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GENERALNI REDITELSTVi PRO ZDRAVi A OCHRANU SPOTREBITELE

Reditelstvi C — Vefejné zdravi a posuzovani rizik
C2 — Informace o zdravi

VEREJNA KONZULTACE

Vzicna onemocnéni: VYZVA PRO EVROPU

Tento dokument nepredstavuje oficialni stanovisko Evropské komise. Slouzi jako nastroj
k prozkoumani nazorii zucastnénych stran na predbézny ndavrh. Navrhy obsaZenymi v tomto
dokumentu neni dotcena existence, podoba ani obsah zadného budouciho navrhu Evropské

komise.

Reakce na tuto konzultaci se nemusi omezovat vyhradné na otazky uvedené v tomto textu.

Evropska komise, L-2920 Lucemburk. Telefon: (352) 43 01-1.



1. VYMEZENi PROBLEMATIKY

Vzicnd onemocnéni jsou velmi slozitd zivot ohrozujici nebo chronicky invalidizujici
onemocnéni s nizkou prevalenci. Vétsinou jde o genetickd onemocnéni, ale miize se jednat mj.
10 vzacné druhy rakovin, autoimunitni onemocnéni, vrozené malformace, toxickd a infek¢ni
onemocnéni. Tato onemocnéni vyzaduji globalni ptistup na zédkladé zvlastniho a spojeného usili
za UcCelem prevence vyznamné nemocnosti nebo predasné umrtnosti, jiz 1ze zabranit, a zvyseni
kvality zivota nebo socialn¢ ekonomickych podminek postizenych osob.

e AkeEni program Spolecenstvi pro vzacné nemoci, véetné genetickych onemocnéni, byl
ptijat pro obdobi od 1. ledna 1999 do 31. prosince 2003'. Tento program stanovil, Ze pokud
néjaké onemocnéni postihne méné nez S osob z 10 000 v Evropské unii, jednd se o nizkou
prevalenci.

e [ kdyz se tato mira prevalence, tj. 5 osob z 10 000, zd4 nizk4, ptedstavuje ptiblizn¢ 246 000
osob na kazdé onemocnéni v EU s 27 ¢lenskymi staty.

e Na zaklad¢ soucasnych védeckych poznatkli postihuje 5 000 az 8 000 ruznych vzacnych
onemocnéni v ur¢itém obdobi zivota az 6 % celkové populace EU. Jinymi slovy pFibliZzné
15 miliond lidi v Evropské unii (s 27 ¢lenskymi staty) je nebo bude postizeno néjakym
vzacnym onemocnénim.

e Podle dostupnych zdroji v lékatské literatuie’ ma prevalenci blizici se prahové hodnotd
5 osob z 10 000 méné nez 100 vzacnych onemocnéni, naptiklad Brugada syndrom, syndrom
Guillain-Barré, sklerodermie nebo defekt neurélni trubice. VétSina vzacnych onemocnéni je
velmi vyjimecnd a postihuje jednu osobu ze 100 000 nebo méné¢, naptiklad hemofilie,
Ewingtv sarkom, Duchennova muskuldrni dystrofie nebo Von Hippel-Lindauova choroba.
Tisice vzacnych onemocnéni postihuji pouze nékolik pacienti v Evropé, naptiklad
Pompeova nemoc, alternujici hemiplegiec nebo Ondinina kletba. Pacienti trpici velmi
vzacnymi onemocnénimi a jejich rodiny jsou zvlasté izolovani a zranitelni.

e Existuji také velké rozdily z hlediska véku, kdy se projevi prvni symptomy: polovina
vzacnych onemocnéni se miZe objevit pii narozeni nebo v détstvi (naptiklad Williamsiv
syndrom, syndrom Prader-Willi, retinoblastom). Druha polovina vzacnych onemocnéni se
muze objevit v dospé€losti (napiiklad Huntingtonova choroba, Creutzfeld-Jacobova nemoc,
amyotroficka lateralni skler6za).

e VétSina vzacnych onemocnéni jsou geneticka onemocnéni, ale mohou byt zplsobena
i vlivem Zivotniho prostiedi v pribéhu téhotenstvi nebo v prib¢hu dalsiho zivota, ¢asto
v kombinaci s genetickou predispozici. U nékterych z nich se jedna o vzacné formy nebo
vzacné komplikace béznych nemoci.

e Vzicna onemocnéni se také velmi liSi z hlediska zavazZnosti a projevu. Predpokladana
délka Zivota pacientll se vzacnymi onemocnénimi je vyrazné snizena. Mnoha z téchto
onemocnéni jsou komplexni, degenerativni a chronicky invalidizujici, zatimco jind jsou
slucitelna s béznym Zivotem, jsou-li diagnostikovana vcas a ndlezit¢ 1é¢ena. Zasahuji télesné

' Rozhodnuti Evropského parlamentu a Rady &. 1295/1999/ES ze dne 29. dubna 1999, kterym se pfijima program Spoledenstvi pro vzacné
nemoci v ramci opatieni v oblasti ochrany vefejného zdravi (1999 az 2003).
% Prevalence of rare diseases: A bibliographic survey July 2007 — Orphanet.


http://eur-lex.europa.eu/pri/en/oj/dat/1999/l_155/l_15519990622en00010005.pdf

a duSevni schopnosti, chovani a smysly a zpiisobuji jejich postizeni. Tato postizeni jsou
¢asto mnohocetna, s mnoha funk¢énimi dusledky (definovanymi jako ,,polyhandicap® nebo
»plurihandicap®). Tato postiZzeni pfispivaji k pocitu izolace, mohla by se stit zdrojem
diskriminace a omezovat vzdélavaci, profesni a spoleenské prilezitosti.

Pod pomérné béZznymi onemocnénimi se mohou skryvat vzacna onemocnéni, napiiklad
autismus (hlavni symptom v piipadé Rettova syndromu, syndromu fragilniho X,
Angelmanova syndromu, fenylketonurie v dospé€losti, syndromu Sanfilippo atd.) nebo
epilepsie (v ptipad¢ tuberézni sklerézy, syndromi Shokeir, Dravet atd.). Mnoho
onemocnéni klasifikovanych v minulosti jako mentalni retardace, mozkova obrna, autismus
nebo psychoza jsou projevy vzacnych onemocnéni, kterd je tieba jeSté charakterizovat.
Mnoho typi rakoviny, véetné vSech typt rakoviny postihujici déti, jsou vzacnd onemocnéni,
stejné jako vétSina vrozenych malformaci.

Vyzkum vzacnych onemocnéni se ukédzal velmi uzitecny pro lepsi pochopeni mechanismu
béznych onemocnéni, jako je obezita nebo diabetes, nebot tato onemocnéni predstavuji
model poruchy fungovani ur€ité biologické funkce. Vyzkum vzacnych onemocnéni mél
zé4sadni vyznam pro identifikaci vétSiny dosud identifikovanych lidskych genti a pro Ctvrtinu
inova¢nich 1écivych piipravki, které byly schvaleny pro uvedeni na trh v EU (léky
pro vzacna onemocnéni). AvSak vyzkum vzacnych onemocnéni je nejen omezeny, ale je
také roztrousen v riznych laboratofich po celé EU. Za normalnich trznich podminek neni
farmaceuticky primysl ochoten investovat do 1éCivych piipravka a Iékatskych pfistroji pro
1é¢bu vzacnych onemocnéni z divodu velmi omezeného trhu pro kazdé toto onemocnéni. To
vysvétluje, pro¢ se vzacna onemocnéni nazyvaji v angli¢ting také ,,orphan diseases: jsou
,sirotky“ (orphans) z hlediska soustfedéni vyzkumu a zajmu trhu, stejné 1 z hlediska politik
v oblasti ochrany vefejného zdravi.

Ackoliv vzacnd onemocnéni zplsobuji vysokou nemocnost a umrtnost, ve zdravotnich
informacnich systémech je nelze zdGvodu nedostatku vhodnych systémt koédovani
a klasifikace najit.

Nedostatek specifickych politik v oblasti ochrany zdravi tykajicich se vzacnych
onemocnéni a omezeny rozsah odbornych znalosti se projevuje v opozdéné diagnostice
a obtizném pfistupu k péc¢i. To mé za nasledek dalsi zhorSeni fyzického a duSevniho stavu,
rozumovych schopnosti, v nékterych pfipadech narozeni postizenych sourozenct,
nedostatecnou nebo dokonce pacienta posSkozujici 1écbu a ztraitu divéry ve
zdravotnicky systém, tfebaze néktera vzadcnd onemocnéni, jsou-li diagnostikovana vcas
a fadné 1é¢ena, jsou slucitelna s normalnim zivotem.

Ve vétsing Clenskych stati EU je zaméfeni na vzacnd onemocnéni pomérné novym jevem.
Organy a tvurci politiky v oblasti ochrany vetejného zdravi tyto vyzvy donedavna vétSinou
ignorovali, nebot’ diskuze o politice v této oblasti byly roztfisténé a zamétovaly se na mnoho
riznych vzacnych onemocnéni spiSe nez na zjistovani problémil spolecnych vSem vzacnym
onemocnénim.

Zdravotnické sluzby pro diagnézu, 1écbu a rehabilitaci osob se vzacnym onemocnénim jsou
z hlediska dostupnosti a kvality v jednotlivych statech velmi odliSné. Obcané z ¢lenskych
statl a/nebo jejich regionli nemaji rovny pristup k odbornym sluzbam a 1écivym
pripravkim pro 1écbu vzacnych onemocnéni. Nekolik cClenskych statd UspéSné tesi
problémy, které pasobi vzacny vyskyt nékterych onemocnéni, zatimco jiné jest¢ mozna
feSeni nezvazily.



2. ROZSAH OPATRENI NA EVROPSKE UROVNI

e Opravnénost opatireni SpolecCenstvi v oblasti vzacnych onemocnéni se jasné projevi pii
spojeni zasady subsidiarity (,, Unie neprijme opatieni (s vyjimkou oblasti spadajicich do jeji
vylucné pravomoci), pokud je ucinnéjsi ucinit toto opatieni na vnitrostdtni, regionalni nebo
mistni urovni“) s pravnim zékladem pro opatfeni EU v oblasti ochrany vefejného zdravi, tj.
Clankem 152, ktery uvadi: ,, PFi vvmezeni a provadeni vsech politik a ¢innosti Spolecenstvi je
zajistén vysoky stupen ochrany lidského zdravi a cinnost Spolecenstvi doplnuje politiku
Clenskych statii a je zameérena na zlepsovani verejného zdravi, predchdzeni lidskym
nemocem a odstranovani pricin ohrozeni lidskeho zdravi.

e Strategie Spolecenstvi v oblasti vzacnych onemocnéni je také spojena s provadénim
evropskych hodnot, jako je boj proti diskriminaci, vcetné diskriminace na zakladé
zdravotniho postiZeni, a ochrana lidskych prav.

e Specifi¢nost vzacnych onemocnéni — omezeny pocet pacientli a omezeny rozsah ptislusnych
informaci a odbornych znalosti — vyclefiuje tato onemocnéni jako jedineénou doménu
s velmi vysokou evropskou pridanou hodnotou. Pravdépodobné neexistuje zadna jina
oblast ochrany vetfejného zdravi, kde mlize byt soucinnost mezi 27 riznymi vnitrostatnimi
piistupy tak G€innd a efektivni, jako je oblast vzdcnych onemocnéni. To si dobfe uvédomuji
a uznavaji rozhodujici Cinitelé v jednotlivych statech i1 na evropské trovni, jakoz i vSechny
dotené strany. Potfebu shromazdit zdroje, které jsou velmi omezené, by bylo lepsi feSit
koordinované na urovni EU.

® Vyzkum vzicnych onemocnéni vyzaduje spoluprdci tymt zriznych obort a pfistup
k udajim a biologickému materidlu na urovni EU pro zajisténi dostatecného mnoZstvi
vzorkid. Zvlasté vyznamné jsou v této oblasti vyzkumné projekty na zakladé spoluprace
a koordinace i1 zavedeni sdilenych infrastruktur: registrii, databazi, archivi a technickych
platforem.

e Pacienti se vzidcnymi onemocnénimi by méli mit pravo na stejnou prevenci, diagnostiku
alécbu jako vSichni ostatni pacienti. Hlavni potencidl piinosu rozvoje evropské
spoluprace v oblasti poskytovani zdravotni péfe a zdravotnickych sluzeb pacientim se
vzacnymi onemocnénimi pro evropské obcany bude spocivat v tom, ze:

- vyrovnd omezené zkuSenosti odborniki, ktefi se setkaji se vzacnymi onemocnénimi;

- zlepsi pfistup obcanli EU k 1écb€ vyzadujici ur€itou koncentraci/sjednoceni zdroji
(infrastruktury a informaci) nebo odbornych znalosti;

- poskytne pacientim maximalni nadé€ji na uspéch prostiednictvim sdileni odbornych
znalosti a zdroji;

- zajisti hospodarné vyuziti zdroju na zakladé¢ jejich soustfedéni tam, kde jich je tfeba;

- pfispéje ke sdileni znalosti a zajisStovani odborné pfipravy zdravotnickych
pracovnik;

- poslouzi jako orienta¢ni standard na pomoc rozvoji a §ifeni osvédcenych postupii
po celé Evropé;

- pomuze zemim s nedostateCnymi zdroji v odvétvi zdravotnictvi zajistit celou skalu
vysoce specializovanych sluzeb nejvyssi kvality.

e Pomoci biologickych testii 1ze diagnostikovat vice nez 2 000 vzacnych onemocnéni.
Vzhledem ktak vysokému poctu a potfebé navrhnout a validovat specificky soubor



diagnostickych testl pro kazdé z t€chto onemocnéni nemize byt Zadna zemé pii provadéni
biologického testovani sobéstacna.

e Pravo na pfistup k informacim je absolutni. Uvolnéni pFesnych informaci o kazdém z tisict
vzacnych onemocnéni, pfizplisobenych potfebam zdravotnickych pracovnikii a pacientd
a jejich rodin, je ndro¢ny tkol, ktery lze fesit pouze na trovni EU, i kdyZ je tieba je ptelozit
do jazykt jednotlivych stati a ptizptisobit je jejich vnitrostatnimu ramei zdravotni péce.

e Mnohd vzicnd onemocnéni jsou velmi vyjimecnd. Izolované rodiny by mély byt 1épe
informovany o sluzbach, které maji k dispozici. To lze 1épe provést pouze na evropské

urovni prostfednictvim vhodnych nastroji, jako jsou internetové sluzby a linky pomoci.

3. PREDCHOZIi A PROBIHAJICi CINNOSTI V OBLASTI VZACNYCH ONEMOCNENI{

Na zéklad€ c¢lanku 152 byl ptfijat Akéni program Spolecenstvi pro vzacné nemoci, vcetné
genetickych onemocnéni, na obdobi od 1. ledna 1999 do 31. prosince 2003. Cilem uvedeného
programu bylo pfispét v koordinaci s ostatnimi opatfenimi Spolecenstvi k zajisténi vysoké
urovné ochrany zdravi v oblasti vzacnych onemocnéni. Jako prvni krok EU v této oblasti byla
zaméfena zvlastni pozornost na zvySovani znalosti a usnadiiovani pfistupu k informacim
o téchto onemocnénich.

Vzacnd onemocnéni se nyni stala jednou z priorit Programu EU v oblasti veFejného zdravi na
obdobi 2003-2008’. GR SANCO definovalo ve svych pracovnich planech na provadéni
programu v oblasti ochrany vetejného zdravi tyto hlavni sméry ¢innosti:

e podpora informacnich siti tykajicich se vzacnych onemocnéni a podpora rozvoje
osvédcenych postupil; ohledné projektii zamétenych na vzacna onemocnéni a jako vSeobecné
kritérium stanovi GR SANCO jako prioritu viestranné sité, které soustfeduji informace o co
nejvetsim poctu vzacnych onemocnéni — nikoli pouze o jednom konkrétnim onemocnéni —
pro zlepseni informaci, sledovani a dohledu;

e vytvofeni konzultacni struktury na evropské urovni, pracovni skupiny pro vzacna
onemocnéni (podporované védeckym sekretariatem)® jako evropského referenéniho centra
pro vymeénu osveédéenych postupi;

e koordinace ¢innosti v rdmci programu v oblasti vetejného zdravi s vyzkumnymi ¢innostmi
v ramci rdmcovych programi RP6 a RP7.

Vzécna onemocnéni budou prioritou 1 v novém programu v oblasti vefejného zdravi (2008-2013).
Ve spoleéném postoji pifijatém Radou dne 22. biezna 2007 s ohledem na pfijeti rozhodnuti
Evropského parlamentu a Rady, kterym se zavadi druhy akéni program Spolecenstvi
v oblasti zdravi (2007-2013)°, se vbod& 2.2.2 prilohy uvadi: , Podporovat akce vedouci
k prevenci zavaznych nemoci zvlastniho vyznamu s ohledem na obecnou zdravotni zadtéz
ve Spolecenstvi zpuisobenou nemocnosti a opatreni tykajici se vzdcnych onemocnéni, u nichz
mohou akce Spolecenstvi zamérené na rozhodujici faktory predstavovat vyznamnou pridanou
hodnotu k usili clenskych statu.

3 Rozhodnuti Evropského parlamentu a Rady ¢&. 1786/2002/ES ze dne 23. zaii 2002, kterym se pfijima akéni program Spoledenstvi v oblasti
vefejného zdravi (2003-2008).
* Viz http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_5_en.htm.
* Pozménény navrh rozhodnuti Evropského parlamentu a Rady, kterym se zavadi druhy akéni program Spoledenstvi v oblasti zdravi a ochrany
spotiebitele (2007-2013) KOM(2006) 234 v kone¢ném znéni.
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http://eur-lex.europa.eu/pri/en/oj/dat/2002/l_271/l_27120021009en00010011.pdf
http://eur-lex.europa.eu/pri/en/oj/dat/2002/l_271/l_27120021009en00010011.pdf

Vzacna onemocnéni uvadi jako prioritu také pritvodni pracovni dokument utvarit Komise k bilé
knize ,,Spole¢né pro zdravi: strategicky p¥istup pro EU na obdobi 2008-2013¢ °.

V ramci odpovédnosti GR ENTR a agentury EMEA (Evropska agentura pro 1é¢ivé piipravky)
provadi ES politiku v oblasti 1é¢ivych pfipravkil pro vzacna onemocnéni. NarFizeni o 1é¢ivych
pripravcich pro vzicna onemocnéni (nafizeni Evropského parlamentu aRady (ES)
&. 141/2000 ze dne 16. prosince 1999 o 1é&ivych piipravcich pro vzacna onemocnéni’) zavedlo
na zékladé névrhu kritéria pro stanovovani l1éCivych ptipravkl pro vzacna onemocnéni v EU
a popisuje pobidky (naptiklad 10let¢ vyhradni pravo na trhu, pomoc pii pfipravé protokolu,
ptistup k centralizovanému postupu pro udélovani registraci) pro podporu vyzkumu, vyvoje
a uvadéni 1€kt na trh za ti¢elem 1écby, prevence nebo diagnostiky vzacnych onemocnéni. V roce
2003 doplnily pravni ptedpisy EU tykajici se farmaceutického primyslu uvedenou politiku
povinnym postupem pro udélovani registraci pro vSechny léky pro vzacnd onemocnéni.

V roce 2000 byl v rameci EMEA ziizen Vybor pro 16¢ivé p¥ipravky pro vzacna onemocnéni® pro
pfezkum zadosti osob nebo spolecnosti o ,stanoveni léc¢ivého pripravku jako lécivého
pripravku pro vzicna onemocnéni® u vyrobki, které zamysleji vyvijet pro diagnostiku,
prevenci nebo 1é¢bu vzacnych onemocnéni.

Sedm let poskytuje Evropskd komise, EMEA a cClenské staty pobidky farmaceutickému
prumyslu pro vyzkum, vyvoj a uvadéni na trh téchto IéCivych piipravk pro vzacna
onemocnéni, kromé¢ jiného v oblasti rakoviny, poruch metabolismu, imunologie,
kardiovaskularnich a respira¢nich poruch. Za béznych trznich podminek by zadné takové 1écivé
ptipravky nebyly vyvinuty. Je tfeba, aby Komise zvefejnila podrobny soupis vsech téchto
pobidek. Dosud byly zvefejnény dvé zpravy, vroce 2002 a 2006. Posledni zprava, kterou
zveiejnilo GR ENTR dne 26. ¢ervna 2006, zdiraziiuje, Ze politika EU v oblasti 1é¢ivych
pripravki pro vzacna onemocnéni je uspésna a ze je celkové jednou z nejuspésnéjsich politik
EU. V obdobi mezi dubnem 2000 a srpnem 2007 obdrZela agentura EMEA vice nez 740 Zadosti
o stanoveni léCivych piipravki jako léCivych piipravkil pro vzacnd onemocnéni. Od Cervence
2007 ziskalo vice nez 40 riznych novych lécivych pripravki pro vziacna onemocnéni
registraci pro 1é¢bu vice nez 40 rtznych zivot ohrozujicich nebo chronicky invalidizujicich
vzacnych onemocnéni. Kromé toho vice nez 500 dalSich 1¢kt jiz Vybor pro 1é¢ivé pripravky
pro vzacna onemocnéni stanovil za 1é¢ivé piipravky pro vzacnd onemocnéni, ale jesté probiha
jejich klinické testovani. Zprava® také podrobné uvadi dosud zavedené pobidky jednotlivych
Clenskych stat. Situace v jednotlivych ¢lenskych statech je znacné odlisnd, nékteré staty se
zamé&fuji na podporu daliiho vyzkumu (naptiklad Spanélsko nebo Némecko), jiné se zaméfuji
na zajiSténi zdravotni péce a odbornd strediska (skandindvské zemé, Dansko, Itdlie). Pouze
jedna zemé zaujala k problematice vzacnych onemocnéni komplexni pfistup na zakladé
narodniho akcéniho plénu (Francie pro obdobi 2005-2008). Avsak clenské staty jesSté
nezajist'uji uplny pristup ke kazdému registrovanému lé¢ivému pripravku pro vzacna
onemocnéni, ktery byl schvalen.

Vyzkumné projekty v oblasti vzacnych onemocnéni jsou podporovany prostiednictvim
ramcovych programi Evropského spolefenstvi pro vyzkum a technologicky vyvoj'’.
V soucasném ramcovém programu RP7 je téma zdravi, jedno z deseti témat navrzenych ve
zvlastnim programu Spoluprace, ur¢eno na podporu nadnarodni spoluprace v riznych podobach
napii¢ Unii 1 mimo ni, na zlepSeni zdravi evropskych obcant, zvySeni konkurenceschopnosti

¢ Viz http://ec.europa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy en.htm.

" Natizeni Evropského parlamentu a Rady (ES) &. 141/2000 ze dne 16. prosince 1999 o 1é¢ivych piipraveich pro vzacna onemocnéni.
8 Viz http://www.emea.europa.eu/htms/general/contacts’ COMP/COMP . html.

? Viz http://ec.europa.eu/enterprise/pharmaceuticals/orphanmp/doc/inventory 2006_08.pdf.

' Viz http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.



a podporu inovacnich schopnosti evropského primyslu a podnikdi zapojenych do odvétvi
zdravotnictvi, pfi souasném feSeni globalnich otdzek zdravi. Diraz bude kladen na transla¢ni
vyzkum (pfevadéni zakladnich objevi do klinickych aplikaci, véetné védecké validace vysledkt
experimentll), vyvoj a validaci novych terapii, metody pro zlepSeni zdravi a prevenci, véetné
podpory zdravi déti, zdravého starnuti, na diagnostické néstroje a technologie, jakoZz i1 na
udrzitelné a efektivni zdravotnické systémy. Presnéji feceno, vyzkum vzacnych onemocnéni je
v ramcovém programu RP7 zaméfen na celoevropské studie fyziologickych jevi, patofyziologie
a vyvoj preventivnich, diagnostickych a terapeutickych vykond.

Projekt ERA-NET podporovany vramcovém programu RP6 je vénovadn vziacnym
onemocnénim (E-Rare)'! se zam&fenim na vyvoj spolednych a nadnarodnich &nnosti (priizkum
narodnich programi zaméfeny na zjiStovani mezer a prekryvani narodnich vyzkumnych
programl a ¢innosti v oblasti vzacnych onemocnéni). E-Rare planuje zavedeni udrzitelné
atrvalé spoluprace mezi partnery ¢lenskych stati pii koordinaci narodnich vyzkumnych
programi zaméfené na piekonani roztfiSténosti vyzkumu vzacnych onemocnéni a podporu
mezioborovych pfistupdi, harmonizaci a vyvoj synergii mezi narodnimi nebo regionalnimi
vyzkumnymi programy zucCastnénych stran, vyvoj spole¢né vyzkumné politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni a udrzitelnost ptiznivého konkurenéniho postaveni vyzkumu vzacnych
onemocnéni v jinych oblastech svéta, naptiklad v Severni Americe a v Asii.

GR SANCO zfidilo Skupinu na vysoké trovni pro otazky zdravotnictvi a lékatské péce jako
prostiedek k prosazovani doporuceni, ktera vyplynula z prizkumu mobility pacientti. Jedna
z pracovnich skupin této skupiny na vysoké urovni se zabyva referenénimi sit€émi odbornych
stifedisek pro vzacna onemocnéni. V roce 2006 predlozila pracovni skupina pro vzacna
onemocnéni skupiné na vysoké urovni zpravu Prinos k vytvareni politiky: za evropskou
spoluprdci v ramci zdravotnickych sluzeb a lékaiské péce v oblasti vzacnych onemocnéni* 2,
ktera aktualizuje informace o referencnich sitich v Evropé. Zprava uvadi podrobné informace
o vyuziti koncepce referenc¢nich siti pro vzacnd onemocnéni v Evrop€ i o jejich pfislusnych
funkcich. Pracovni plany na roky 2006 a 2007 v oblasti provadéni programu veiejného zdravi
EU zavedly jako prioritu v oblasti vzacnych onemocnéni vyvoj evropskych referencnich siti pro
vzacnd onemocnéni. Na zdklad€ této priority byly k financovani vybrany néckteré pilotni
projekty'® (zaméfené na cystickou fibrozu, vzacné poruchy krvéaceni, deficit alfa-1-antitrypsinu,
porfyrii, poruchy morfologie, Hodgkinlv lymfom u déti, histocytdzu a neurologicka
onemocnéni déti).

V tomto smyslu ¢lanek 16 navrhu smérnice Evropského parlamentu a Rady o zdravotnickych
sluzbach'* stanovi: ,, Clenské staty v iizké spolupraci s Komisi usnadiuji vyvoj evropskych
referencnich siti pro poskytovani vysoce kvalitni a hospodarné lékarské péce pacientiim
s onemocnénimi vyzadujicimi zvlastni soustredeni zdroju nebo odbornych znalosti.

POSILENI POSTAVENI PACIENTU

Svétova banka definuje posileni postaveni jako ,proces zvyseni schopnosti jednotlivcii nebo
skupin provadet vyber a svoji volbu pretvorit do pozadovanych cinnosti nebo vysledkii*.
Svétova zdravotnicka organizace (WHO) oznacila posileni postaveni za ,predpoklad zdravi*
a ,,aktivni partnerstvi a strategii péce pacientii o sebe za ucelem zlepSeni zdravi a kvality Zivota
osob s chronickym onemocnenim*“. Takto vymezené posileni postaveni je nezbytnosti pro

' Viz http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.

12 Viz http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.

1 Projekty pro rok 2007 jsou vybrany k financovani a mély by byt spolufinancovany za predpokladu, e jednani s Evropskou komisi bude
uspésné a bude podepsana grantova dohoda.

' Viz http://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/patient mobility en.htm.



pacienty se vzacnymi onemocnénimi, kterd jsou chronickd, obtizné 1éCitelnd, tak vzacnd, Ze
jejich feSeni nevyhnutelné vyzaduje koordinovany postup, a jsou do zna¢né miry vyzkumniky,
zdravotniky a tvirci politiky opomijend. Pacienti se vzacnymi onemocnénimi a jejich podptirné
organizace patii ve zdravotnictvi k nejvice akceschopnym skupinam, zejména v dasledku svého
boje za uznani a zlepSeni pé€e. V oblasti vyzkumu vzacnych onemocnéni nastolili novou éru
tim, Ze preklenuli mezeru velkou mérou opomijenou na jedné strané vetejnym vyzkumem, ktery
ptehlizel jejich pozadavky a ocekavani, a na druhé strané trzn¢ orientovanym vyzkumem, ktery
omezuje vyzkumné projekty na projekty, jez jsou dostatecné ziskové, aby odivodnily soukromé
investice. Organizace pacientll nyni hraji aktivni a ndpomocnou tlohu pfi uréovani vyzkumnych
politik a projektd v oblasti vzacnych onemocnéni. Vzhledem k velkému poctu vzacnych
onemocnéni existuje v Evropé vice nez 1700 organizaci pacientl. Mnoho z nich je
organizovano Vv narodnich sdruzenich pro vzacnd onemocnéni a/nebo jsou piidruzeny
k zastfeSujicim organizacim pro urcité vzacné onemocnéni a/nebo k zastfeSujicim organizacim
EU zaméfenym na vzdcnd onemocnéni, jako je napiiklad Evropskd organizace pro vzacna
onemocnéni (Eurordis)'’. Eurordis sdruzuje organizace ve 33 zemich a umozituje ptimy dialog
mezi Evropskou komisi, ostatnimi zucastnénymi stranami a komunitou pacientd s vzacnym
onemocnénim.

4. CiLE

Cilem tohoto dokumentu je shrnout nezbytné prvky pro ucinnou politiku fesici dilezitou
otazku vzacnych onemocnéni v Evropé. Strategickym cilem akce ES v této oblasti je zlepSit
moznosti zajiSténi nalezité a véasné diagndzy, informaci a péce pro pacienty. To opét ptispéje
k dosazeni zastfesSujiciho cile — zlepSeni zdravi, a tim k prodlouZeni délky obdobi Zivota, kdy je
&lovek zdrav, kli¢ovému ukazateli Lisabonské strategie'®.

To vyzaduje:

e posileni spoluprace mezi programy EU: uvedené programy zahrnuji programy vetejné¢ho
zdravi EU, ramcové programy pro vyzkum a technologicky vyvoj, strategii v oblasti
1é¢ivych piipravki pro vzacnd onemocnéni, nafizeni o 1éCivych ptipravcich pro pediatrické
pouziti'’, strategii modernich terapii, budouci smérnici o zdravotnickych sluzbach'®,
statisticky program EU' a dalsi stavajici nebo budouci iniciativy na trovni EU;

e podporu EU-27 pri tvorbé vnitrostatnich politik v oblasti zdravotni péce pro zajisténi
rovného ptistupu k prevenci, diagnostice, 1é¢bé a rehabilitaci a jejich dostupnosti pro
pacienty se vzacnymi onemocnénimi. V €lenskych statech je tfeba vice iniciativ pro zvyseni
informovanosti verfejnosti. Kromé vefejného minéni by mély byt tyto snahy zaméfeny na
pracovniky ve zdravotnictvi a socidlnich sluzbach, zastupce ze sféry rozhodovani, vedouci
pracovniky v oblasti zdravotnickych a socidlnich sluzeb a média, zejména prostiednictvim
kazdoro¢ni kampan¢ na zvySeni informovanosti o této oblasti;

e vypracovani a sdileni hlavnich sméria pro oblast dané politiky po celé Evropé: zvlastni
opatieni — v oblastech jako je vyzkum, referen¢ni centra, pfistup k informacim, pobidky pii
vyvoji lé¢ivych piipravkld pro vzacna onemocnéni a screening — budou soucasti celkové

'3 Viz http://www.eurordis.org.

' Viz http://ec.europa.ew/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm.

'7 Nafizeni Evropského parlamentu a Rady (ES) &. 1901/2006 ze dne 12. prosince 2006 o 1é&ivych ptipravcich pro pediatrické pouziti a o zméng
nafizeni (EHS) ¢. 1768/92, smérnice 2001/20/ES, smérnice 2001/83/ES a natizeni (ES) ¢. 726/2004.

18 Viz http://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/news_en.htm.

' Rozhodnuti Evropského parlamentu a Rady ¢. 2367/2002/ES ze dne 16. prosince 2002 o statistickém programu Spole&enstvi na obdobi 2003
az 2007 pozménéné rozhodnutim ¢. 787/2004/EC.
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spole¢né strategie v oblasti vzacnych onemocnéni. Pfedpokladé se, ze k posileni spoluprace
¢lenskych statd v ramci Spolecenstvi dojde 1 na zaklad€ tohoto sdéleni.

Tyto v§eobecné cile budou dosazeny prostifednictvim konkrétnich cilt a akei.
4.1 ZlepSeni identifikace vzacnych onemocnénich a znalosti o nich

e Spolecna definice vzacnych onemocnéni v EU: Stavajici definice vzacnych onemocnéni
v EU byla pfijata v akénim programu Spolecenstvi pro vzacné nemoci na obdobi 1999-2003
a stanovi je jako onemocnéni s prevalenci méné nez 5 osob z 10 000 v Evropské unii.
Stejnou definici pouzivda EMEA pro stanovovani 1é¢ivych piipravki jako 1é¢ivych piipravka
pro vzacna onemocnéni (nafizeni) a nékolik Clenskych statl, které podnikly zvlaStni
iniciativy, napiiklad Francie, Némecko, Italie, Nizozemsko a Spanélsko. Avsak Spojené
kralovstvi, Svédsko a Dansko pouzivaji jiné definice. I kdyz nékteré zucastnéné strany
povazuji soucasnou definici za pfili§ Sirokou, EU podporuje jeji zachovani.

Otéazka 1: Je soucasna definice EU vzacného onemocnéni uspokojiva?

o Lepsi kodifikace a klasifikace vzacnych onemocnéni: EU by méla uzce spolupracovat
s WHO v procesu piehodnoceni stavajici MKN (mezindrodni statistické klasifikace nemoci),
aby bylo zajiSténo, Ze vzacna onemocnéni lze nélezité kdédovat, aby byla vysledovatelna ve
vsech zdravotnickych informaénich systémech. To vyzaduje podporu pracovni skupiny pro
klasifikaci a kodifikaci vzacnych onemocnéni plsobici jako poradni pracovni skupina pro
WHO v procesu revize MKN?’. Hned po vydani nové klasifikace MKN-11 by byla téz
potiebna aktivni spolupréce statistického programu EU, aby bylo zaji§téno pouZzivani nové
klasifikace MKN, vcetn¢ novych kodi pro vzadcnd onemocnéni na umrtnich listech
a v registru pacientli propusténych z nemocnicniho oSetfovani ve vSech Clenskych statech.
S podobnym Usilim by mélo byt zajiSténo nalezité kodovani vzacnych onemocnéni
v systémech kodovani SnowMed a MedDRA.

Otéazka 2: Souhlasite s tim, Ze je naléhave potieba zlepsit kodovani a klasifikaci v této oblasti?

e Ziizeni soupisu vzacnych onemocnéni: jednou zpficin piehlizeni otdzky vzacnych
onemocnéni je neznalost toho, kterd onemocnéni jsou vzacna. Je tfeba poskytnout
Spolecenstvi piesny soupis vzacnych onemocnéni, ktery by byl pravidelné aktualizovany,
uspotradany podle jednotlivych Iékatskych specializaci, prevalence, mechanismu a etiologie,
aby se zvysila informovanost o téchto onemocnénich a zajistila podplirnd dokumentace pro
vyzkum a uchovavani idaji obecné. Evropskd komise by méla poskytnout finanéni podporu
na tuto ¢innost prostiednictvim programu vetejného zdravi.

Otazka 3: Muze evropsky soupis vzacnych  onemocnéni  pomoci  vaSemu
vnitrostatnimu/regionalnimu systému fesit 1épe otazky vzacnych onemocnéni?

4.2 ZlepSeni prevence, diagnostiky a péce o pacienty s vzacnym onemocnénim

e Siteni ptislu§nych informaci: Klicovym prvkem pro zlepseni diagnostiky a péée v oblasti
vzacnych onemocnéni je poskytovani piesnych informaci ve formatu ptizplisobeném
potfebam odborniki i postizenych osob. Od roku 2000 poskytuje databaze vzacnych
onemocnéni Orphanet®' informace o vice nez 5 000 onemocnénich v Sesti jazycich. Nabizi

2 Viz http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
2! Viz http://www.orpha.net/.



komplexni encyklopedii vzacnych onemocnéni, adresdi odbornych sluzeb v 35 zemich,
adresat evropskych referencnich center, databézi 1écivych ptipravkl pro vzacnd onemocnéni
s informacemi o stadiu jejich vyvoje a dostupnosti v zemich EU a celou $kalu dal$ich sluzeb
pro zvlastni kategorie zicastnénych stran, véetné moznosti vyhledavani diagnoz na zakladé
symptoml a pifiznakli onemocnéni a souboru doporuceni pro akutni ptipady. Evropska
komise by méla poskytnout finan¢ni podporu pro tuto ¢innost prostiednictvim programu
vetejného zdravi a sedmého ramcového programu.

e Podpora informaénich siti: Prioritnim opatienim je zajiSténi vymeény informaci
prostiednictvim stavajicich evropskych informacnich siti, podpora lepsi klasifikace, rozvoj
strategii a mechanismii pro vyménu informaci mezi zacastnénymi stranami, urceni
prislusnych zdravotnich ukazatelli, vyvoj srovnatelnych epidemiologickych tidajii na Grovni
EU, podpora vymény osvédcenych postupl a zpracovani opatfeni pro skupiny pacientt.
Probihajici projekty jiz prokédzaly sviij vyznam. Tento typ projektli by se mél podporovat
naurovni Clenskych statd i celé EU. Vyznamnou se jevi i podpora specifickych
mezinarodnich konsensuélnich konferenci. Evropskd komise by méla poskytnout finan¢ni
podporu pro tuto ¢innost prostfednictvim programu veifejného zdravi a sedmého ramcového
programu.

e Vyvoj celostatnich/regionalnich referenénich center a ziizeni referencni sité EU: Jsou-li
onemocnéni vzacnd, odborné znalosti o nich jsou omezené. Nekterd odbornd strediska
(nazyvana téz referencni centra) shromazdila odborné znalosti, které jsou Siroce vyuzivany
odborniky doma 1 v zahrani¢i. V nékterych zemich jsou tato stfediska oficialné uznana, ale
ve veétSin€é zemi jsou zalozena pouze na své povesti. ES se rozhodlo stanovit prioritu
spoluprdce a sdileni znalosti mezi témito stfedisky jako nejucinngjsi pftistup. Byly
vypracovany nékteré zasady tykajici se evropskych referencnich siti, véetné jejich ulohy pfi
feSeni vzacnych onemocnéni nebo jinych onemocnéni vyzadujicich specializovanou péci,
objemti pacient nebo jinych kritérii, kterd by méla tato stfediska spliiovat. Evropské
referencni sit€ by mély téz slouzit jako vyzkumné a znalostni sité, které aktualizuji
nejnovejsi védecké vysledky a ptispivaji k nim, zajist'uji 1éCbu pacientli z jinych ¢lenskych
statl a v pripadé potieby dostupnost zafizeni pro naslednou péci. Definice evropskych
referenCnich siti by méla také odrazet potfebu nalezitého rozlozeni sluzeb a odbornych
znalosti v ramci rozSifené Evropské unie. Zprava pracovni skupiny EU pro vzicna
onemocnéni za rok 2006 Prispévek k vytvareni politiky: za evropskou spolupraci v ramci
zdravotnickych sluzeb a lékaiské péce v oblasti vzacnych onemocnéni® doporuduje, aby se
Clenské staty podilely na identifikaci svych odbornych stfedisek a v co nejvétsi mife je
financné podporovaly. Zprava dale doporucuje, aby clenské staty vytvofily infrastrukturu
zdravotni péce pro své pacienty prostiednictvim navazovani spoluprdce se vSemi
potiebnymi odbornymi stfedisky v ramci zemé nebo v pfipad¢ potfeby s jinymi zemémi.
Doporucuje, aby ptislusné programy EU nadéle poskytovaly finan¢ni podporu referen¢nim
sitim odbornych stfedisek v oblasti vzacnych onemocnéni do doby, nez bude k dispozici
hodnoceni vystupu procesu zavadeéni siti pro dalsi opatieni.

Otazka 4: Mély by evropské referencni sité privilegovat prenos znalosti? Mobilitu pacienti?
Oboji? Jak?

e Vyvoj elektronického zdravotnictvi (e-Health) v oblasti vzacnych onemocnéni:
Elektronické sluzby vyvinuté v ramci databaze Orphanet a dalSich projekti financovanych
EU jsou jasnou ukdzkou toho, jak mohou elektronické technologie pfispét k navazovani

2 Viz http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/contribution_policy.pdf.
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kontakti mezi pacienty, sdileni databazi mezi vyzkumnymi skupinami, shromazd’ovéani
udaju pro klinicky vyzkum, registraci pacientll ochotnych se ztcastnit klinického vyzkumu
a pfedkladani ptfipadii odbornikim, a tim ke zvySeni kvality diagnostiky a 1écby. On-line
a elektronické nastroje jsou velmi ucinné a mély by byt silnou strankou strategie EU
v oblasti vzacnych onemocnéni. V akutnich pripadech mohou osobam se vziacnym
onemocnénim zachranit zivot. Evropskd komise by méla poskytnout financni podporu
pro tuto ¢innost prostfednictvim programu vetfejného zdravi a ramcového programu
a prostfednictvim ¢lenskych stata.

Otazka 5: M¢ély by byt v této oblasti zavedeny on-line a elektronické nastroje?

Dostupnost a zpristupnéni presnych diagnostickych testi, vCéetné genetickych testu:
Mnoho vzéicnych onemocnéni lze nyni diagnostikovat s pouZitim urcitého biologického
testu, ktery je ¢asto genetickym testem. Tyto testy jsou dilezitymi prvky nalezitého fizeni
1é¢by pacienta, nebot’ umoznuji v€asné stanoveni diagnozy, v nékterych piipadech kontrolu
dédicného vyskytu onemocnéni na zakladé rodinné anamnézy nebo prenatdlni test.
Vzhledem k tomuto vysokému poctu testl a potieb€ navrhnout a validovat specificky soubor
diagnostickych testil pro kazdé z téchto onemocnéni nemtize byt zddna zemé pii zajistovani
biologického testovani sobéstacna. V dasledku toho se provadi vyména materidlu
o pacientech a testovani pfes hranice. Pfeshrani¢ni tok je jednozna¢né mechanismem, ktery
zaplni vyznamnou mezeru v dostupnosti testll pro vzacnd onemocnéni. Je tfeba umoznit
a usnadnit tuto vyménu prostfednictvim jasné stanovenych prihlednych norem a postupi
schvalenych EU. Musi se preklenout regulacni rozdily mezi zemé&mi v postupech tykajicich
se zachovani duavérnosti informaci, thrad, pfevozu a skladovani vzorkd a vydéavani
osvédceni pro laboratofe. Mélo by se podpofit zapojeni laboratofi do zkouSek odborné
zpusobilosti, kdy je zvlastni pozornost vénovana vysledku uvedenému ve zpravé. Mélo by
byt zajisténo genetické poradenstvi pted testem a po ném. To vyzaduje podporu na prislusné
urovni (v zéavislosti na poctu testli za rok) pro referencni laboratore. V poslednich dvou
letech se politikou zajisténi kvality laboratofi zabyvaly rtizné zacastnéné strany (Evropska
komise™, Rada Evropy a zejména OECD**).

Otazka 6: Co lze ucinit pro dalsi zlepSeni pfistupu ke kvalitnimu testovani u vzacnych
onemocnéni?

Hodnoceni strategii screeningu vziacnych onemocnéni (vfetné novorozeneckého
screeningu): Novorozenecky screening fenylketonurie a vrozeného hypotyroidismu je
v Evrop¢ béZnou praxi a prokazal vysokou ucinnost pii prevenci postizeni u déti.
S postupujicim vyvojem technologie lze mnoho testli, véetné testi provadénych pomoci
robotll, provadét s velmi nizkymi ndklady pro Sirokou $kdlu vzacnych onemocnéni, zejména
u poruch metabolismu a genetickych onemocnéni vSeobecné. To by nemél byt divod pro
jejich zavadéni do politiky provadéni screeningu obyvatelstva bez peclivého posouzeni
na zaklad¢ kritérii stanovenych WHO v roce 1965, nebot’ screening muze byt pro urcité
osoby Skodlivy a spotfebovava znacnou ¢ast vetejnych zdroji. V soucasné dobé neexistuje
shoda ohledné toho, kterd onemocnéni odiivodiiuji metodu systematického screeningu podle
kritérii WHO. Organizace obyvatelstva nebo cileny screening je podminén mnoha faktory,
jako je naptiklad kvalita a spolehlivost daného testu, dostupnost u¢inné 1écby/zékroku pro
ptisluSnou osobu, prevalence daného onemocnéni a jeho zavaznost a volba/hodnota, kterou

3 Viz http://www.eurogentest.org/.
2 Viz Pokyny OECD pro zaji§téni kvality v molekularné genetickém testovani (http://en.eurogentest.org/files/public/QAGuidelineseng.pdf).
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spole€nost screeningu ptipisuje. Doporucuje se podporovat spolupraci v této oblasti pro
ziskani diikazl, z nichz by méla vychéazet rozhodnuti na tirovni ¢lenskych statu.

Otazka 7: Povazujete za velmi potfebné zajistit na trovni EU posouzeni potencialniho
screeningu vzacnych onemocnéni?

e Opatfeni primarni prevence tam, kde je to mozZné: Primarni prevence je moznd jen
u nékolika malo vzacnych onemocnéni. Dulezitou pficinou SirStho okruhu vzacnych
vrozenych malformaci 1 détské rakoviny jsou faktory Zzivotniho prostfedi. Pro prevenci
téchto vzacnych onemocnéni je tfeba zaméfit opatieni tykajici se vefejného zdravi a
hlavnich faktorti ovliviiyjicich zdravi — vyzivy, obezity, alkoholu, koufeni, rekreac¢nich drog
a zneCisténi zivotniho prostiedi — zvlast¢ na obdobi pied pocetim a te€hotenstvi. Ockovani
proti nemocem, jako jsou naptiklad zardénky (pro prevenci vrozeného syndromu zardének),
musi brat v ivahu dasledky migrace mezi zemémi s riznou politikou o¢kovani. Kromé toho
je tfeba vénovat pozornost Zendm pied pocetim a vraném stadiu téhotenstvi lécenym
pro chronickd onemocnéni, jako je diabetes, epilepsie a neplodnost. Jednim z mozZnych
opatfeni je zvySeni piijmu kyseliny listové u Zen pted poCetim pro prevenci defektu neuralni
trubice (napiiklad vrozeny rozstép patefe) a jinych malformaci. Mnoho studii poskytuje
dikazy, ze dostate¢ny piijem kyseliny listové v obdobi pfed pocetim miize zabranit vice nez
polovin¢ defektli neuralni trubice. Opatieni v této oblasti by méla byt tématem pro diskuzi
na urovni EU zaméfenou na urceni vzacnych onemocnéni, u nichz mohou byt opatieni
primarni prevence uspeésna.

e Osvédcéené postupy péce u vzacnych onemocnéni: Identifikace a popsani osvédcenych
postupt ma zasadni vyznam pro sdileni informaci a udaja o ucinnych strategiich pii 1éceni
vzacnych onemocnéni, a tedy pro zlepSeni informaci a znalosti pro vyvoj osvédcéenych
postupt tykajicich se péce u vzacnych onemocnéni. Sdileni osvédéenych postupti umozni
Clenskym stathm EU vyuzit nashromazdénych zkusenosti a vybudovat sit¢ rdznych
poskytovateli péce v oblasti kazdého vzacného onemocnéni. Srovnavani urovné
jednotlivych ¢lenskych statl v této oblasti zvysi nadéje na Uspéch pii 1éCeni vzacnych
onemocnénti.

e Rovny pristup klékim pro vzacna onemocnéni: Navzdory uspéSnym pobidkam
pro vyvoj a registraci 1€kl pro vzacnd onemocnéni je pfistup obCant k zivot zachranujici
1écbé omezen dvéma faktory. Zaprvé, nckteré spolecnosti neposkytuji své registrované
pripravky ve vSech ¢lenskych statech kvili omezenim vyplyvajicim z registrace na urovni
Clenského statu. Zadruhé, byly hlaseny spravni prodlevy (daleko za zakonnou lhitou 180
dni) ve zpiistupnéni registrovanych 1éki pro vzacna onemocnéni®. To ma za nasledek velké
rozdily mezi ¢lenskymi staty v poctu dostupnych 1¢kt. Mélo by se hledat feSeni této situace.
Komise by méla kazdé dva roky predkladat Radé¢ a Parlamentu zpravu uvadéjici tyto
piekazky (prodlevy, uvadéni na trh, pfistup, uhrada, ceny atd.) snavrhem potiebnych
pravnich Uprav pro zaruceni rovného pristupu k 1€kiim pro vzacna onemocnéni po celé EU.
Ptisun 1¢kl pro vzacnd onemocnéni pro nemocnice je tfeba financovat na vyssi nez mistni
administrativni Grovni, aby byla nemocnicim zajiS§téna moznost poskytovat tyto léky svym
pacientim.

Otazka 8: Piedpokladate fteSeni problému dostupnosti 1€kii pro vzacnad onemocnéni
na vnitrostatni arovni, nebo na trovni EU?

2 Priizkum organizace EURORDIS o lé&ivych prostiedcich pro vzicna onemocnéni a zpravy vyboru pro 1é¢ivé piipravky pro vzacna
onemocnéni.
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Lékariské pristroje pro vzacna onemocnéni a diagnostika vzacnych onemocnéni:
Naftizeni o 1é¢ivych prostfedcich pro vzacna onemocnéni se nevztahuje na oblast 1ékarskych
pristrojii a diagnostiky. AvSak problém omezené velikosti daného trhu je brzdou vyvoje
vyrobkll pro pacienty se vzacnym onemocnénim. Je tieba prozkoumat iniciativy tykajici se
pobidek pro primysl v oblasti Iékatskych pfistroji a diagnostiky pro vzacnd onemocnéni
na modelu toho, co jiz bylo pro 1éCivé piipravky pro vzacna onemocnéni udélano.

Otazka 9: M¢la by mit EU nafizeni tykajici se 1ékatfskych pfistroji a diagnostiky pro vzacna
onemocnéni?

Hodnoceni technologie 1ékii pro vzicnid onemocnéni: Hodnoceni technologie 1¢ki
pro vzacna onemocnéni, které je tieba zavést pred rozhodovanim o cené a uhradach, je
dalsim faktorem, ktery zacind hrat rozhodujici ulohu pfi zpozd'ovani, nebo dokonce branéni
ptistupu pacientil k 1écbé. Metody pouzivané pro hodnoceni hospodarnosti 1€kii pro bézna
onemocnéni neplati na 1éky pro vzacnd onemocnéni a vétSinou zde neexistuje zddné srovnani
a udaje jsou omezené. Kromé toho nelze eticky pfistup k této otazce zakladat pouze na
ekonomickych kritériich, nebot” ekonomické hodnoceni je pouze jednim z prvkl procesu
rozhodovani, ktery by mél vzit vuvahu volby a preference Spolecenstvi. Nezbytny je
koordinovany pfistup Clenskych statd k této otdzce. Krom¢ toho by mél byt podporovan
vyzkum ptislusnych metod hodnoceni s prihlédnutim k hledisku pacienta.

Koordinovany program pro pouZiti 1éki ze soucitu: Je tfeba zlepsit systém poskytovani
¢kt pacientim, ktefi je potiebuji, jest¢ pfed schvalenim a/nebo thradou novych 1éku
(takzvané pouziti ze soucitu). Na zajistovani 1€kl pro pouziti ze soucitu by se méli podilet
klini¢ti pracovnici, vyvojovi pracovnici a pfisluSné orgéany. Je tieba pfipomenout, ze fadu
1€kd pro vzacna onemocnéni vyvijeji malé a stfedni podniky, které nemohou podporovat
dlouhodobé programy pro pouziti 1€kt ze soucitu bez zdsahu a finan¢ni podpory vetejnych
organtl. Tato otdzka by méla byt koordinovana mezi ¢lenskymi staty za podpory ES. Clanek
83 natizeni (ES) ¢. 726/2004 umoznuje Clenskym statim pouzivat svoji odpoveédnost
v piipad¢ 1€kl pro pouziti ze soucitu a stanovi, ze pokud se piepoklada pouziti ze soucitu,
mize EMEA pfijmout stanovisko k podminkdm pouziti a distribuce urcit¢ho 1écivého
ptipravku.

Specializované socialni sluzby jsou dualezit¢é pro zlepSeni kvality Zivota lidi trpicich
néjakym vzadcnym onemocnénim. Z riznych socialnich sluzeb se nize uvedené sluzby
ukazaly jako obzvlasté uzite¢né pro zvyseni kvality Zivota pacientil i jejich pecovatelll, coz
jsou Casto rodinni pfislusnici: Odlehcovaci pecovatelské sluzby: umoznuji pecovatelim
1 pacientim zorganizovat si zZivot, véetné odpocinku; informaéni sluzby a linky pomoci:
zvysSuji moznosti pacientli a peCovatelti ziskat ptistup k pfislusSnym informacim o vzacném
onemocnéni, snimz ziji a museji se vyporadavat kazdy den; terapeutické rekreacni
programy pro déti a mladez: nabizeji pacientim jinou zivotni perspektivu nez jejich
nemoc; finan¢ni podpora: pomize v boji proti finan¢ni nouzi tim, Ze budou identifikovani
pracujici pecCovatelé, ktefi pifebihaji mezi placenym zaméstndnim a neplacenym
poskytovanim péce; psychologicka podpora. Evropska komise by méla poskytnout finanéni
podporu na tuto ¢innost v rdmci programu vetfejného zdravi a akénich programi v oblasti
zdravotniho postizeni.

Otazka 10: Jaky druh specializovanych a vzdé€lavacich sluzeb pro pacienty se vzacnym
onemocnénim a jejich rodiny by mél byt na trovni EU a na Grovni ¢lenskych stati doporucen?
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4.3 Zrychleni vyzkumu a vyvoje v oblasti vzaicnych onemocnéni a 1é¢ivych pripravka
pro vzacna onemocnéni

Podpora databazi, registri, archivii a biobank: Registry a databaze jsou klicovymi
nastroji vyvoje klinického vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni. Piedstavuji jediny
zpusob shromazd’ovéani udaji pro ziskani dostatecné velikosti vzorku pro epidemiologicky
a/nebo klinicky vyzkum. Obzvlast vyznamné jsou registry pacientll lécenych lécivymi
pfipravky pro vzacnd onemocnéni, protoze umoziuji shromazd'ovani dikazi o ucinnosti
1é¢by a o jejich ptipadnych vedlejsich Gcincich, nebot’ registrace se obvykle udéluje v dobé,
kdy jsou dikazy jest¢ omezené, byt jiz presvédCivé. Méla by byt podporovéana spoluprace
pti sbéru Udajl a jejich udrzovani s tim, Ze tyto zdroje budou ptistupné podle dohodnutych
pravidel. Mnoho vyzkumnych siti a siti v oblasti vetejného zdravi finanéné podporovanych
GR RTD a GR SANCO zavedly takovéto sdilené infrastruktury, které se osvédgily jako
velmi UCinné nastroje pro zlepSovani znalosti a organizaci klinickych hodnoceni.
Specializovana sit,, jakou je naptiklad EuroBioBanka®, piedstavuje neocenitelny evropsky
zdroj, ktery vyZaduje dlouhodobé financovani a pfistup na Grovni EU, aby mohl byt plné
vyvinut a jeho pouziti optimalizovano. Tento typ iniciativy by mél byt podporovan na
urovni Clenskych stati i EU a mélo by byt zajisténo dlouhodobé financovani téchto
infrastruktur, pokud se zjisti, Ze jsou uzitecné. Totéz plati pro archivy biologickych vzorki
a biobanky. Specifickou potfebou biobank vzacnych onemocnéni je umoznéni sbéru a
ulozeni materidlu od pacientd s velmi vzacnym onemocnénim i pfi neexistenci pribézného
vyzkumného protokolu. Oblasti, které maji byt podporovany c¢lenskymi staty a Evropskou
komisi, zahrnuji: jakostni normy, v¢etn€ vyvoje strategii a néstrojli pro periodické sledovani
kvality databazi a pro Cisténi databdzi; minimalni spole¢ny soubor Udajl, které maji byt
shromazdény pro tcely epidemiologie a vetejného zdravi; zaméfeni na uzivatelské pohodli,
pruhlednost a propojitelnost databazi; duSevni vlastnictvi, komunikace mezi
databdzemi/registry (genetickymi, obecné diagnostickymi, klinickymi, registry dohledu
atd.). Pozornost by méla byt vénovéana propojovani mezinarodnich (evropskych) databazi
s vnitrostatnimi a/nebo regionalnimi databazemi, pokud existuji.

Otazka 11: Jaky model systému fizeni a financovani by byl vhodny pro registry, databaze
a biobanky?

Biomarkery: Biologické markery (biomarkery) jsou ,objektivné zméfitelné ukazatele
biologickych procest. Lze je pouzit pro diagnostiku onemocnéni a hodnoceni jeho progrese
a reakce na lécbu. Do definice biomarkeri spada velky pocet diagnostickych testl
pouzivanych v soucasné¢ dob& (nadorové markery, fragmenty sekvenci DNA zpilisobujici
nebo provazejici urCité onemocnéni). Za biomarkery Ize povazovat také funkéni
a radiologické hodnoceni. Pfi hodnoceni progrese onemocnéni a moznych novych lécebnych
postupll lze biomarkery pouzit jako ndhradu pfirozeného konecného vysledku daného
procesu, jako je naptiklad preziti nebo ireverzibilni onemocnéni, ktery vyzaduje dlouhodobé
pozorovani a velké skupiny pacientll. To plati zejména pro vzacna onemocnéni vzhledem
k malému poctu osob postizenych kazdym takovymto onemocnénim. Na zaklad¢ pouziti
biomarkert jako konec¢nych vysledkl ur¢itého procesu pro posouzeni u€innosti dané¢ho 1€ku
jiz byly udéleny registrace. Impuls vyzkumu biomarkerd daly nové molekularné biologické
postupy (naptiklad genomika, proteomika, kombinatorni chemie), které¢ umoziuji zjistovani
velkych pocti potencidlnich biomarkert soucasné. Je dulezité, aby EU podporovala nové
postupy objevovani biomarkerd, vcetné radiodiagnostickych a funkcnich postupil. Jesté

* Viz http://www.eurobiobank.org
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dalezitéjsi je podpora studii a cinnosti vedoucich k validaci a klinickému pouzivani
potencialnich biomarkerti. Tento proces je dlouhy, ndkladny a v souc¢asné dobé netcinny.
V oblasti vzacnych onemocnéni by tento proces mohl tézit z financovani c¢innosti
zametenych na posouzeni validity specifickych biomarkerti (nebo shlukii biomarkerti) u co
mozna nejveétSitho poctu pacientll (referencni sit€) a z rozvijejictho se partnerstvi mezi
farmaceutickym primyslem a védeckymi pracovniky pro zajisténi propojeni sféry
teoretického vyzkumu s praxi.

e Ochrana udaji: VSechny tyto infrastruktury by mély byt provadény na zakladé natizeni EU
a dohod tykajicich se zachovani divérnosti udajii a ochrany soukromi pacienta. Zvlastni
pozornost je tieba vénovat smérnici ES o ochrané wdaji’’. V zajmu &innosti v oblasti
vzacnych onemocnéni by méla byt zvdzena iniciativa vymény udajii mezi spravnimi organy
(IDA)*, aby bylo usnadnéno vytvareni evropskych registrii ur&itych vzacnych onemocnéni,
které maji zasadni vyznam z hlediska vefejného zdravi.

e Vyzkumné sité pro vzacna onemocnéni: Klicovym prvkem uspéchu jsou koordinované
vyzkumné projekty na urovni EU. Koordinované sit¢ by mély byt podporovany na urovni
¢lenskych statl 1 na Grovni EU a vzacnd onemocnéni by méla ziistat prioritou budoucich
programiit GR RTD. Kromé toho by mély byt zavedeny nékteré nové oblasti, napiiklad
socialni vyzkum v oblasti vzacnych onemocnéni.

e Koordinace mezi agenturami Clenskych stati pro financovani: Piikladem uspéSného
feSeni roztfisténosti vyzkumnych cinnosti je projekt ERA-NET podporovany z Sestého
ramcového programu EU, ktery v soucasné dobé koordinuje politiku financovani zamétenou
na vzacnd onemocnéni v sedmi zemich. V tomto pfistupu by se mélo pokracovat a dalsi
Clenské staty by mély byt vyzvany, aby se k této iniciativé ptipojily.

e Intenzivnéj$i vyzkum: Pro vétSinu zavaznych vzacnych onemocnéni, ktera by byla
potencialné 1éCitelna, v soucasné dob¢ jednoduse neexistuje zadna zvlastni 1écba. Vyvoj
pfisluSnych terapii nardzi na tfi prekazky: nedostateCnou znalost souvisejicich
patofyziologickych mechanismt, nedostatek vefejné podpory pocatecnich fazi klinického
vyvoje a nedostatek zajmu ze strany farmaceutického primyslu. Vysoké naklady na vyvoj
1€kt spolu s odhadovanou nizkou navratnosti investic (z divodu velmi malych soubort
pacientdl) totiz odrazuji farmaceuticky primysl od vyvoje 1€kt pro vzidcna onemocnéni
navzdory jejich obrovské potieb&. Ackoli nafizeni o 1écivych pfipravcich pro vzacna
onemocnéni zcela jisté prispéla k vyvoji 1écebnych postupl pro vzacna onemocnéni, stale
pretrvavaji velké obtiZze a jsou nutné dalsi iniciativy. Vzhledem k tomu, ze identifikace
terapeutickych cilt z velké Casti zavisi na genetické a molekularni charakteristice uvedenych
onemocnéni a na objasnéni biologickych mechanismd, je mimofadné dilezité zintenzivnit
patofyziologicky a klinicky vyzkum vzacnych onemocnéni. Na zaklad¢ pokroku dosazeného
ve vyzkumu, stanoveni sekvenci lidského geonomu a vyvoje vysoce vykonnych
genomickych a post-genomickych nastrojii miizeme ocekavat, Ze mechanismy souvisejici
s mnoha vzacnymi genetickymi poruchami budou v pfiStich nckolika letech objasnény.
V ptipad¢ téchto poruch je tfeba podpofit terapeuticky vyzkum, vcetn¢ inovacniho
biotechnologického vyzkumu (monoklonalni protilatky, bunécna a genova terapie a lécba
nahradou enzymtl), 1 klasicky terapeuticky vyzkum vychdzejici ze zjiStovani aktivnich
chemickych sloucenin. I v oblasti vzacnych genetickych poruch totiz selekce chemickych
sloucenin pusobicich na identifikované biologické terce predstavuje dulezity cil pro objev

7 Smérnice Evropského parlamentu a Rady 95/46/ES ze dne 24. fijna 1995 o ochrang fyzickych osob v souvislosti se zpracovanim osobnich
udajti a o volném pohybu téchto udaja.
% Viz http://europa.eu.int/idabe/.
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Iéku. Vzhledem k tomu, Ze ve vét§in€ ptipadi farmaceuticky primysl tento primarni krok
nepodnikne, je dulezité vtomto smyslu podnitit zdjem vefejného sektoru. EU by méla
podporovat akademicky vyzkum v ptfedklinickém vyvoji. Dale by mély byt podporovany
vazby s evropskymi vysoce vykonnymi platformami, které se v souCasné dobé ziizuji,
apouzivani sdilenych evropskych knihoven molekul. Studie na rozhrani mezi
farmaceutickymi spole¢nostmi a organizacemi z vefejného sektoru je tieba podporovat
prostifednictvim partnerstvi vefejného a soukromého sektoru zaméfeného na hodnoceni
téchto budoucich 1¢kii v oblasti vzacnych onemocnéni. Na evropské urovni Ize tuto vyzvu
fesit zavedenim a financovanim vefejno-soukromého fora pro vzacnad onemocnéni, které by
umoznilo vyvoj nadéjnych piedklinickych a klinickych multicentrickych projekt
prostfednictvim poskytnuti nezbytnych odbornych znalosti a financovani. Nezavisla
akademicka klinickd hodnoceni by méla byt podporovdna na vnitrostatni trovni na modelu
toho, co bylo dosud udélano v Italii, Francii a Spanélsku, a tyto &innosti by mély byt
koordinovany, aby bylo zajiSténo zapojeni dostate¢ného poctu pacienti.

Otazka 12: Jakou ulohu by méli mit partneti (prumysl a charitativni organizace) pfi tvorb¢
opatfeni EU v oblasti vzacnych onemocnéni? Jaky model by byl nejvhodné;jsi?

4.4 Posileni postaveni pacientii se vzacnym onemocnénim na individualni a kolektivni
urovni

e Spolecny pristup k posileni postaveni organizaci pacientii: Organizace pacientd se
osvédcCily jako neocenitelni partnefi na urovni Clenskych stath a EU pfi zviditelnovani
vzacnych onemocnéni, shromazd'ovani a Sifeni informaci pro vymezeni politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni, zlepSovani pfistupu ke kvalitnim informacim o vzécnych
onemocnénich a 1éCivym piipravkiim pro jejich 1é€bu, organizovani seminaii na evropské
a vnitrostatni urovni i pfi zpracovani pokynil a osvétové literatury. Kolektivni posileni
postaveni pacientli a organizaci pacientli bude potiebovat podporu pro Cinnosti, jako je
budovani kapacit, Skoleni a vytvateni siti pro ¢innosti mezi skupinami pacientli na regiondlni,
vnitrostatni a evropské urovni, vymeéna informaci, zkuSenosti a osvédCenych postupl
v oblasti sluzeb pro pacienty a vytvareni ,,podpirnych pacientskych komunit* pro izolované
pacienty trpici velmi vzacnymi onemocnénimi a jejich rodiny. Program veifejného zdravi
a ramcovy program RP7 by m¢l zaclenit tuto podporu jako prioritni opatfeni.

4.5 Koordinace politiky a iniciativ na urovni ¢lenskych statii a EU

e Pfijeti narodnich/regionalnich plini pro vzacnia onemocnéni: Pro sjednoceni vSech
potfebnych iniciativ, které je tfeba pfijmout na vnitrostitni a/nebo regionalni urovni, se
Clenské staty vyzyvaji, aby zavedly ndrodni nebo regiondlni akéni plany pro vziacna
onemocnéni. Pouze omezeny pocet Clenskych stati ptijal nebo vbrzku piijme néjaky
vnitrostatni plan nebo zahdji ptisluSné iniciativy. Zatimco pouze Francie zavedla komplexni
akéni plan (2005-2008)*, ostatni &lenské staty maji vnitrostatni politiky v omezeném poctu
oblasti (Italie, Svédsko, Dansko, Spojené kralovstvi) nebo jsou v procesu jejich zavadéni
(Bulharsko, Portugalsko, Spanélsko, Rumunsko, Lucembursko). Jiné ¢lenské staty maji
cilenou politiku pouze v oblasti vyzkumu (Némecko, Nizozemsko). EU by méla diirazné
doporucit piijeti narodnich/regiondlnich planii v souladu s doporucenim tohoto sdéleni
a jejich koordinaci poté, co budou zavedeny. Mohly by byt uzite¢né evropské pokyny
pro vypracovani akcnich plan v oblasti vzacnych onemocnéni. Podpofi to politiku EU

* Viz http://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006/doc/French_National Plan.pdf.
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tykajici se ,,spravedlivého pftistupu ke zdravotnickym sluzbdm 1 jejich ceny a kvality®.
Program vetejné¢ho zdravi zaclenil tuto podporu jako prioritni opatfeni.

Otazka 13: Souhlasite s mySlenkou akénich planti? Pokud ano, mély by byt ve vasi zemi
na celostatni nebo regiondlni irovni?

Vyvoj zdravotnich ukazateli v oblasti vziacnych onemocnéni: Vyvoj zdravotnich
ukazateld je potfebny pro sledovani situace postizenych osob v EU a jejiho vyvoje. M¢lo by
byt podporovéano shromazd’ovani stavajicich zdroji udaji, zejména téch, které jsou jiz
financovany na trovni EU. Mé€l by byt vymezen urcity soubor realnych a ¢elnych ukazatelt
v oblasti dostupnosti a zpfistupnéni 1é¢ivych pfipravkil pro vzacnd onemocnéni, v oblasti
odbornych stiedisek / referencnich center a v oblasti dané politiky na trovni ¢lenskych statt
a EU.

Poradani evropskych konferenci o vzacnych onemocnénich: Evropské konference
o vzacnych onemocnénich byly v minulosti organizovany kazdé dva roky (Kodan 2001,
Pafiz 2003, Lucemburk 2005 a Lisabon 2007°"). Tyto konference se ukazaly jako
neocenitelné tim, ze vytvofily forum pro vyménu informaci mezi zicastnénymi stranami a
ze se staly G€innym nastrojem komunikace zajiStujicim medidlni zviditelnéni vzacnych
onemocnéni. Mé€ly by slouzit jako platforma pro pacienty, pracovniky ve zdravotnictvi
a tvirce politiky pro prezkum politik, strategii a ptikladi uspesnych akci, pro vyjadieni
jejich potieb, podporu politiky zaméfené na pacienty na vnitrostatni a evropské Urovni
a potvrzeni Zivotaschopnosti komunity pacienti svzacnymi onemocnénimi v Evropé.
Uvedené konference by mély byt organizovany ve spojeni s poradnim vyborem EU pro
vzacna onemocnéni.

Vytvoreni poradniho vyboru EU pro vziacna onemocnéni: Poradni vybor EU pro vzacna
onemocnéni bude plnit ukoly, které v soucasné dobé provadi pracovni skupina EU
pro vzacna onemocnéni. Je tfeba, aby vyboru pomahal védecky sekretariat, jehoz ukolem
bude pfispivat k vyvoji opatieni na ochranu vefejného zdravi v oblasti vzacnych
onemocnéni a ktery bude mit pravomoc poskytovat rady Komisi ohledné: 1) organizace
sluzeb v oblasti vzacnych onemocnéni na zékladé néarodnich plant (subsidiarita); ii)
klinickych testi a screeningii; iii) identifikace referencnich siti pro vzacna onemocnéni a
kontrolu kvality; iv) vyvoje pokynii pro osvédCené postupy; V) periodickych
epidemiologickych zprav o situaci v oblasti vzacnych onemocnéni v EU; vi) registra / siti /
ad hoc pruzkumut v ramci EU; vii) podpory vyvoje politiky v dané oblasti na trovni EU;
viii) zavedeni spole¢ného ramce v oblasti ochrany vetejného zdravi pro vzacna onemocnéni
a i1x) vytvoreni elektronického zpravodaje o vzacnych onemocnénich. SloZeni tohoto
poradniho vyboru EU pro vzicna onemocnéni zachova ulohu soucasnych a minulych
projekt v oblasti vzacnych onemocnéni podporovanych programem vetejného zdravi, ale
mely by byt ve velké mife zaclenény projekty tykajicich se vzacnych onemocnéni
v rdmcovych programech, nejvyznamnéjsi organizace pacientil a organy ¢lenskych stati pro
ochranu vetejného zdravi. Pro zajisténi nalezitého fungovani tohoto vyboru by mél byt
v nasledujicich letech stanoven zvlastni rozpocet v ramci rozpoc¢tu EU.

Vzicna onemocnéni v rozpoctu EU: V soucasné dob€ jsou vSechny iniciativy finan¢né
podporované ES financovany na bazi kratkodobych kontraktti. Ackoli se oceniuje pravidelné
posuzovani u¢innosti projektii a jejich vyznamu ve vztahu k politice EU, skutecnost, ze
jejich obnova je obtizna a n€kdy pfi stavajicich pravidlech nemoznd, je vnimana jako

30 Viz http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/ev_pre2005_en.htm.
3! Viz http://www.rare-diseases.eu/home_en.php.

17




zavazna prekazka vyvoje sdilenych spole¢nych infrastruktur. Dal$im vyznamnym zékladnim
kamenem budouciho programu vefejného zdravi EU (2014-2020) v oblasti vzacnych
onemocnéni by mélo byt vytvofeni fondu vzacnych onemocnéni pro zajisténi cinnosti
evropskych referencnich siti pro vzacna onemocnéni na trovni EU, informacnich sluzeb,
genetickou akreditaci a akreditaci laboratofi pro vzacnd onemocnéni, udrzitelnost evropské
platformy archivll pro registry a databaze vzacnych onemocnéni a vSechny dal$i ¢innosti
tykajicich se vzacnych onemocnéni vyzadujici udrzitelnou, dlouhodobou podporu, jak bude
vymezeno ve zpravach Komise Radé a Evropskému parlamentu o provadéni tohoto sdéleni.

Zrizeni agentury SpoleCenstvi pro vziacna onemocnéni: Evropska agentura by feSila
potiebu zavedeni stalého, udrzitelného nastroje pro dlouhodobé provadéni politik v oblasti
vzacnych onemocnéni na urovni SpoleCenstvi. Definice uvadi, Ze ,,agentura Spolecenstvi je
organ, ktery se ridi evropskym verejnym pravem. Lisi se od instituci Spolecenstvi a ma svou
viastni pravni subjektivitu. Je zrizena sekundarnim pravnim aktem za ucelem plnéni
konkrétnich technickych, védeckych nebo ridicich ukolu.” Agentura EU zabyvajici se
vzacnymi onemocnénimi mize byt vybornym néstrojem pro zajisténi trvalych a soudrznych
strategii na trovni EU v rliznych oblastech, jako jsou naptiklad registry pacientii, biobanky,
klinickd hodnoceni, informace o vzidcnych onemocnénich, sité referencnich center,
konsensualni doporudeni pro klinickou pééi a hodnoceni kvality. Na zakladé prace GR
SANCO a rad poskytnutych Evropskym poradnim vyborem pro vzacna onemocnéni by mélo
ES zahgjit vroce 2009 studii proveditelnosti ohledné vytvofeni evropské agentury
pro vzacnd onemocnéni. Tato agentura by mohla byt zidkladnim kamenem budouciho
programu vetejného zdravi EU (2014-2020) v oblasti vzacnych onemocnéni.

Otazka 14: Povazujete za potiebné ziidit novou evropskou agenturu pro vzacna onemocnéni
a zahgjit v roce 2009 studii proveditelnosti?

Pravidelna zprava o situaci v oblasti vzacnych onemocnéni v EU: Komise by méla kazdé
tii roky zpracovat provadéci zpravu tykajici se tohoto sdéleni adresovanou Rade,
Parlamentu, Socialnimu a hospodafskému vyboru a Vyboru regioni o situaci
a epidemiologii vzacnych onemocnéni v EU a o stavu provadéni sdé€leni Komise v oblasti
vzacnych onemocnéni.

5. DALSI KROKY

Odpovédi na tuto konzultaci zamétené na konkrétni otazky uvedené vyse v textu by mély byt
zaslany Komisi do 14. tnora 2008 elektronickou poStou na adresu sanco-rarediseases-
consultation@ec.europa.eu nebo postou na adresu:

European Commission

Health and Consumer Protection Directorate-General
Rare Diseases consultation

HTC 01/198

11, Rue Eugene Ruppert

L-2557 Luxembourg

Vsechny obdrzené piispévky budou zvetejnény, pokud nebude zvIasté uvedeno jinak.
Na zékladé konzultace zamysli Komise predlozit ptislusné navrhy v roce 2008.

18




	Vzácná onemocnění: VÝZVA PRO EVROPU
	Na základě článku 152 byl přijat Akční program Společenství pro vzácné nemoci, včetně genetických onemocnění, na období od 1. 
	4. CÍLE
	Otázka 1: Je současná definice EU vzácného onemocnění uspokojivá?
	Otázka 2: Souhlasíte s tím, že je naléhavě potřeba zlepšit kódování a klasifikaci v této oblasti?
	Otázka 3: Může evropský soupis vzácných onemocnění pomoci vašemu vnitrostátnímu/regionálnímu systému řešit lépe otázky vzácnýc
	Otázka 4: Měly by evropské referenční sítě privilegovat přenos znalostí? Mobilitu pacientů? Obojí? Jak?
	Otázka 5: Měly by být v této oblasti zavedeny on-line a elektronické nástroje?
	Otázka 6: Co lze učinit pro další zlepšení přístupu ke kvalitnímu testování u vzácných onemocnění?
	Otázka 7: Považujete za velmi potřebné zajistit na úrovni EU posouzení potenciálního screeningu vzácných onemocnění?
	Otázka 8: Předpokládáte řešení problému dostupnosti léků pro vzácná onemocnění na vnitrostátní úrovni, nebo na úrovni EU?
	Otázka 10: Jaký druh specializovaných a vzdělávacích služeb pro pacienty se vzácným onemocněním a jejich rodiny by měl být na 
	Otázka 12: Jakou úlohu by měli mít partneři (průmysl a charitativní organizace) při tvorbě opatření EU v oblasti vzácných onem
	5. DALŠÍ KROKY
	European Commission

