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Den svenska regeringen valkomnar kommissionens offentliga samrad
inom omrddet sallsynta sjukdomar och instimmer i bedomningen att
samarbete inom gemenskapen pa detta omrade kan innebara ett mer-
varde.

Den svenska regeringen staller sig bakom den 6vergripande
malsdttning som anges i det offentliga samradet, dvs. att forbattra
patienternas mojligheter att fa lamplig diagnos, information och vard i
ratt tid. Den svenska regeringen instammer i kommissionens
bedomning att det for att nd detta mal skulle kunna finnas skal att
starka samarbetet mellan olika EU-program, t.ex.
folkhalsoprogrammet, ramprogrammen for forskning och teknisk
utveckling samt EU:s statistiska program.

Det ar viktigt att halso- och sjukvardens finansiering och organisation
i framtiden fortsatter att vara ett nationellt ansvar. Nar gemenskapen
handlar pa folkhdlsoomradet ska den fullt ut respektera medlems-
staternas ansvar for att organisera och ge halso- och sjukvard.
Samtidigt vill den svenska regeringen framhadlla att det finns all
anledning att fortsatt verka for en hogkvalitativ och tillganglig halso-
och sjukvard i hela unionen. Det ar viktigt att tillsammans diskutera
standarder och indikatorer for kvalitet liksom vilka metoder som ar
verksamma, s.k. evidensbaserade metoder.

Kommissionens kommande forslag till direktiv for halso- och sjuk-
vardstjanster kan forvantas fa en stor betydelse for flera av de fragor
som omfattas av det offentliga samradet. Det galler t.ex. fragor om
patientrorlighet och europeiska referensnitverk. Aven annat pagdende
arbete inom gemenskapen tangerar fragorna i det offentliga samradet.
Det géller t.ex. arbete med att skapa forutsattningar for e-halsotjanster



mellan medlemsstaterna. Den svenska regeringen vill betona vikten av
att sarlosningar for sallsynta sjukdomar tillskapas i sa liten
utstrackning som mgjligt. Det fortsatta arbetet inom omrddet sallsynta
sjukdomar bor ha utgangspunkten att befintliga och foreslagna
procedurer/instrument bor anvandas nar det ar mojligt.
Gemenskapens insatser pd omrddet sallsynta sjukdomar bor
koncentreras till omrdden dar finns ett tydligt mervarde av att dessa
sjukdomar prioriteras. For eventuellt kommande insatser pa omradet
sallsynta sjukdomar ar det vidare av vikt att det pd gemenskapsniva
gdr att enas om en gemensam definition av sdllsynta sjukdomar och
att denna definition inte blir for bred.

Frdga 1: Ar EU:s gllande definition av en sdllsynt sjukdom
tillfredsstdllande?

Den svenska definitionen av en sallsynt sjukdom skiljer sig fran den
som anvands av EU. I Sverige anvands definitionen att en sjukdom
betraktas som sallsynt om den forekommer hos hogst en av 10 ooo
personer medan EU:s definition ar betydligt bredare, hogst fem av
10 000 personer.

Av forordningen (EG) nr 141/2000 om sarldkemedel framgdr att ett
lakemedel ska klassificeras som sarlikemedel bl.a. om ldkemedlet ar
avsett for att diagnostisera, forebygga eller behandla livshotande
tillstand eller tillstand med kronisk funktionsnedsattning och som
hogst fem av 10 ooo personer i gemenskapen lider av vid
ansokningstillfallet.

Den definition som framgar av sarlakemedelsforordningen framstar
som val avvagd for att skapa kommersiella forutsattningar och intresse
for lakemedelsindustrin att bedriva forskning, utveckling och
forsaljning av sarlakemedel. Som framgar av det offentliga samradet
har strategin for sarlakemedel inom EU varit lyckad. Pa
lakemedelsomradet har det sdledes sakerligen varit pakallat med en
avgransning for sarlakemedel som omfattar dven nagot storre
patientgrupper.

Nar det galler definitionen av en sdllsynt sjukdom menar dock den
svenska regeringen att en snavare definition ar att foredra. Ifraga om
insatser for sallsynta sjukdomar pa andra omrdaden an lakemedel gor
sig ocksd andra overvaganden gallande. Risken med att vilja en alltfor
bred definition for sallsynta sjukdomar ar att fokus forloras for de
patient-grupper som verkligen behover en europeisk population for
studier, kunskapscentrering och andra forbattringsatgarder. Pa nagra
hall finns det redan fungerande centra m.m. for de storre
sjukdomsgrupperna. En bred definition kan vidare innebara en risk for
att synen pa vad som ar “sallsynt” urholkas. De sarskilda



forutsattningar som, med den svenska definitionen, ar relaterade till
sallsyntheten ar da inte sjalvklara och forstdelsen for vilka sarskilda
problem som hanger samman med sallsyntheten riskerar att minska.
Enligt uppgift har den bredare definitionen, som bl.a. anvands av EU,
medfort ett behov av att ibland anvanda ocksa begreppet "sdrskilt sall-
synta sjukdomar” ("ultra rare diseases”). Den svenska regeringen ser
det som Onskvart att fa till stand en definition som innefattar samtliga
sallsynta sjukdomar. Den svenska regeringen vill framhadlla intresset av
att det inom gemenskapen gar att enas om en gemensam definition.

Fraga 2: Hdller du med om att det finns ett trangande behov av att
forbdttra kodningen och klassificeringen pd detta omrdde?

Den svenska regeringen anser att det finns skal att fortsatta arbetet
med att forbattra klassifikation och kodning avseende bade halso- och
sjukvard och social omsorg. Detta ar ett viktigt led i medlemsstaternas
stravan att skapa en sdkrare patientrorlighet inom gemenskapen, dar
overforing av elektroniska journaldata mellan lander 6kar behovet av
gemensamma termer och begrepp som kan tolkas pa ett enhetligt satt
i de nationella halso- och sjukvardssystemen. Enhetliga
klassifikationer och koder 6kar ocksa forutsattningarna for enhetligare
diagnostisering. Detta ar ett viktigt led i utokad europeisk samverkan
kring forskning, kunskapsoverforing och utbyte av erfarenheter. Det ar
aven viktigt for att kunna ta fram jamforbar statistik och for att skapa
battre forutsattningar for utvarderingar av hdalso- och sjukvarden. Den
svenska regeringen vill framhalla att det for ett sddant arbete ar av vikt
att det pd gemenskapsniva gar att enas om en gemensam definition av
sallsynta sjukdomar och att denna definition inte blir for bred.

Den svenska regeringen anser att det ar angeldget att arbetet inte
begransas till de europeiska landerna utan att befintliga
internationella system, t.ex. ICD, sa ldngt som mojligt utgor basen for
ett forbattringsarbete. Arbetet bor samordnas med uppdateringen av
befintliga system, sdisom SNOMED CT och det kommande ICD-11 samt
det pagdende arbetet med att gora klassifikationer och koder
overforbara mellan dessa system.

En 6kad samordning kan drivas inom ramen for existerande natverk
och organisationer, t.ex. Orphanet, EU:s statistiska system, IHTSDO
samt WHO:s natverksorganisation for klassifikationsfragor.

Fraga 3: Kan en europeisk forteckning over sdllsynta sjukdomar bidra
till en bdttre hantering av sdllsynta sjukdomar inom ert
nationella/regionala system?
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En val fungerande forteckning 6ver sallsynta sjukdomar ar till hjalp for
bade profession och patienter. Redan i nulaget finns flera
forteckningar 6ver sallsynta sjukdomar i Europa. I Sverige finns en val
fungerande databas for sma och mindre kianda handikappgrupper,
vilken drivs av Smagruppscentrum - Nationellt informationscentrum
for ovanliga diagnoser, med stod av Socialstyrelsen. Det ar svart att i
nuldget siga om en EU-gemensam forteckning med tillh6rande
databas kan ge ett mervarde. Den svenska regeringen anser att det i
ett forsta skede bor kartlaggas vilka databaser som idag finns i
medlemsstaterna samt darefter analyseras vilket behovet ar av
samordning i ndgon form.

Fraga 4: Bor de europeiska referensndtverken privilegiera
kunskapsoverforing? Patientrérlighet? Bada? Hur?

De europeiska referensnatverken bor enligt den svenska regeringens
uppfattning tillgodose bade kunskapsoverforing och patientrorlighet. 1
forslaget till direktiv for halso- och sjukvardstjanster foreslas de
europeiska referensnatverken ges en sarskild reglering och
utgangspunkten i forslaget synes vara att bade patientrorlighet och
kunskapsoverforing kan stimuleras genom referensnatverken.

Sannolikt kommer referensnatverkens arbete i praktiken till stor del
handla om kunskapsoverforing. Utbyte av kunskaper och erfarenheter
via referensnatverk ar viktigt for att bygga upp nationell kompetens
for sallsynta sjukdomar. En sddan strategi kommer att vara viktig mot
bakgrund av att manga sjukdomar ar kroniska och kraver livslang
behandling, dar det innebar stora pafrestningar for patienten att
tvingas resa langa strackor for att ges vard.

Den svenska regeringen ser samtidigt att det for vissa
sjukdomstillstand kan bli aktuellt for patienter att resa inom EU for att
ges vard. I sddana fall kan de europeiska referensnatverken bidra till
mojligheterna till patientrorlighet. Samverkan kring den
hogspecialiserade halso- och sjukvarden sker redan i dag mellan de
europeiska landerna och flera exempel pa natverk finns. Ofta ar det
enskilda sjukhus/universitet som sjalva tagit initiativ till samverkan.

I Sverige finns sedan den 1 januari 2007 en formaliserad form av
samordning av hogspecialiserad vard pa det nationella planet genom
den Rikssjukvardsnamnd som finns pa Socialstyrelsen. Det ar
namnden som avgor vilken vard som ska anses vara hogspecialiserad
och var den ska bedrivas. Besluten fattas bl.a. pa basis av faktorer som
vardkvalitet, ekonomi m.m. Idén att pa gemenskapsniva stimulera
patientrorlighet t.ex. i de fall det saknas tillrackligt patientunderlag for
att ekonomiskt motivera vissa investeringar i utrustning m.m. ligger
saledes val i linje med Sveriges nationella tankegangar.



Fraga 5: Bor Internetbaserade och elektroniska verktyg inforas pd
detta omrdde?

Anvandning av e-halsotjanster ger vardpersonalen mer effektiva
verktyg att hantera patientinformation och starker darmed
patientsdkerheten genom att nédvandig information finns enkelt
tillganglig. Darutover forbattras mojligheterna att ge medicinsk
information till patienterna. Samtidigt kan kostnaderna for
informationsutbyte minska och betydande tidsbesparingar goras.

I Sverige har utbyggnaden och anvandningen av e-hdlsotjanster inom
halso- och sjukvarden hog politisk prioritet. E-hdlsotjanster ar redan
val utbyggda i halso- och sjukvarden och det pagar ett intensivt arbete
pa nationell och regional niva for att knyta samman existerande
system och for att dirmed skapa en sammanhallen information om
patienten.

Inom gemenskapen pagar arbete for att pa konkret niva skapa
forutsattningar for att e-halsotjanster ska kunna anvandas mellan
medlemsstaterna, genom SOS e-health project. Den svenska
regeringen anser att EU fortsatt bor verka for att elektroniska verktyg
sa langt det ar mojligt infors och anvands inom halso- och sjukvarden
for att stodja en saker europeisk patientrorlighet.

Nar det galler omradet sallsynta sjukdomar finns darutéver, som be-
skrivs i det offentliga samrddet, i nulaget vissa ytterligare elektroniska
verktyg i form av informationsdatabaser. Sarskilda insatser pa detta
omrdade forutsatter enligt den svenska regeringens mening att man pa
gemenskapsniva kartlagger forekomsten av elektroniska verktyg pa
omrddet och darefter analyserar behoven av vidareutveckling av dessa
eller kompletterande verktyg.

Fraga 6: Vad kan goras for att ytterligare forbdttra tillgangen till
hégkvalitativ testning for sdllsynta sjukdomar?

Den svenska regeringen anser att det behovs ytterligare underlag och
analys for att kunna ta stallning till vad som bor goras for att forbattra
tillgangen till hogkvalitativ testning for sdllsynta sjukdomar. Den
svenska regeringen instammer dock i vad som framfors i det offentliga
samradet om behovet av att underldtta utbyte inom gemenskapen nar
det giller diagnostiska metoder och standarder. Det ar angeldget att
metoder och rutiner kvalitetssdkras. Anvandande av
referenslaboratorier kan vara en mojlig metod for detta. Information
om vilka tester som utfors pa laboratorier inom gemenskapen bor
goras lattillganglig. Det kan dven finnas behov av att pa



gemenskapsniva undersoka om det finns behov av att underlatta att
prover skyndsamt skickas mellan olika medlemsstater.

Frdga 7: Anser du att det finns ett stort behov av bedomning pd EU-
nivd av eventuell allmdn screening for sdllsynta sjukdomar?

Den svenska regeringen staller sig tveksam till allman screening pa
EU-niva for sallsynta sjukdomar. Europas befolkning ar inte homogen
och det kan ifrdgasattas vad man skulle vinna pa en
gemenskapsovergripande standardisering i denna fraga. Vidare bor
WHO:s kriterier for screening beaktas. Ett av dessa kriterier ar att
sjukdomen ska utgora ett stort folkhalsoproblem.

Fraga 8: Anser du att problemet med tillgdng till sdrldkemedel bor
[6sas pad nationell nivd eller EU-niva?

Nar det galler godkdnnande av sarlakemedlen finns det en val
fungerande 16sning pa EU-niva genom den centrala proceduren for
godkidnnande av sarlakemedel. Som anges i samradet har detta system
inneburit en kraftig 6kning av antalet sarlakemedel.

Tillgdngen till sarlakemedel ar daremot en fraga for den nationella
nivan.

Detta hindrar dock inte man inom EU stravar efter att undanréja
hinder av administrativ och tekniskt art, som kan forsena eller forsvara
lansering. Detta kan t.ex. avse harmonisering och forenkling nar det
galler kraven pd markning av lakemedlen.

Vidare kan det finnas intresse av att inom EU utbyta erfarenheter och
information nar det galler t.ex. principiella fragor om subventioner
och dartill horande etiska fragestallningar.

Frdaga 9: Bor EU ha en forordning om medicintekniska produkter och
diagnostik for sdllsynta sjukdomar?

Den svenska regeringen instimmer i kommissionens bedomning att
det finns ett behov av att narmare undersoka forutsittningarna for att
utveckla stimulansdtgarder och lagstiftning pa omradet
medicintekniska produkter, med utgangspunkt i vad som gjorts inom
omrdadet sarlakemedel. For att den svenska regeringen ska kunna ta
stallning till frdgan kravs bl.a. en utforlig analys av vilka ekonomiska
konsekvenser en eventuell reglering pa omradet skulle medfora.



Fraga 10: Vilka slags specialiserade sociala tjdanster och utbildnings-
tidnster for patienter med sdllsynta sjukdomar och deras familjer bor
rekommenderas pd EU-nivd och nationell niva?

Den svenska regeringen vill framhdlla vikten av att organisationen av
halso- och sjukvdrden och sociala tjanster i framtiden fortsatter att
vara ett nationellt ansvar. Vilka specialiserade sociala tjanster som bor
ges pa omradet ar en fraga for den nationella nivan. Daremot kan aven
pa detta omrdade kunskaps- och erfarenhetsutbyte genom natverk
m.m. vara till nytta.

Fraga 11: Vilket slags forvaltnings- och finansieringssystem vore
lampligt for register, databaser och biobanker?

Den svenska regeringen ser positivt pad att EU fortsatt stodjer
forskning, utveckling och natverksskapande i frdga om sallsynta
sjukdomar. Nar det galler biobanker anser den svenska regeringen att
det kan vara en fordel med gemensam information, t.ex. i form av
register, over vilka biobanker som finns tillgangliga. Darigenom kan
intresserade forskare latt komma i kontakt med aktuella biobanker.
Samarbetet inom professionella natverk underldttas dairmed och
prover i respektive nationella biobanker kan utnyttjas inom natverket.
Biobankerna som sadana bor daremot fortsatt finnas inom de enskilda
medlemsstaterna.

Frdga 12: Hur ser du pd rollen for partner (industri och vilgorenhets-
organisationer) i en EU-insats for sdllsynta sjukdomar? Vilken modell
vore lampligast?

Nar det galler sallsynta sjukdomar ar det av stor betydelse att privata
och offentliga aktorer samspelar nar det galler forskning, kliniska
provningar och vard. Sverige ser positivt pad forslaget att forbattra
forutsattningarna for dialog och privat-offentligt partnerskap pa
omradet. Det foreslagna offentlig-privata forumet for sallsynta
sjukdomar kan vara ett satt att uppna detta. Sjalvklart bor i ett sadant
samarbete roll- och malkonflikter tydliggoras.

Fraga 13: Stoder du tanken pa handlingsplaner? Bor en handlingsplan
i sd fall upprdttas pd nationell eller regional niva i ditt land?

Den svenska regeringen ser ett behov av att underlatta och stodja
utbyte av information, kunskap och erfarenheter om sallsynta
sjukdomar inom halso- och sjukvarden, bdde inom Sverige och inom
gemenskapen. Det ar i nuldget svart att bedoma i vilken form dessa
aktiviteter bor stodjas och om det for dessa andamal finns behov av en




8

sarskild handlingsplan. Det ar vidare svart att bedoma vad som utover
det nu namnda skulle ingd i en sarskild handlingsplan och vilket
mervarde en handlingsplan pa omradet skulle ge.

Frdga 14: Anser du att det dr nodvdndigt att inrdtta ett nytt EU-organ
for sdllsynta sjukdomar och inleda en genomforbarhetsstudie under
20097

Den svenska regeringen ser i nuldget inte nagot behov av ett sarskilt
EU-organ pa omrddet. I forsta hand bor istdllet befintliga strukturer
anvandas. Om det i ett senare skede konstateras att dessa inte ar
tillrackliga kan det vara intressant att diskutera vilka atgarder som bor
vidtas.

Heléne Dahl Fransson
(Socialdepartementet)
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