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1. INLEDNING

Séllsynta ukdomar &r livshotande sjukdomar eller sjukdomar med kronisk funktionsnedséttning,
med |8g prevalens och en hog grad av komplexitet. De flesta & genetiska sjukdomar, och dvriga
innefattar bl.a. sdllsynta cancerformer, autoimmuna sukdomar, medfodda missbildningar,
forgiftnings- och infektionssukdomar. De kréver en 6vergripande ansats grundad pa sarskilda och
samordnade anstrangningar for att forhindra hog suklighet eller fortida dodlighet som kan
undvikas, och for att forbéttra de drabbades livskvalitet eller socioekonomiska potential.

Enligt den gallande definitionen uppgar prevalensen for en séllsynt sjukdom till hogst 5 av 10 000
personer i Europeiska unionen. Aven om denna prevalens verkar 1&g, motsvarar det omkring
246 000 personer per sukdom i EU:s 27 medlemsstater. Enligt aktuella vetenskapliga ron finns det
5 000-8 000 olika séllsynta sjukdomar som drabbar upp till 6 % av EU:s sasmmanlagda befolkning
nagon gang under livet. Detta betyder att 29-36 miljoner manniskor i de 27 medlemsstaterna har
eller kommer att drabbas av en séllsynt sjukdom.

2. PROBLEMSTALLNING
2.1. Bristande igenkannande och synlighet

Trots att sdllsynta sukdomar i hdg grad bidrar till sjuklighet och dodlighet & de oftast osynliga i
vardens informationssystem, eftersom det saknas lampliga system for kodning och klassificering.
Bristen pa formell identifiering i hdso- och sukvardssystemen utgor darfor medicinska och
finansiella hinder for att fa vard for en icke erkand sjukdom som fdljaktligen inte har tilldelats
medel och resurser. Darigenom skapas en ond cirkel som bibehaller den nuvarande ineffektiviteten.
Dérutover ar felaktiga diagnoser och inga diagnoser de stérsta hindren for forbéattrad livskvalitet for
tusentals patienter med sallsynta gukdomar.

2.2. Avsaknad av strategier for séllsynta gukdomar i medlemsstater na

De begransade resurserna for séllsynta sukdomar i medlemsstaterna & fragmenterade och darfor ar
det nédvandigt att ha en sarskild plan fér koncentration och effektiv anvandning av dessa resurser
som annars skulle falla under effektivitetstroskeln. Avsaknaden av séarskild hasopolitik for séllsynta
sjukdomar och bristen pa expertis leder till forsenade diagnoser och svarigheter att fa vard.

2.3. Brist pa effektiv vard av, forskning om och reglering av sdllsynta sukdomar i EU
2.3.1. Ojamliktillgang till expertvard

Det saknas referensnétverk och det finns brister i tillgangen till vard, resurser och expertis som
eventuellt barafinns att tillgdi en annan medlemsstat.

2.3.2. Fragmenterad forskning

Det finns en mycket ndra koppling mellan forskning och mgjligheterna for diagnos och behandling
av sdllsynta sukdomar. Ytterligare forskning om sédllsynta sjukdomar behévs darfér men hindras av
ineffektivitet och fragmentering av de begransade resurser som star till forfogande.
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2.3.3. Otillracklig lagstiftning

Den gédllande EU-lagstiftningen & daligt anpassad till sdllsynta sjukdomar. Den relevanta géllande
gemenskapslagstiftningen, t.ex. om klinisk prévning och godkannande fér forséljning av |akemedel,
har visat sig olamplig och otillracklig vid tillampning pa sallsynta sukdomar.

2.4. Subsidiaritet

Det finns troligen inget annat omrade inom folkhélsan déar 27 nationella ansatser skulle kunna anses
brista sa i fraga om effektivitet och andamasenlighet som pa detta omrade. Det ringa antalet
patienter med sdllsynta sukdomar och nodvandigheten att mobilisera resurser betyder att
omfattningen och karaktéren pa effektiva atgarder kraver atgarder pa EU-nivai enlighet med artikel
152 i fordraget om uppréttandet av Europei ska gemenskapen.

Det & pa grund av de omfattande resurser som kravs inte mgjligt att ha ett centrum for varje
gukdom i varje medlemsstat. Tanken & att det snarare & expertisen &n patienterna som ska resa,
dven om patienterna ska kunnaresatill centrumen om de maste.

24.1. Nodvandighetstest

Medlemsstaterna har huvudansvaret for att skydda och forbéttra medborgarnas halsa. Det & alltsa
deras ansvar att besluta om hur halso- och sjukvarden for patienter med sdllsynta sjukdomar ska
organiseras och tillhandahallas. EU:s grundlaggande mdl i fraga om patienters fria rorlighet, réttvist
erkdnnande av sjukdomar och jamlik tillgang till sékra och effektiva sarlékemedel eller
forskningssamverkan om séllsynta sjukdomar har dock nddvandigtvis en EU-dimension.

En viktig orsak till att vidta atgarder just nu & den pagdende revideringen av den internationella
gukdomsklassifikationen (International Classification of Diseases, ICD). | den nya, elfte versionen
(ICD-11) planerar man att ta med séllsynta sukdomar och for att det ska kunna goras effektivt ur
EU-perspektiv behdvs central samordning.

2.4.2. Mervérdestest

EU kan tillfora ett mervarde genom flera olika insatser. Dit hor bl.a. att férsoka uppna en kritisk
massa eller stordriftsfordelar — t.ex. genom informationsdelning kring séllsynta sukdomar som
drabbar endast nagra fa manniskor i varje medlemsstat — eller tvérvetenskaplig
forskningssamverkan, som har visat sig vara det effektivaste séttet att oka forstdelsen av dessa
gukdomar och utveckla preventiva, diagnostiska och terapeutiska metoder. Inom foljande fyra
omraden kan exempel paklart mervarde faststéllas:

e Minskning av oréttvisornai hdlsai EU

e Ensammanhdlen ram for identifiering av séllsynta sjukdomar och informationsdelning inom EU

e Mervéarde genom en ny EU-ansats for séllsynta sukdomar som leder till béttre identifiering av
sdllsynta sukdomar samt mer information och kunskap om dessa fér att 1agga en solid grund till

diagnos och véard av patienter

e En béttre ram for forskning om sallsynta sjukdomar
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3. MAL

Det Overgripande mdalet for gemenskapens insatser for sdllsynta gukdomar & att stodja
medlemsstaterna att sikerstélla effektivitet och andamalsenlighet i frdga om igenkannande,
prevention, diagnos, behandling och vard av samt forskning om sallsynta sjukdomar. Detta stoder
sig pa kommissionens strategiska mal for valstand, solidaritet och sikerhet och ska uppnas genom
tre sarskildamal.

3.1 Okaigenkannandet av sillsynta sjukdomar och deras synlighet

Nyckeln till béttre dvergripande strategier for séllsynta sukdomar &r att se till att de kénns igen sa
att de foljande dtgarderna kan sattas in pa ratt sétt. Det bor finnas ett néra samarbete mellan WHO
och EU vid revideringen av den géllande internationella sukdomsklassifikationen (ICD) for att
forbéttra kodningen och klassificeringen av sallsynta sukdomar.

3.2. Framja strategier for sdllsynta gukdomar i medlemsstaterna

Forutsittningen for effektiva och andamalsenliga insatser for sdllsynta sjukdomar & en
sammanhdllen dvergripande strategi dar de begransade och spridda resurserna pa ett integrerat och
erkant sitt mobiliseras i en samlad EU-insats. Denna samlade EU-insats bygger i sin tur pa att det
finns en gemensam ansats inom EU pa arbetet med sdllsynta sjukdomar utifran vilken man kan
samverka.

3.3. Utveckla samar bete kring samt samordning och reglering av sillsynta sukdomar péa
EU-niva

Gemenskapen bor sikta mot battre samordning av politik och initiativ pa EU-niva och mot forstarkt
samarbete mellan EU-program for att ytterligare maximera de resurser som pa gemenskapsniva
finnstillgangliga for sdllsynta sukdomar i syfte att sékerstélla framfor allt

— effektiv samordning av forskning och teknisk utveckling,

— tillgang till sdva lamplig expertvard som specialiserade och anpassade sociala tjanster for
patienter med séllsynta §ukdomar,

— anpassning av lagstiftningen och dtgéarderna pa gemenskapsniva till de sérskilda behoven i
samband med séllsynta sjukdomar.

4. HANDLINGSALTERNATIV

4.1. " Status quo”

Fortsitta med projektbaserat arbete utan en europeisk referensram inom den gallande
lagstiftningsramen

Detta alternativ skulle innebéra att kommissionen fortsétter att stédja enskilda projekt for att 6ka
igenké@nnandet av sdllsynta sukdomar och deras synlighet men utan att tillhandahdlla formell
vagledning eller rekommendationer till medlemsstaterna om hur de ska sékerstélla att strategierna ar
effektiva och andamalsenliga.
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4.2. M eddelande fran kommissionen och fordag till radets rekommendation

Detta alternativ skulle innebéra att kommissionen avger en formell férklaring om definitionen av
sdllsynta sjukdomar inom EU och lagger fram sina avsikter i frdga om igenkannande av séllsynta
sjukdomar och deras synlighet pa EU-niva och globalt samt en 6vergripande strategi for EU:s arbete
med sédllsynta sjukdomar.

Kommissionen skulle aven légga fram ett forslag till en rekommendation fran radet dar
medlemsstaterna rekommenderas att utarbeta sasmmanhallna och évergripande nationella strategier
for séllsynta §ukdomar.

4.3. Aterinférande av ett formellt program for sillsynta sjukdomar

Enligt detta alternativ skulle kommissionen lagga fram ett forslag om att det pa gemenskapsniva
inréttas ett sarskilt program med en enda detaljerad strategi for vard av sélsynta sjukdomar.
Programmet skulle inforas med stod av artikel 152 i fordraget for att driva specifika projekt for
sédllsynta sjukdomar pa samma sétt som man har gjort med de tidigare specifika programmen for
sdllsynta sjukdomar. Kommissionen skulle &en kunna anta dtgarder med stod av
Europaparlamentets och radets forordning om gemenskapsstatistik om folkhdlsa och halsa och
sékerhet i arbetet for att infora bindande réttsliga skyldigheter for medlemsstaterna att samla in data
om sdllsynta 5jukdomar.

5. K ONSEKVENSANALYS
5.1. Sociala konsekvenser

Med tanke pa att det & bade komplext och tidskravande att enligt status quo-alternativet uppréatta
nationella strategier utan att ha nagot att grunda sig pa, verkar det inte troligt att medlemsstaterna
skulle kunna gora detta utan en klar referensram déar befintlig basta praxis frén hela EU
sammanfors. Detta skulle kunna ledatill &nnu storre skillnader mellan medlemsstaterna.

Genom en rekommendation fran radet skulle medlemsstaterna bade juridiskt och politiskt forbinda
sig formellt samtidigt som tillampningen skulle férbli flexibel. Denna ansats faststélls sarskilt i
artikel 152 som ett lampligt verktyg pa hasoomradet som majliggor avvagning mellan effektiv
vagledning och gemensamma dtaganden a ena sidan och beaktande av subsidiaritetsprincipen a
andra sidan. Detta skulle medfora réttvisare och béttre tillhandahadllande av och tillgang till
vardtjanster och darigenom fa en positiv effekt pa befolkningens halsai medlemsstaterna.

Aterinférandet av ett formellt program for sillsynta sjukdomar skulle endast forbéttra &tgérdernas
effektivitet mycket litet jamfort med en kommissionsstrategi. Aterinférande av ett formellt program
skulle sdledes inte betyda nagra storre fordelar jamfort med de andra alternativen.

5.2. Milj6konsekvenser

Pa grund av initiativets art & miljokonsekvenserna obetydliga och kommer inte att granskas
narmare.

5.3. Ekonomiska konsekvenser

En framgangsrik insats for séllsynta sukdomar skulle &en kunna ha ekonomiska konsekvenser pa
grund av effektivare och andamalsenligare anvandning av resurserna. Den franska flerariga (2005—
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2008) strategin for sdllsynta sukdomar kommer att kosta 86,66 miljoner euro och ytterligare
20 miljoner euro kommer att ga till forskning. Att upprétta strategierna skulle sdledes ha sadana
konsekvenser for de offentliga finanserna i manga medlemsstater att status quo-alternativet inte
vore genomfdrbart.

Det tekniska arbetet i samband med aternativet med en rekommendation fran rédet kan bedrivas
med stod fran det gallande folkhé soprogrammet och genom centralisering, vilket &r effektivare och
belastar de nationella hdlso- och sjukvardssystemen och myndigheterna mindre. En Okning av
atgardernas effektivitet medfor betydande fordelar bade for enskilda patienter och for den effektiva
anvandningen av resurser inom hela hdlso- och sukvérden. Med tanke pa att initiativet inte ar
bindande forvantas inte ndgon grupp eller sektor se de sannolika konsekvenserna som en belastning.

Den administrativa bérdan for myndigheterna skulle vara betydande for att enligt forslaget i det
tredje aternativet kréava in data om de 5000-8000 sdllsynta sukdomarna fran hela EU.
Merkostnaden for att inforliva insamling av data om sdllsynta sukdomar i det europeiska
statistiksystemet skulle &ven den vara betydande. Med tanke pa skillnaderna i organisationen och
tillhandahdllandet av halso- och sukvéard i EU skulle detta alternativ dven leda till problem med
subsidiaritetsprincipen. Trots att terinforandet av ett formellt EU-program for séllsynta sjukdomar
skulle medfdra fordelar for t.ex. forskningen och den tekniska utvecklingen skulle det kravas
betydande medel och darfor verkar inte detta vara den effektivaste ansatsen.

6. JAMFOREL SE AV ALTERNATIVEN
6.1. Okaigenkannandet av sillsynta sukdomar och deras synlighet
” Status quo” Meddelande fran Obligatoriskt krav
kommissionen pa datainsamling
Fordelar Béttre identifiering och Okat igenkannande, Storre evidensbas,
klassificering medverkan av relevanta | béttre
berdrda parter, hal sodvervakning,
antagande av resultaten | béttre och réttvisare
vard
Nackdelar L &gre sannolikhet att Beror paett stort antal | Stor administrativ
klassifikationer antas, parters samverkan for borda, stora kostnader
dubbelarbete och att lyckas for inforlivande i
ineffektivitet, fortsatt oréttvis statistiksystemet,
tillgang till vard atgardsnivan
oproportionerlig
6.2. Framja strategier for sdllsynta gukdomar i medlemsstaterna

" Status quo”

Rekommendation

Strategi for vard av

fran radet séllsynta sjukdomar
pa EU-niva
Fordelar Medlemsstaterna har maximal | Formellt juridiskt och | Detaljerad végledning
flexibilitet att organisera hdso- | politiskt atagande, pa EU-niva,

och gukvarden efter egna

bibehallen flexibilitet,

effektivarei fragaom
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Onskemdl

okning av &tgardernas
effektivitet och
andamal senlighet,
sammanslagning av
resurser

detaljbeskrivningar av
béasta praxis, okat
tillhandahéllande av
véard

Nackdelar Oréttvisor i fragaomtillgang | Ingaréttsiga Betydande
till vard och dess kvalitet skyldigheter for omstrukturering av
kvarstar, avsaknad av klar medlemsstaterna nationella hélso- och
referensram, ineffektiva sjukvardssystem,
nationella strategier, resurserna problem med
forblir fragmenterade subsidiaritetsprincipen
6.3. Utveckla samar bete kring samt samordning och reglering av sillsynta sukdomar péa
EU-niva
" Status quo” M eddelande fréan Aterinférande av ett
kommissionen formellt program for
séllsynta s ukdomar
Fordelar Undviker eventuellabehov av | Réttvisaretillgang till | Gemenskapsfinansierin
att andra inriktningen pa vard och béttre kvalitet | g synliggors politiskt
befintliga gemenskapsatgarder | pavarden, dkat
samarbete Over
granserna, minskad
dodlighet och
guklighet, mindre
ineffektivitet,
forskning framjas,
inforande av teknik
underl&ttas
Nackdelar Fortsatt ineffektiva tgarder, | Beror pa samverkan Betydande medel kravs
leder till storre oréttvisor, mellan manga program | (som inte finns enligt
resurserna forblir begrénsade | och aktorer pa gdllande budgetplaner),
och spridda gemenskapsniva bristande integration pa
andra politikomraden,
ineffektiv ansats

6.4. Sammanfattning

Utifran detta foredras alternativet att i form av ett meddelande fran kommissionen lagga fram
forslag till en gemenskapsstrategi for sdlsynta sjukdomar och stka uppna ett gemensamt tagande
genom ett atfdljande forslag till radets rekommendation om att utarbeta sammanhallna och
Overgripande strategier for sdllsynta sjukdomar med stod av artikel 151 i EG-fordraget.
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7.

OVERVAKNING OCH UTVARDERING

7.1. Datainsamling

Det kommer att uppréttas ett dataset for indikatorer for sillsynta sukdomar pa grundval av det
pagaende arbetet i de tekniska stodstrukturerna. Datasetet ska omfatta foljande omréden (listan ar
endast vagledande, inte utttmmande):

Demografi, epidemiologi och hél sostatus

Hél sans bestamningsfaktorer och socioekonomiska faktorer
Véardtjanster

Forskning och teknisk utveckling

Raéttvisa, regionala skillnader och EU-initiativ

7.2. Kommittéforfarande och dvervakning

En rédgivande kommitté for sdllsynta sjukdomar inom EU (EUACRD) ska skapas for att utfora de
uppgifter som idag utfors av EU:s arbetsgrupp for sdllsynta sukdomar. EUACRD planeras besta av
representanter fran de 27 medlemsstaterna samt av experter fran folkhalsoprogrammet och FoU-
projekten, representanter for patientorganisationer, naringslivet och andra berérda organ.
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