ettd jasenvatioille
annettaisiin virallisesti opastusta tai suosituksia siitd, miten ne voisivat varmistaa tehokkaat ja
toimivat strategiat.

4.2. Komission tiedonanto ja ehdotus neuvoston suositukseksi

Taman vaihtoehdon mukaan komissio antaisi virallisen lausunnon harvinaisten sairauksien
méadrittelystd EU:ssa ja esittdis alkomuksensa harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja
nakyvyyden osalta Euroopan ja maailmanlagjuisesti seké esittéisi harvinaisten sairauksien parissa
Euroopassa tapahtuvaa toi mintaa kasittel evan kokonai sstrategian.

Liséks komissio antaisi ehdotuksen neuvoston suositukseksi, jossa jasenvaltioiden suositeltaisiin
laativan yhtendiset ja kattavat kansalliset strategiat harvinaisten sairauksien varalta.

4.3. Virallisen harvinaisia sairauksia kasittelevan ohjelman luominen uudelleen

Taman vai htoehdon mukaan komissio ehdottaisi, etté luodaan erityinen ohjelma, joka sisdltééa yhden
yksittéisen, yksityiskohtaisen terveydenhuoltostrategian harvinaisia sairauksia varten yhteison
tasolla. Ohjelma luotaisiin perustamissopimuksen 152 artiklan nojala edistamdan harvinaisia
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sairauksia koskevia erityisid hankkeita samaan tapaan kuin aiempi harvinaisia sairauksia koskeva
erityisohjelmateki. Komissio voisi lisdksi hyvaksya toimenpiteité kansanterveytta seka tyoterveytta
ja tyéturvallisuutta koskevia yhteison tilastoja kasittelevan Euroopan parlamentin ja neuvoston
tilastoasetuksen nojalla, jotta j&senvaltiot olisivat lakisééteisesti velvoitettuja kerd8maan tietoja
harvinaisista sairauksista

5. VAIKUTUSTEN ARVIOINTI
5.1. Sosiaaliset vaikutukset

Kansallisten strategioiden luominen aivan alkutekijoistdan (kuten perusvaihtoehdossa tapahtuisi) on
hankalaa ja vie aikaa, joten e nayta todenndkoOiseltd, ettd jasenvaltiot voisivat laatia tdllaisa
strategioita ilman selkedd viitekohtaa, joka kokoaisi yhteen parhaat toimintamallit eri puolilta
unionia. Tamavoisi johtaa siihen, etté erot jasenvaltioiden valilla pahenisivat entisestéén.

Neuvoston suosituksen myota luotaisiin jasenvaltioille viralinen oikeudellinen ja poliittinen
sitoumus mutta tdytéantdonpanossa sdilytettdisiin joustonvara. Tastd toimintamallista on
nimenomaisesti méaratty perustamissopimuksen 152 artiklassa yhtena terveysalan asianmukaisena
valineend, jonka avulla pidetéén keskenaén tasapainossa tehokas ohjaus ja yhteinen sitoumus seka
otetaan huomioon toissijaisuusperiaate. Tama toimintavaihtoehto johtaisi siihen, ettd palvelujen
tarjonta ja saanti olis tasavertaisempaa ja korkealuokkai sempaa, milla puolestaan olisi mydnteinen
vaikutus jasenvaltioiden vaeston terveyteen.

Virallisen harvinaisia sairauksia kasittelevan ohjelman luomisesta uudelleen koituisi vain hienoista
toiminnan tehokkuuden lisdystd komission strategiaan verrattuna. N&in ollen virallisen ohjelman
luominen uudelleen e tarjoa mitéan merkittavad hydtya muihin esiteltyihin toimintavai htoehtoihin
nahden.

5.2. Y mpaéristovaikutukset
Aloitteen luonteesta johtuen ympéristovaikutus on mitéton, joten sita el tarvitse kasitella enempaa.
5.3. Taloudelliset vaikutukset

Onnistuneilla harvinaisiin sairauksiin kohdistuvilla toimilla voi olla my6s taloudellisia vaikutuksia,
silla niilla voidaan parantaa harvinaisiin sairauksiin kaytettévissa olevien resurssien kayton
tehokkuutta ja vaikuttavuutta. Harvinaisia sairauksia koskevan Ranskan monivuotisen (2005-2008)
strategian perustaminen maksaa 86,66 miljoonaa euroa, minka liséks tulevat viela tutkimukseen
kaytettédvat 20 miljoonaa euroa. Naiden strategioiden perustamisesta viranomaisille aiheutuva
talousarviovaikutus — jos niiden perustamisessa e ole kaytettavissa ohjausta eiké eurooppalaista
toimintamallia — tekee perusvai htoehdosta monien jasenvaltioiden kannalta mahdottoman.

Toista toimintavaihtoehtoa (neuvoston suositus) koskeva tekninen tyo voidaan toteuttaa nykyisen
terveysohjelman tuella ja keskitetysti, mika on tehokkaampaa ja véhemmén rasittavaa kansallisten
terveydenhuoltojérjestelmien ja viranomaisten kannalta. Harvinaisiin sairauksiin kohdistuvien
toimien tehostamisesta aiheutuu merkittévaa hyotya niin yksittéisille potilaille kuin koko
terveydenhuoltojarjestelmien resurssien tehokkaan kayton kannalta. Koska aloite ei ole luonteeltaan
sitova, siitd el odoteta koituvan rasitusta millekaan ryhmélle tai sektorille.

Kolmannessa toimintavaihtoehdossa ehdotetaan tietojen kerdamistd 5000-8 000 harvinaisesta
sairaudesta kaikkiata unionista. Téastd kuitenkin aheutuiss mittava hallinnollinen rasitus
viranomaisille. Harvinaisia sarauksia koskevan tiedonkeruun nivomisesta Euroopan
tilastojarjestelmaan aiheutuisi myos huomattavia lisakustannuksia. Tama vaihtoehto nostaisi myds
esiin toissijaisuuskysymyksen, kun otetaan huomioon terveydenhuoltopalvelujen ja sairaanhoidon
organisoinnin ja toteuttamisen erot eri puolilla unionia. Vaikka tutkimuksen ja teknologisen
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kehittamisen kaltaiset alat nayttéisivat hyotyvan, harvinaisia sairauksia koskevan virallisen EU-
ohjelman luominen uudelleen edellyttdisi huomattavaa rahoitusta ollakseen toteutuskel poinen, joten
tamavaihtoehto ei ndyttaisi olevan tehokkain.

6. VAIHTOEHTOJEN VERTAILU
6.1. Harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja ndkyvyyden parantaminen
Perusvaihtoehto Komission tiedonanto | Tietojen pakollinen
keruu
Edut Tunnistamisen jaluokittelun Tunnistamisen Parempi tietopohja;
parantuminen parantuminen; eri kansanterveyden
sidosryhmien seurannan
osallistuminen; tulosten | parantuminen;
hyvéaksyminen palvelujen tarjonnan
parantuminen jatasa-
arvoistuminen
Haitat Luokitusten hyvaksyminen Onnistumisen Suuri hallinnollinen
vahemman todenndkdistg; edellytyksend lukuisten | taakka; nivominen
tyon paallekkéisyysja eri sidosryhmien tilastojarjestelmaan
tehottomuus; jatkuva yhteistyo kallista; kohtuuton
eriarvoisuus hoidon saannissa toiminnan taso
6.2. Harvinaisia sairauksia koskevien politiikkojen tukeminen jasenvaltioissa
Perusvaihtoehto Neuvoston suositus | EU-tason
terveydenhuoltostrategia
harvinaisille sairauksille
Edut Mahdollissmman suuri jousto | Virallinen Y ksityiskohtainen ohjaus
—jasenvaltiot voivat jarjestéd | oikeudellinen ja EU:n tasolla; parhaiden
terveydenhuoltojarjestelmansa | poliittinen sitoumus; | toimintatapojen
haluamallaan tavalla jouston sdilyminen; | tehokkaampi yksildinti;
toimien lis&antynyt terveydenhuollon
tehokkuuden ja tarjonta
vaikuttavuuden
lisdantyminen;
voimavarojen
yhdistdminen
Haitat Eriarvoisuus Jasenvaltioihin el Kansallisten
terveydenhuoltopalvelujen kohdistu terveydenhuoltojarjestelmien
saannissa ja laadussa séilyy; lakisaéteista merkittéava
selkeén viitekohdan vaatimusta uudelleenjarjestely;
puuttuminen; kansallisten noudattaa toissijaisuuteen liittyvét
strategioiden tehoton suosituksia kysymykset
perustaminen; resurssien
hajanai suus séilyy
8 FI
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6.3. Harvinaisia sairauksia koskevan eurooppalaisen yhteistyon, koordinoinnin ja
saantelyn kehittdminen
Perusvaihtoehto Komission tiedonanto Harvinaisia
sairauksia koskevan
ohjelman luominen
uudelleen
Edut Ei tarvetta ohjata nykyisia Enemman tasa-arvoisuutta | Poliittista nakyvyytta
yhteison toimia uudelleen terveydenhuoltopalvelujen | yhteison rahoitukselle
saannissaja niiden laadun
parantuminen;
rajatylittavan yhteistyon
lis&antyminen;
sairastuvuuden ja
kuolleisuuden
vahentyminen;
tehottomuuksien
vahentyminen;
tutkimuksen edistaminen;
teknologian kayttéonoton
hel pottuminen
Haitat Toimien tehottomuus Riippuu useiden eri Huomattava
jatkuvaa; eriarvoisuuden ohjelmien jatoimijoiden | rahoitustarve (tét&
kasvu; resurssit edelleen yhteistydsta yhtei son rahoitusta el ole
rgjalisiajahganasia tasolla saatavilla nykyisten
rahoitusnakymien
nojalla); irralisuus
muista politiikan osa-
alueista; tehoton
toimintamalli
6.4. Tiivistelma

Talta pohjalta paras vaihtoehto on esittéd harvinaisia sairauksia koskeva yhteison strategia
komission tiedonannon muodossa. Y hteiseen sitoutumiseen pyritédn tiedonantoon liittyvalla,
Euroopan yhteisdn perustamissopimuksen 152 artiklaan perustuvalla ehdotuksella neuvoston
suositukseksi harvinaisia sairauksia koskevien yhtendisten ja kattavien strategioiden luomisesta.

7.
7.1.

SEURANTA JA ARVIOINTI
Tietojen keradminen

Teknisten tukirakenteiden puitteissa kdynnissa olevan tyon pohjalta kehitetéén tietokokonaisuus
harvinaisia sairauksia koskevia indikaattoreita varten. Tietokokonaisuuden on tarkoitus kattaa
Seuraavat alat (suuntaa antava, ei kaikenkattava luettel 0):

o Vaestttiede, epidemiologiajaterveydentila

o Terveyden taustatekijat ja sosioekonomiset tekijét

e Terveydenhuoltopalvelut

o



F

e Tutkimus jateknologian kehittdminen
e Tasa-arvoisuus, aueelliset erot ja EU:n aloitteet.
7.2. Komiteamenettely ja seurantamekanismi

Perustetaan harvinaisia sairauksia késitteleva EU:n neuvoa-antava komitea (EUACRD) hoitamaan
niita tehtavia, joita nykyisin hoitaa harvinaisia sairauksia kasitteleva EU:n tyéryhma. Tulevassa
neuvoa-antavassa komiteassa on mukana 27 jdsenvaltion edustgia, asiantuntijoita
terveysohjelmasta ja puiteohjelman hankkei sta seké potil agjarjestdjen, teollisuuden ja muiden asiaan
liittyvien tahojen edustgjia.
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