ANKIETA

Pytanie 1: C7y aktualna definicja rzadkiej choroby przyjeta w UE jest satysfakcjonujgca?
1 Lepsza kodyfikacja i klasyfikacja rzadkich choréb: Unia Europejska powinna prowadzi¢
Scista wspotprace z WHO w procesie rewidowania istniejacej ICD (Migdzynarodowe;j
Klasyfikacji Choréb) w celu zapewnienia mozliwo$ci adekwatnego kodowania rzadkich
chorob, tak aby byly one identyfikowalne we wszystkich systemach informacji
zdrowotnych. Wymaga to wsparcia grupy roboczej ds. klasyfikacji i kodyfikacji rzadkich
chorob petniacej obowiazki doradczej grupy roboczej WHO w procesie rewizji ICD2o.
Powinna by¢ rowniez konieczna czynna wspotpraca programu statystycznego UE, gdy tylko
zostanie udostepniona nowa klasyfikacja ICD-11, aby zapewni¢ stosowanie nowej wersji
ICD tacznie z nowymi kodami rzadkich choréb w aktach zgonu i w systemach klasyfikacji
wypisow ze szpitali we wszystkich panstwach cztonkowskich. Podobne dziatanie powinno
zosta¢ przeprowadzone w celu zapewnienia wlasciwego kodowania rzadkich choréb w
systemach kodowania SnowMed i MedDRA.

Pytanie 2: Czy zgadzajq si¢ Panistwo 7 tym, Ze istnieje pilna potrzeba poprawy kodowania

i klasyfikacji w tej dziedzinie?

1 Ustanowienie rejestru rzadkich chordb: do przyczyn zaniedbywania problemu rzadkich
chorob nalezy niewiedza na temat tego, ktore choroby sa rzadkie. Konieczne jest
zapewnienie Wspolnocie doktadnego rejestru rzadkich chordb, regularnie aktualizowanego,
klasyfikowanego wedlug specjalizacji medycznych, czgstosci wystgpowania, mechanizmu

i etiologii, w celu maksymalizacji $wiadomosci spoteczenstwa i zapewnienia wsparcia
dokumentowego stuzacego badaniom naukowym i ogdlnie przechowywaniu danych.
Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe na rzecz tego dziatania za
posrednictwem programu zdrowia publicznego.

Pytanie 3: Czy europejski rejestr rzadkich chorob pomoze Panstwa krajowemu/regionalnemu
systemowi w udoskonaleniu postepowania 7 rzadkimi chorobami?

4.2. Poprawa zapobiegania, diagnostyki i opieki nad pacjentami z rzadkimi chorobami
"1 Rozpowszechnianie wlasciwych informacji: Kluczowym elementem poprawy diagnostyki
1 opieki w zakresie rzadkich choréb jest zapewnienie doktadnych informacji w formacie
dostosowanym do potrzeb profesjonalistow i chorych. Od 2000 r. informacje na temat ponad
5 tysigcy chordb w szesciu jezykach byly zapewniane przez baz¢ danych na temat rzadkich
chordb Orphanet21. Zawiera ona kompleksowa encyklopedig rzadkich chorob, zbior danych
teleadresowych podmiotow swiadczacych ustugi profesjonalne w 35 krajach, zbior danych
teleadresowych europejskich osrodkow referencyjnych, bazg danych lekow sierocych
zawierajaca informacje na temat ich stadium rozwoju 1 dostgpnosci w krajach UE 1 dane na
temat catego szeregu innych ustug dla okreslonych kategorii stron zainteresowanych, w tym
funkcje wyszukiwania rozpoznan na podstawie objawow podmiotowych i przedmiotowych
oraz biblioteke zalecen postgpowania w sytuacjach naglego zagrozenia zycia. Komisja
Europejska powinna zapewnia¢ dalsze wsparcie finansowe tego dziatania za posrednictwem
programu zdrowia publicznego i siddmego programu ramowego.

"I Wspieranie sieci informacyjnych: Priorytetem dziatania jest gwarantowanie wymiany
informacji za posrednictwem europejskich sieci informacyjnych, promowanie lepsze;j
klasyfikacji, opracowywanie strategii i mechanizméw wymiany informacji pomigdzy
stronami zainteresowanymi, definiowanie istotnych wskaznikéw zdrowotnych,
opracowywanie porownywalnych danych epidemiologicznych na poziomie UE, wspieranie



wymiany informacji na temat najlepszych praktyk i opracowywanie dziatan na rzecz grup
pacjentow. W ramach projektow bedacych obecnie w toku udowodniono istotne znaczenie
tych dziatan. Wsparcie tego typu projektow powinno by¢ realizowane zard6wno na poziomie
panstw cztonkowskich, jak i UE. Bardzo istotne wydaje si¢ rowniez wsparcie
migdzynarodowych konferencji uzgadniajacych wspdlne stanowiska. Komisja Europejska
powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe tego dziatania za posrednictwem programu zdrowia
publicznego i siddmego programu ramowego.

"1 Rozw0j krajowych/regionalnych osrodkow referencyjnych i ustanowienie
referencyjnych sieci w UE: gdy choroby sa rzadkie, brakuje rowniez wiedzy
specjalistycznej. Niektore osrodki wiedzy specjalistycznej (nazywane rowniez osrodkami
referencyjnymi) opracowaty wiedzg specjalistyczna, ktora jest szeroko wykorzystywana
przez innych profesjonalistow z ich kraju lub nawet na skalg¢ migdzynarodowa. W
niektorych krajach osrodki te sa oficjalnie uznawane, jednak w wigkszo$ci z nich ustanawia
si¢ je jedynie na podstawie ich renomy. Komisja podjeta decyzjg o tym, ze
najskuteczniejszym podejsciem bedzie priorytetowe traktowanie wspotpracy pomigdzy nimi
iich wzajemnego dzielenia si¢ wiedza. Opracowano pewne zasady dotyczace europejskich
sieci referencyjnych (ERN), facznie z ich rola w postgpowaniu z rzadkimi chorobami lub
innymi stanami wymagajacymi opieki specjalistycznej, liczb pacjentéw i pewnych innych
kryteriow, ktore powinny by¢ speiniane przez takie osrodki. Europejskie sieci referencyjne
powinny rowniez petic rolg sieci badan i wiedzy shuzacych aktualizacji i przyczyniajacych
si¢ do uzyskiwania najnowszych wynikow badan naukowych, leczenia pacjentéw z innych
panstw cztonkowskich i zapewniajacych dostgpnos¢ w razie potrzeby odpowiedniego
sprzgtu leczniczego. Definicja ERN powinna réwniez odzwierciedla¢ zapotrzebowanie na
odpowiednia dystrybucje ustug i wiedzy specjalistycznej w obszarze rozszerzonej Unii
Europejskiej. W sprawozdaniu grupy zadaniowej UE ds. rzadkich choréb z 2006 r. ,,Wktad
w ksztattowanie polityki: na rzecz europejskiej wspolpracy w zakresie ustug zdrowotnych i
medycyny w zakresie rzadkich chorob”22 zaleca sig, aby panstwa czlonkowskie braty udziat
w identyfikacji swoich osrodkéw wiedzy specjalistycznej i wspieraty je finansowo w jak
najwigkszym stopniu. Zalecono w nim rowniez, aby panstwa cztonkowskie organizowaty
sciezki opieki zdrowotnej dla swoich pacjentdw poprzez ustanawianie wspolpracy ze
wszystkimi niezb¢dnymi osrodkami wiedzy specjalistycznej z kraju, a w razie potrzeby
roOwniez z zagranicy. Zaleca si¢ w nim roéwniez, aby kontynuowano wspieranie finansowe
sieci referencyjnych osrodkéw wiedzy specjalistycznej w zakresie rzadkich chordb w
ramach odpowiednich programéw UE, do chwili udostgpnienia oceny wynikoéw procesu
tworzenia sieci do dalszych dziatan.

Pytanie 4: Czy europejskie sieci referencyjne powinny traktowad transfer wiedzy jako
zagadnienie priorytetowe? A moze mobilnosé pacjentow? Oba te zagadnienia? Jak?

"1 Rozwdj e-Zdrowia w zakresie rzadkich choréb: Uslugi elektroniczne opracowane

w ramach bazy Orphanet i za posrednictwem innych projektéw finansowanych przez UE sa
znakomita ilustracja tego, jak technologie elektroniczne moga si¢ przyczyni¢ do
nawiazywania przez pacjentoéw kontaktoéw z innymi pacjentami, dzielenia si¢ bazami danych
przez poszczegolne grupy badawcze, zbierania danych do badan klinicznych, rejestracji
pacjentow chcacych wzia¢ udzial w badaniach klinicznych, i przekazywania przypadkow
ekspertom, ktorzy poprawia jakos¢ diagnostyki i leczenia. Narzedzia internetowe i
elektroniczne sa bardzo skuteczne i powinny stanowi¢ silny element strategii UE na rzecz
rzadkich chorob. Moga uratowac zycie osobom z rzadkimi chorobami w sytuacjach



naglego zagrozenia zycia. Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe
tego dziatania za posrednictwem programu zdrowia publicznego 1 programéw ramowych
oraz panstw cztonkowskich.

Pytanie 5: Czy naleiy wdroZyd narzedzia internetowe i elektroniczne w tej dziedzinie?

"1 Dostepnos¢ dokladnych badan diagnostycznych, w tym badan genetycznych: wiele
rzadkich choréb mozna teraz diagnozowac z uzyciem proby biologicznej, ktora czgsto jest
badanie genetyczne. Badania te stanowia gtowne elementy wlasciwego prowadzenia
pacjenta, poniewaz pozwalaja na wczesna diagnostyke, czasem na rodzinne kaskadowe
badania przesiewowe lub na wykonanie badania prenatalnego. Ze wzgledu na duza liczbe
badan i potrzebg opracowania i walidacji okreslonego zestawu testow diagnostycznych dla
kazdego chorego, zaden kraj nie moze by¢ samowystarczalny pod wzgledem zaopatrzenia w
badania diagnostyczne. Wynika stad konieczno$¢ wymiany materialéw pobranych od
pacjentow i badan ponad granicami panstwowymi. Przeptyw transgraniczny jest
najwyrazniej mechanizmem, ktory zapelni istotna luke w dostgpnosci badan
diagnostycznych dotyczacych rzadkich choréb. Istnieje potrzeba umozliwienia i utatwienia
tej wymiany za posrednictwem jasno okreslonych, przejrzystych norm i procedur,
uzgodnionych na poziomie UE. Istnieje potrzeba eliminacji rdznic legislacyjnych
pomigdzy krajami w odniesieniu do zachowania tajemnicy lekarskiej, refundacji, transportu
1 magazynowania probek oraz certyfikacji laboratoriow. Laboratoria nalezy zacheca¢ do
udziatu w badaniach bieglosci, ze szczegolna uwaga na wyniki raportowania. Konieczne
jest zapewnienie poradnictwa genetycznego przed wykonaniem i po wykonaniu testow.
Wymaga to wsparcia laboratoriow referencyjnych na odpowiednim poziomie (zaleznie od
liczby badan na rok). Rozne strony zainteresowane (Komisja Europejskazs, Rada Europy, a
w szczegolnosci OECD) prowadzity w ciagu ostatnich dwoéch lat dziatania na rzecz

rozwoju polityki zapewnienia jakos$ci w laboratoriach.

Pytanie 6: Co mozna zrobié, aby jeszcze bardziej poprawic dostep do wysokiej jakosci badan
pod kqtem rzadkich chorob?

"1 Ocena strategii populacyjnych badan przesiewowych (w tym badan przesiewowych
noworodkow) pod katem rzadkich chordéb: Powszechnie w Europie praktykuje si¢
obecnie wykonywanie badan przesiewowych noworodkow pod katem fenyloketonurii i
wrodzonej niedoczynnosci tarczycy. Okazatly si¢ one wysoce skuteczne pod wzgledem
zapobiegania niepetnosprawnosci u dzieci z tymi chorobami. W wyniku rozwoju technologii
mozliwe sa obecnie liczne, niedrogie badania, m.in. wykonywane przez roboty, pod katem
szerokiej grupy rzadkich chordb, w tym zwlaszcza metabolicznych i genetycznych. Nie
powinien to by¢ jednak powod wprowadzenia ich do polityk populacyjnych badan
przesiewowych bez starannej oceny wedlug kryteriéw ustanowionych przez WHO w 1965 r.
(do weryfikacji), poniewaz badania przesiewowe moga by¢ szkodliwe dla poddawanych im
0sOb 1 zuzywaja one znaczne zasoby publiczne. Obecnie brakuje zgody co do tego, ktore
choroby wymagaja systematycznych badan przesiewowych wedtug kryteriow WHO.
Organizacja populacyjnych lub celowanych badan przesiewowych zalezy od wielu
czynnikow, takich jak jakos$¢ 1 niezawodnos$¢ testu, dostepnos¢ skutecznego
leczenia/skutecznej interwencji dla osob poddawanych badaniom, czgsto$¢ wystgpowania i
cigzkos$¢ choroby oraz wybor spoleczenstwa i warto$¢ przypisywana przez spoteczenstwo
badaniom przesiewowym. Zaleca si¢ zachgcanie do wspotpracy w tej dziedzinie, aby
uzyska¢ dane dowodowe, na ktorych powinny bazowaé decyzje na poziomie panstw
cztonkowskich.



Pytanie 7: Czy uwazajq Panstwo, Ze istnieje istotna potrzeba wykonania oceny na poziomie UE
potencjalnych populacyjnych badan przesiewowych pod kqtem rzadkich chorob?

1 Stosowanie w miar¢ mozliwosci Srodkéw prewencji pierwotnej: Istnieje bardzo niewiele
rzadkich chorob, w przypadku ktorych jest mozliwa prewencja pierwotna. Wazna rolg

w powodowaniu szerokiego zakresu wad wrodzonych oraz chorob nowotworowych wieku
dziecigcego odgrywaja czynniki srodowiskowe. Zapobieganie tym rzadkim chorobom
wymaga szczegolnej koncentracji na okresie przed zaplodnieniem i na okresie ciazy w
ramach dziatan w dziedzinie zdrowia publicznego ukierunkowanych na gtowne
determinanty zdrowotne — zywienie, otytos¢, alkohol, palenie tytoniu, narkotyki i
zanieczyszczenie srodowiska. W przypadku szczepien przeciw chorobom takim, jak
rozyczka (w ramach zapobiegania zespotu r6zyczki wrodzonej), nalezy wzia¢ pod uwage
konsekwencje migracji ludno$ci pomigdzy krajami z r6zng polityka szczepien. Ponadto
nalezy zwraca¢ uwagg na kobiety przed zaptodnieniem i we wczesnych stadiach ciazy, gdy
sa one poddawane leczeniu chordb przewlektych, takich jak cukrzyca, padaczka i
bezptodnos¢. Do mozliwych interwencji nalezy zwigkszanie przyjmowania kwasu
foliowego przez kobiety przed zaptodnieniem w celu zapobiezenia wadom cewy nerwowe;j
(np. rozszczepowi kregostupa) i innym wadom wrodzonym. Wiele badan przyniosto
dowody $wiadczace o tym, ze stosowanie wtasciwych dawek kwasu foliowego w okresie
zblizonym do momentu zaptodnienia moze zapobiec wystapieniu ponad potowy
przypadkow wad cewy nerwowej. Dziatania w tej dziedzinie powinny stanowi¢ przedmiot
debaty na poziomie UE majacej na celu ustalenie, ktore ze srodkow zapobiegajacych
rzadkim chorobom moga odnies¢ sukces.

"1 Najlepsze praktyki dotyczace opieki nad osobami z rzadkimi chorobami: identyfikacja
1 opis najlepszych praktyk maja zasadnicze znaczenie dla dzielenia si¢ informacjami i
danymi na temat skutecznych strategii na rzecz rzadkich chorob, a przez to, dla poprawy
informacji i wiedzy w celu zapewnienia rozwoju najlepszych praktyk dotyczacych opieki
nad osobami z rzadkimi chorobami. Dzielenie si¢ informacjami na temat najlepszych
praktyk pozwoli panstwom cztonkowskim UE na czerpanie z doswiadczen, ktére zostaty
dotychczas zgromadzone, tak aby umozliwi¢ budowanie sieci pomigdzy réznymi
Swiadczeniodawcami zdrowotnymi prowadzacymi dzialalno$¢ w dziedzinie kazdej z
rzadkich choréb. Wykonywanie oceny pordwnawczej na poziomie panstw cztonkowskich
zwigkszy szanse na sukces w walce z rzadkimi chorobami.

"1 Réwny dostep do lekéw sierocych: Pomimo udanych zache¢t do rozwoju i rejestracji lekow
sierocych, dostep obywateli do leczenia ratujacego zycie jest ograniczony przez dwa
czynniki. Po pierwsze, niektore przedsigbiorstwa nie zapewniaja swoich produktow
dopuszczonych do obrotu we wszystkich panstwach cztonkowskich, ze wzgledu na
ograniczenia rejestracyjne na poziomie tych panstw. Po drugie, donoszono o opdznieniach
administracyjnych (znacznie przekraczajacych prawny termin 180 dni) udostgpniania lekow
sierocych dopuszczonych do obrotu2s. Prowadzi to do znacznych réznic pomigdzy
panstwami cztonkowskimi pod wzgledem liczby dostepnych lekow. Nalezy znalez¢
rozwiazania tych problemow. Komisja powinna co dwa lata sktada¢ sprawozdanie Radzie 1
Parlamentowi Europejskiemu ze wskazaniem tych waskich gardet (opdznien, wprowadzania
do obrotu, dostgpu, refundacji, cen itp.) i propozycja niezbednych zmian legislacyjnych
majacych na celu zagwarantowanie réwnego dostepu do lekéw sierocych w calej UE.
Szpitalne leki sieroce musza by¢ finansowane na poziomie zarzadzanym na szczeblu
WyZszym niz miejscowy szpital, aby zapewni¢ mozliwos¢ przekazania tych lekow



pacjentom.

Pytanie 8: Czy przewidujq Panstwo rogzwiqzanie problemu dostgpnosci lekow sierocych w skali
krajowej, czy w skali UE?

"1 Sieroce wyroby medyczne i diagnostyka chorob sierocych: rozporzadzenie w sprawie
sierocych produktow leczniczych nie obejmuje zagadnienia wyrobéw medycznych

1 diagnostyki. Jednak problem ograniczonej wielkos$ci rynku nie zachgca do rozwoju
wyrobow przeznaczonych dla pacjentow z rzadkimi chorobami. Nalezy zbada¢ mozliwos¢
podejmowania inicjatyw w celu rozwijania zachet dla przemyshu w dziedzinie wyrobow
medycznych i diagnostyki rzadkich chorob, bazujac na modelu tego, czego dokonano juz

w odniesieniu do sierocych produktow leczniczych.

Pytanie 9: Czy w UE powinno obowiqzywaé rozporzqdzenie w sprawie sierocych wyrobow
medycznych i diagnostyki choréb sierocych?

"1 Ocena technologii medycznych w odniesieniu do lekéw sierocych: ocena technologii
medycznych w odniesieniu do lekéw sierocych, ktora nalezy wykona¢ przed ustaleniem ceny
1 refundacji jest nastgpnym czynnikiem, ktory zaczyna odgrywac¢ decydujaca role w
opoznianiu dostgpu pacjentéw do leczenia lub nawet w uniemozliwianiu im skorzystania z
niego. Metody stosowane w ocenie efektywnosci kosztowej lekéw przeznaczonych do
leczenia czg¢stych schorzen nie dotycza lekoéw sierocych, a ponadto w wigkszos$ci
przypadkow nie jest dostgpny lek pordownawczy 1 istnieje niewiele danych. Poza tym
podejscie etyczne do tego zagadnienia nie moze wynika¢ wylacznie z kryteriow
ekonomicznych. Ocena ekonomiczna powinna by¢ tylko jednym z elementéw procesu
decyzyjnego, w ktorym nalezy uwzglednia¢ wybory i preferencje spotecznosci. Konieczne
jest skoordynowane podejscie do tego zagadnienia w panstwach cztonkowskich. Ponadto
nalezy zachgca¢ do prowadzenia badan nad odpowiednimi metodami oceny, m.in. z
perspektywy pacjenta.

"I Skoordynowany program indywidualnego stosowania: konieczny jest lepszy system
zapewniania nowych lekow przed dopuszczeniem do obrotu i/lub lekéw nieobjgtych
refundacja (w ramach tak zwanego indywidualnego stosowania) dla pacjentow w potrzebie.
Za dostarczanie lekéw do indywidualnego stosowania powinni wspdlnie odpowiadac
klinicysta, podmiot opracowujacy lek i wlasciwe organy. Nalezy pamigtac o tym, ze szereg
lekow sierocych jest opracowywanych przez mate i §rednie przedsigbiorstwa, ktore nie
moga wspiera¢ dlugotrwatych programow indywidualnego stosowania bez interwencji i
wsparcia finansowego ze strony panstwa. Problem ten powinien stanowi¢ przedmiot
koordynacji pomigdzy panstwami cztonkowskimi, ze wsparciem ze strony Komisji. Artykut
83 rozporzadzenia (WE) 726/2004 ustanawia mozliwo$¢ wykorzystania przez panstwa
cztonkowskie swoich kompetencji w sprawie indywidualnego stosowania i stwierdza, ze
EMEA (Europejska Agencja Lekow) moze wydawac opinig na temat warunkdéw stosowania
i dystrybucji produktu leczniczego, gdy przewiduje si¢ indywidualne stosowanie.

"1 Specjalistyczne ustugi spoleczne maja istotne znaczenie dla poprawy jakosci zycia 0sob
z rzadkimi chorobami. Wéréd réznych rodzajow ustug spotecznych nastgpujace
zidentyfikowano jako szczegodlnie przydatne dla poprawy jakosci zycia zarowno pacjentow,
jak 1 ich opiekunéw, ktorymi sa zwykle cztonkowie rodziny: ushugi opieki zastepczej —
pozwalaja one zardwno opiekunom, jak i pacjentom organizowac¢ swoje zycie 1 uzyskiwac
czas na odpoczynek; ushugi informacyjne i telefony zaufania — zwigkszaja szanse
uzyskania przez pacjentow i ich opiekundéw dostepu do istotnych informacji na temat
rzadkich chorob, z ktorymi zyja i z ktorymi musza sobie radzi¢ na co dzien; terapeutyczne



programy rekreacyjne dla dzieci i mlodych dorostych — umozliwiaja pacjentom zdobycie
perspektywy patrzenia na zycie innej niz perspektywa choroby; wsparcie finansowe —
pomoze w zwalczaniu pauperyzacji, tak aby pracujacy opiekunowie, ktorzy usituja godzi¢
prace zarobkowa z nieptatng opieka, zyskali wlasciwe uznanie; wsparcie psychologiczne.
Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie tego dzialania za posrednictwem
programu zdrowia publicznego i planow dziatania dotyczacych osob niepetnosprawnych.
Pytanie 10: Jakie rodzaje ustug specjalistycznych i edukacyjnych dla pacjentow z rzadkimi
chorobami i ich rodzin naleZy zaleci¢ na poziomie UE i na poziomie krajowym?

4.3. Przyspieszenie badan i rozwoju w zakresie rzadkich chorob i chordb sierocych

"I Wspieranie baz danych, rejestréw, archiwow i biobankéw: rejestry i bazy danych
stanowia kluczowe instrumenty rozwoju badan klinicznych w zakresie rzadkich chorob.
Stanowia jedyny sposéb zebrania danych w celu uzyskania wystarczajacych liczebnie prob
do badan epidemiologicznych i/lub klinicznych. Szczegolnie istotne znaczenie maja rejestry
pacjentow leczonych lekami sierocymi, poniewaz pozwalaja one na zbieranie dowodow
dotyczacych skutecznosci leczenia i jego mozliwych dziatan niepozadanych, biorac pod
uwagg, ze pozwolenie na dopuszczenie do obrotu jest zazwyczaj przyznawane w momencie,
gdy istnieje ciagle jeszcze ograniczona liczba zebranych dowodow, cho¢ sa one juz
przekonujace. Nalezy wspiera¢ wspotprace na rzecz ustanowienia zbierania danych

1 utrzymywania danych, o ile tylko zasoby te beda udostgpniane na uzgodnionych zasadach.
Tego typu dzielone infrastruktury zostaty ustanowione przez liczne sieci badan naukowych
1 zdrowia publicznego dofinansowywane przez Dyrekcje Generalna ds. Badan Naukowych i
Dyrekcje Generalna ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentow. Okazaly si¢ bardzo skutecznymi
narzedziami doskonalenia wiedzy i organizacji badan klinicznych. Specjalistyczna sie¢, taka
jak EuroBioBankas, stanowi bezcenny zasob europejski, ktory wymaga dtugotrwatego
finansowania 1 podej$cia na skalg UE, aby mozna go bylo w petni rozwina¢ i
zoptymalizowa¢ jego stosowanie. Tego typu inicjatywa powinna uzyskiwa¢ wsparcie na
poziomie panstw cztonkowskich i UE oraz nalezy udostepni¢ dtugoterminowe finansowanie
na rzecz tych infrastruktur, pod warunkiem potwierdzenia ich przydatnosci. To samo
dotyczy archiwdw probek biologicznych i biobankdéw. Specyficzng potrzeba zwiazang z
biobankami rzadkich chorob jest umozliwienie pobierania i przechowywania materiatow od
pacjentéw z bardzo rzadkimi chorobami, nawet w przypadku braku aktualnie realizowanego
protokotu badawczego. Obszarami, ktére wymagaja wsparcia ze strony panstw
cztonkowskich 1 Komisji Europejskiej, sa: normy jako$ci, w tym rozwdj strategii i narze¢dzi
okresowego monitorowania jakos$ci i czyszczenia baz danych; minimalny wspolny zestaw
danych zbieranych do celow epidemiologicznych i zdrowia publicznego; uwzglednianie
przyjaznego charakteru dla uzytkownika; przejrzystos¢ i taczno$¢ baz danych; wiasnosé¢
intelektualna; komunikacja pomigdzy bazami danych/rejestrami (genetycznymi, ogolniej
diagnostycznymi, klinicznymi, zwigzanymi z nadzorowaniem itp.). Nalezy zwracaé
szczegOlng uwage na polaczenie migdzynarodowych (europejskich) baz danych z bazami
krajowymi i/lub regionalnymi, o ile te ostatnie istnieja.

Pytanie 11: Jaki model zarzqdzania i schematu finansowania bylby odpowiedni dla rejestrow,
baz danych i biobankow?

"I Biomarkery: markery biologiczne (biomarkery) sa ,,mozliwymi do obiektywnego pomiaru
wskaznikami proceséw biologicznych”. Mozna je stosowaé w diagnostyce chordb i ocenie
ich postgpu oraz reakcji na interwencje terapeutyczne. Wiele z obecnie stosowanych badan
diagnostycznych (markeréw nowotworowych, fragmentéw sekwencji DNA powodujacych



choroby lub zwiazanych z chorobami) spetnia wymogi definicji biomarkerow. Za
biomarkery mozna réwniez uzna¢ oceng czynnosciowa i radiologiczna. W ramach oceny
postepu choroby 1 potencjalnych nowych rodzajéw leczenia biomarkery mozna
wykorzystywac jako kryteria zastgpcze zamiast naturalnych punktow koncowych, takich jak
przezycie lub nieodwracalne stadium choroby, oraz punktéw koncowych wymagajacych
dhugich okresow obserwacji i licznych populacji pacjentéw. Dotyczy to zwtaszcza rzadkich
chorob, ze wzgledu na niewielkie liczby 0sob z kazda z takich choréb. Przyznano juz
pozwolenia na dopuszczenie do obrotu na podstawie biomarkerow jako punktow koncowych
oceny skutecznosci leku. Motorem odkry¢ biomarkerow byty nowe techniki biologii
molekularnej (np. genomiki, proteomiki, chemii kombinatoryjnej), ktére umozliwiaja
identyfikacj¢ duzej liczby potencjalnych biomarkeréw réwnoczesnie. Nalezy pamigtac o
tym, ze UE wspiera nowe techniki odkrywania biomarkerow, w tym techniki
radiodiagnostyczne i czynno$ciowe. Jeszcze bardziej newralgiczne znaczenie ma wspieranie
badan i1 dziatan prowadzacych do walidacji biomarkeréw i ich stosowania klinicznego. Ten
proces jest dlugi, kosztowny oraz — przynajmniej w chwili obecnej — nieefektywny. W
zakresie rzadkich chordb moze on odnies$¢ korzysci z finansowania z ocena przydatnosci
poszczegdlnych biomarkerow (lub zestawow biomarkeréw) na jak najwigkszej liczbie
pacjentow (w ramach sieci referencyjnych) i ze zwigkszenia wspotpracy pomigdzy
przemystem farmaceutycznym a §rodowiskiem akademickim, tak aby zapewni¢ pelna
realizacjg Sciezki ,,0d tawy akademickiej do 16zka chorego”.

"1 Ochrona danych: wszystkie te infrastruktury nalezy wdraza¢ zgodnie z rozporzadzeniami
UE i umowami dotyczacymi poufnosci danych i ochrony prywatnosci pacjentow.
Szczegblna uwage nalezy zwroci¢ na dyrektywe WE w zakresie ochrony danycha27.
Nalezy rozwazy¢ podjecie inicjatywy IDA (wymiana danych pomigdzy administracjami)2s
dla dobra dziatan zwiazanych z rzadkimi chorobami, w celu utatwienia tworzenia
europejskich rejestrow niektorych rzadkich chordb o istotnym znaczeniu dla zdrowia
publicznego.

"1 Sieci badan nad rzadkimi chorobami: skoordynowane projekty badan na poziomie UE sa
kluczowymi elementami sukcesu. Skoordynowane sieci wymagaja wsparcia zaroOwno na
poziomie panstw cztonkowskich, jak i UE, przy czym rzadkie choroby powinny pozostac¢
priorytetem przysztych programéw Dyrekcji Generalnej ds. Badan Naukowych. Co wigcej
nalezy wprowadzi¢ pewne nowe obszary badan spotecznych w sprawie rzadkich chorob.

"1 Koordynacja pomig¢dzy agencjami finansujacymi panstw czlonkowskich: Projekt ERANET
wspierany przez szosty program ramowy UE, w ramach ktérego prowadzi si¢ obecnie
koordynacje polityki finansowania rzadkich choréb w siedmiu krajach, stanowi przyktad
udanego rozwiazania zmniejszajacego fragmentacj¢ dziatan badawczych. Podejscie to
powinno by¢ dalej stosowane i kolejne panstwa cztonkowskie sa wzywane do wlaczenia sig
do tej inicjatywy.

"I Intensyfikacja badan: w przypadku wigkszos$ci cigzkich, rzadkich chorob, ktore
potencjalnie sa uleczalne, obecnie po prostu brak dostgpnego leczenia swoistego. Na
przeszkodzie rozwojowi metod terapeutycznych stoja trzy czynniki: brak zrozumienia
podstawowych mechanizmoéw patofizjologicznych, brak wsparcia publicznego we
wczesnych fazach rozwoju klinicznego 1 brak zainteresowania ze strony przemyshu
farmaceutycznego. Rzeczywiscie, wysoki koszt prac rozwojowych nad lekami tacznie z
szacunkowo niskim zwrotem z inwestycji (ze wzgledu na bardzo niewielkie populacje
pacjentow) zniechgcaly przemyst farmaceutyczny do prowadzenia prac rozwojowych nad



lekami przeznaczonymi do terapii rzadkich choréb, pomimo ogromnego zapotrzebowania
medycznego. Chociaz przepisy dotyczace lekow sierocych z pewnoscia utatwily rozwgj
terapii rzadkich chorob, ciagle utrzymuja si¢ znaczne trudnosci i konieczne sa dodatkowe
inicjatywy. Poniewaz okreslanie celow terapeutycznych zalezy w duzej mierze od
genetycznego i molekularnego scharakteryzowania choroby i od wyjasnienia mechanizmow
biologicznych, bezwzglednie konieczna jest intensyfikacja badan patofizjologicznych i
klinicznych dotyczacych rzadkich choréb. Wraz z postgpem prac badawczych,
sekwencjonowaniem ludzkiego genomu i rozwojem wysoce wydajnych narzedzi
genomicznych 1 post-genomicznych mozemy oczekiwaé wyjasnienia mechanizméw
odpowiedzialnych za rozw¢j wielu rzadkich choréb genetycznych w ciagu najblizszych
kilku lat. Konieczne jest promowanie badan nad leczeniem tych chorob, w tym
innowacyjnych badan biotechnologicznych (z uzyciem przeciwciat monoklonalnych, terapii
komorkowej 1 genowej oraz zastepczej terapii enzymatycznej), a takze klasycznych badan
nad leczeniem polegajacych na poszukiwaniu czynnych zwiazkéw chemicznych. Nawet w
dziedzinie rzadkich chordb genetycznych wybor zwiazkoéw chemicznych oddzialujacych na
zidentyfikowane cele biologiczne stanowi waznym celem prac nad odkrywaniem nowych
lekow. Poniewaz w wigkszosci przypadkow ten poczatkowy etap dziatania nie bgdzie
podejmowany przez przemysly farmaceutyczne, wazne jest rozwijanie zainteresowania
sektora publicznego jego podejmowaniem. Konieczne jest wspieranie przez UE badan
akademickich na etapie przedklinicznym. Nalezy rowniez zachgca¢ do tworzenia polaczen z
europejskimi platformami o wysokiej przepustowosci, ktore sa obecnie zaktadane, a takze
do korzystania z udost¢pnianych europejskich bibliotek czastek chemicznych. Konieczne
jest promowanie badan na styku pomiedzy przedsigbiorstwami farmaceutycznymi a
organizacjami sektora publicznego, za posrednictwem partnerstwa publiczno-prywatnego
prowadzacego do oceny tych przysztych lekow do stosowania w terapii rzadkich chorob. Na
poziomie europejskim rozwiazaniu problemu powinno stuzy¢ ustanawianie i finansowanie
publiczno-prywatnych foréw dotyczacych rzadkich chordb, ktore umozliwityby rozwoj
obiecujacych projektow przedklinicznych i klinicznych projektéw wieloosrodkowych za
posrednictwem zapewnienia niezbgdnej wiedzy specjalistycznej i finansowania. Niezalezne
akademickie badania kliniczne nalezy wspiera¢ na poziomie krajowym, wykorzystujac jako
model to, co zostato dotychczas dokonane we Wtoszech, Francji i Hiszpanii, przy czym
dziatania te powinny by¢ koordynowane, aby zapewni¢ wystarczajace uczestnictwo
pacjentow.

Pytanie 12: Jak postrzegajq Panstwo role partnerow (przemystu i organizacji charytatywnych)
w dziataniach dotyczqcych rzadkich chorob, prowadzonych w UE? Jaki model bytby
najwlasciwszy do tego celu?

4.4. Upodmiotowienie pacjentow z rzadkimi chorobami na poziomie indywidualnym

i zbiorowym

"I Wspolne podejscie do upodmiotowienia organizacji pacjentéw: organizacje pacjentow
okazatly si¢ bezcennymi partnerami na poziomie panstw cztonkowskich i UE, do zwigkszenia
widocznosci rzadkich chordb, zbierania i rozpowszechniania informacji wymaganych do
okreslania polityki publiczne w sprawie rzadkich chorob, poprawy dostepu do wysokiej
jakos$ci informacji na temat rzadkich choréb 1 lekow sierocych, organizowania warsztatow na
poziomie europejskim i krajowym oraz opracowywania wytycznych i dokumentow
pedagogicznych. Zbiorowe upodmiotowienie pacjentow i ich organizacji bgdzie wymagac
wsparcie takich dziatan, jak tworzenie mozliwos$ci rozwojowych, szkolenia i tworzenie sieci
kontaktow dziatan pomigdzy grupami pacjentdow na poziomach regionalnym, krajowym



1 europejskim, wymiana informacji, doswiadczenie i najlepsze praktyki w dziedzinie ustug na
rzecz pacjentOw oraz tworzenie ,,spolecznosci wspierania pacjentéw” w odniesieniu do
bardzo rzadkich, izolowanych pacjentoéw i ich rodzin. Program zdrowia publicznego i siodmy
program ramowy powinny obejmowac takie wsparcie jako dzialanie priorytetowe.

4.5 Koordynowanie polityki i inicjatyw na poziomie panstw czlonkowskich i UE

"I Przyjecie krajowych/regionalnych planéw dotyczacych rzadkich choroéb: w celu
zintegrowania wszystkich niezb¢dnych inicjatyw, ktére musza by¢ podejmowane na
poziomie krajowym i/lub regionalnym, panstwa czlonkowskie sa wzywane do ustanawiania
krajowych lub regionalnych planoéw dziatania dotyczacych rzadkich chordb. Jedynie
niewielka liczba panstw cztonkowskich przyjeta lub wkroétce przyjmie plan krajowy lub
podejmie odpowiednie inicjatywy. Chociaz tylko Francja ustanowita kompleksowy plan
dziatania (2005-2008)29, inne panstwa cztonkowskie dysponuja polityka krajowa w
ograniczonej liczbie obszarow (Wtochy, Szwecja, Dania, Zjednoczone Krolestwo) lub
ustanawiaja obecnie swoja polityke (Bulgaria, Portugalia, Hiszpania, Rumunia,
Luksemburg). Inne panstwa cztonkowskie ustanowity ukierunkowana polityke wylacznie w
dziedzinie badan (Niemcy, Niderlandy). Unia Europejska powinna zdecydowanie zaleca¢
przyjmowanie planow krajowych/regionalnych zgodnych z zaleceniami niniejszego
komunikatu i ich koordynacje po ustanowieniu. Przydatne moga si¢ okaza¢ europejskie
wytyczne opracowywania planow dziatania dotyczacych rzadkich choréb. Bedzie to
stanowi¢ wsparcie na rzecz polityki UE dotyczacej ,,rownego dostepu do ustug zdrowotnych
oraz kosztéw 1 jakosci tych ostatnich”. Wsparcie to zostato wlaczone do programu zdrowia
publicznego jako jeden z priorytetow dziatania.

Pytanie 13: Czy zgadzajq si¢ Panstwo z ideq ustanowienia planow dziatania? JeZeli tak, to czy
nalezy je ustanowié w Panstwa kraju na poziomie krajowym lub regionalnym?

"1 Opracowanie wskaznikéw stanu zdrowia zwigzanych z rzadkimi chorobami: konieczne
jest opracowanie wskaznikow stanu zdrowia, aby mozliwe bylo monitorowanie stanu i
postepdéw choroby u chorych z UE. Nalezy zacheca¢ do zbierania danych z istniejacych
zrodet, zwlaszcza tych, ktére sa juz finansowane na poziomie UE. Konieczne jest okreslenie
zestawu realistycznych 1 istotnych wskaznikow w dziedzinie dostepnosci lekow sierocych,
w dziedzinie o$rodkow wiedzy specjalistycznej/referencyjnych, w dziedzinie polityki na
poziomie panstw cztonkowskich i UE.

"1 Organizacja Europejskich Konferencji na temat Rzadkich Choréb: Europejskie
Konferencje na temat Rzadkich Choréb organizowano w przesztosci co dwa lata
(Kopenhaga, 2001 r.; Paryz, 2003 r.; Luksemburg, 2005 r.301 Lizbona, 2007 r.31). Okazatly
si¢ bezcenne jako forum wymiany danych pomigdzy stronami zainteresowanymi i jako
bardzo wydajne narzedzie komunikacyjne zapewniajace widoczno$¢ rzadkich choréb w
mediach. Powinny peti¢ rolg platformy dla pacjentow, zawodowych przedstawicieli opieki
zdrowotnej i politykdw w celu weryfikacji polityk, strategii i przyktadéw udanych dziatan,
zglaszania potrzeb, promowania polityk skoncentrowanych na pacjencie na poziomie
krajowym i europejskim oraz potwierdzania witalnosci spotecznosci 0osob z rzadkimi
chorobami w Europie. Konferencj¢ nalezy zorganizowa¢ tacznie z Komitetem Doradczym
UE ds. Rzadkich Chorob.

"1 Stworzenie Komitetu Doradczego UE ds. Rzadkich Choréb: Komitet Doradczy UE ds.
Rzadkich Choréb bedzie realizowa¢ zadania wykonywane obecnie przez grupg zadaniowa
UE ds. rzadkich chorob. Komitet musi by¢ wspomagany przez sekretariat naukowy
zatozony w celu pomocy w rozwoju dziatan na rzecz zdrowia publicznego zwiazanych



z rzadkimi chorobami i kompetentny do udzielania Komisji porad w sprawie: (i) organizacji
ustug dotyczacych rzadkich chordb na podstawie planu krajowego (zasada pomocniczos$ci);
(i1) badan klinicznych i1 przesiewowych; (iii) oznaczania sieci referencyjnych rzadkich
chorob 1 kontroli jakosci; (iv) opracowywania wytycznych dotyczacych najlepszych
praktyk; (vi) sporzadzania okresowego sprawozdania epidemiologicznego w sprawie
sytuacji rzadkich choréb w UE; (vii) rejestrow/sieci/badan ad hoc w UE; (viii) wsparcia na
rzecz rozwoju polityki na poziomie UE; (ix) ustanowienia wspdlnych ram dla rzadkich
chorob w dziedzinie zdrowia publicznego oraz (x) publikacji elektronicznego biuletynu
informacyjnego dotyczacego rzadkich choréb. Sklad tego Komitetu Doradczego UE ds.
Rzadkich Choréb pozwoli na zachowanie roli prowadzonych aktualnie i w przesztosci
projektow w dziedzinie wspierania rzadkich chordb przez program zdrowia publicznego,
jednak powinien obejmowac szeroka reprezentacje projektow na temat rzadkich chordb
realizowanych w ramach programow ramowych, najwazniejszych organizacji pacjentow i
reprezentacje wysokiego szczebla publicznych organow administracji stuzby zdrowia
panstw cztonkowskich. Aby zapewni¢ zdolno$¢ tego komitetu do dziatania, nalezy
ustanowi¢ dla niego budzet w ramach budzetu UE na nadchodzace lata.

"1 Rzadkie choroby w budzecie UE: Obecnie wszystkie inicjatywy wspierane finansowo
przez Komisjg sa finansowane na podstawie krotkoterminowych kontraktow. Chociaz
uznano stuszno$¢ regularnej oceny skutecznos$ci projektow i ich istotnosci w relacji do
polityki UE, to fakt, ze ich odnawianie jest trudne, a czasem niemozliwe w swietle
aktualnych zasad, jest uznawany za istotna przeszkod¢ w rozwoju wspdélnych infrastruktur
dzielonych. Innym kamieniem wegielnym przysztego programu zdrowia publicznego UE
(2014-2020) w dziedzinie rzadkich choréb powinno by¢ stworzenie Funduszu Rzadkich
Chordb w celu zapewnienia dziatania UE w dziedzinie europejskich sieci referencyjnych
rzadkich choroéb, ustug informacyjnych, akredytacji genetycznej i laboratoryjnej w
odniesieniu do rzadkich chordb, trwalosci platformy archiwum europejskiego zawierajacego
rejestry 1 bazy danych dotyczace rzadkich chordb, i wielu innych dziatan zwiazanych z
rzadkimi chorobami wymagajacych trwatego, wieloletniego wsparcia, co zostanie
zdefiniowane w sprawozdaniach z realizacji niniejszego komunikatu przedktadanych przez
Komisj¢ Radzie i Parlamentowi Europejskiemu.

"1 Ustanowienie Agencji Wspélnotowej ds. Rzadkich Choréb: Europejska Agencja
zaspokajataby potrzebg ustanowienia trwalego instrumentu stuzacego dlugoterminowemu
wdrazaniu polityk w sprawie rzadkich chordb na poziomie wspdlnotowym. Zgodnie

z definicja ,,Agencja wspolnotowa jest organem podlegajqcym europejskiemu prawu
publicznemu. Rozni si¢ ona od instytucji wspolnotowych oraz posiada wtasng osobowos¢
prawngq. Jest ustanawiana na mocy wykonawczego aktu prawnego w celu realizacji bardzo
konkretnych zadan technicznych, naukowych lub zarzqdczych”. Agencja UE ds. rzadkich
chorob moze by¢ znakomitym instrumentem zapewnienia trwalosci i spojnosci
odpowiednich strategii na poziomie UE w réznych obszarach, takich jak rejestry pacjentow,
biobanki, badania kliniczne, informacje na temat rzadkich choréb, sieci osrodkow
referencyjnych, uzgadniane zalecenia na temat opieki klinicznej 1 ocena jakosci. Zgodnie
ze wskazaniami prac Dyrekcji Generalnej ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentoéw i poradami
Europejskiego Komitetu Doradczego ds. Rzadkich Chordb, w 2009 r. Komisja powinna
przeprowadzi¢ studium wykonalnos$ci stworzenia Europejskiej Agencji ds. Rzadkich
Chorob. Agencja ta mogtaby stanowi¢ podstawowy element przysztego programu zdrowia
publicznego UE (2014-2020) w dziedzinie rzadkich choréb.



Pytanie 14: Czy uwazaja Panstwo za niezbedne ustanowienie nowej Europejskiej Agencji ds.
Rzadkich Choréb i przeprowadzenie studium wykonalnos$ci tego planu w 2009 r.?

"1 Regularne sprawozdanie na temat sytuacji rzadkich choréb w UE: Co trzy lata Komisja
powinna przedlozy¢ Radzie, Parlamentowi, Komitetowi Ekonomiczno-Spotecznemu i
Komitetowi Regiondw sprawozdanie z realizacji komunikatu na temat sytuacji

1 epidemiologii rzadkich choréb w UE i na temat stanu realizacji komunikatu Komisji w
sprawie rzadkich chorob.
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