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1. A KERDES

A ritka betegségek olyan életet veszélyeztetd vagy maradando karosodast okozéd betegségek,
amelyek el6fordulasa ritka, és amelyek nagyon Osszetettek. A legtobbjiik orokletes betegség,
masok — tobb kategéria koziil — ritka raktipusok, autoimmun betegségek, fejlodési
rendellenességek, toxikus és fert6z6 megbetegedések. Olyan atfogd megkozelitést tesznek
szlikségessé, amely a jelentds halandosag vagy az elkeriilheté id6 eldtti elhaldlozas
megeldzésére, valamint az ¢életmindség javitdsara vagy az érintett személyek tarsadalmi-
gazdasagi lehetdségeinek javitasara tett kiilonleges €s egyesitett eréfeszitésen alapszik.

e Az 1999. januar 1-jétdl 2003. december 31-ig tartd idOszakra a ritka betegségekre, koztiik
az orokletes betegségekre iranyulo kozosségi cselekvési programot' fogadtak el. Ez a
program az alacsony eldforduldst ugy hatarozta meg, hogy a betegség az Eurdpai Unidban
10 000 személybdl kevesebb mint 5-6t érint.

e Mig ez a 10 000/5 el6fordulési arany alacsonynak tiinhet, a 27 tagallambdl all6 EU-ban,
betegségenként koriilbeliil 246 000 személyt jelent.

e A jelenlegi tudomanyos ismeretek alapjan 5000-8000 szamu elkiiloniilé ritka betegség
érinti az EU teljes lakossagdnak akar 6%-at az élete soran. Masként megfogalmazva, az
Eurdopai Unioban (27 tagallam) koriilbeliil 15 millié személy érintett vagy lesz érintett
valamely ritka betegség altal.

e Az orvosi szakirodalomban rendelkezésre 4llo forrasok® szerint kevesebb mint 100 ritka
betegség, mint példaul a Brugada-szindroma, a Guillain-Barré-szindroma, a scleroderma
vagy a veldcsé-rendellenességek eldforduldsa kozeliti meg az 5/10 000 kiiszobot. A legtobb
ritka betegség el6forduldsa nagyon ritka — 1/100 000 személyt vagy még kevesebbet érint;
ilyen példaul a vérzékenység, a Ewing-szarkoma, a Duchenne izomsorvadas vagy a Hippel-
Lindau betegség. Tobb ezer ritka betegség csak néhany beteget érint Eurdpaban, mint
példaul a Pompe betegség, az alternald hemiplegia vagy az ,,Ondine atka”. A nagyon ritka
betegségekben szenvedo betegek ¢és csaladjaik kiilondsen elszigeteltek és kiszolgaltatottak.

e Az az életkor, amikor az elsé tiinetek megjelennek, szintén nagy eltéréseket mutat: a ritka
betegségek fele sziiletésnél vagy gyermekkorban jelentkezhet (mint példaul a Williams-
szindroma, a Prader-Willi-szindroma, a retinoblastoma). A ritka betegségek masik fele
felndttkorban jelentkezhet (mint példaul a Hungtington-kor, a Creutzfeld-Jacob-betegség, az
amiotrofias lateralis szklerozis).

o A ritka betegségek tobbsége orokletes betegség, de a terhesség alatt vagy a késObbiek soran
a beteget ér6 kornyezeti hatasok is okozhatjak, gyakran genetikai hajlammal parosulva.
Némelyik valamely k6zonséges betegség ritka formdja vagy ritka szovédménye.

e A ritka betegségek sulyossaguk és a megnyilvanulasuk tekintetében is nagymértékben
kiilonboznek. A ritka betegségben szenvedd betegek varhato élettartama jelentdsen
lecsokken. Szadmos betegség Osszetett, degenerativ és maradandd karosodast okoz, mig
masok 0sszeegyeztethetOk a normalis életvitellel — amennyiben idében diagnosztizaljak és

! A ritka betegségekre iranyuld cselekvési tervnek a kozegészségiigyi fellépés (1999-2003) keretében torténé elfogadasarél szolo, 1999. aprilis
29-i 1295/1999/EK eurépai parlamenti és tanacsi hatarozat.
2 Prevalence of rare diseases: A bibliographic survey July 2007 (Ritka betegségek eléfordulasa: bibliografiai felmérés, 2007. julius) - Orphanet



megfelelden gondozzék és/vagy kezelik. Hatdssal vannak a fizikai képességre, a szellemi
képességre, a magatartasra ¢és az érzékelési képességekre, valamint fogyatékossagot
okoznak. Gyakran tobb fogyatékossag egyiittesen 1étezik, sok funkcionalis kovetkezménnyel
(amit tobbszorés vagy halmozott fogyatékossagként hataroznak meg). Az ilyen
fogyatékossagok fokozzdk az elszigeteltség ¢érzését, a hatranyos megkiilonboztetés
forrasai lehetnek, ¢és csokkentik az oktatasi, szakmai és tarsadalmi lehetdségeket.

Aranylag gyakori betegségek is rejthetnek mogottes ritka betegséget, példaul az
autizmus (f6 tiinet a Rett-szindréma, fragilis-x-szindréma, Angelman-szindroma, felnodttkori
fenilketonuria, Sanfilippo-betegség, stb. esetében) vagy az epilepszia (sclerosis tuberosa,
Shokeir-szindroma, Dravet-szindroma, stb.). Sok, a multban mentalis zavarnak,
agyvérzésnek, autizmusnak vagy pszichozisnak mindsitett betegség még le nem irt ritka
betegség megnyilvanuldsa. A rak sok fajtaja, koztiik valamennyi, a gyermekeket érintd rak,
ritka betegség, csakugy, mint a fejlédési rendellenességek tobbsége.

A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas nagyon hasznosnak bizonyult olyan kdzonséges
betegségek mechanizmusanak jobb megértésében, mint az elhizés és a cukorbetegség, mivel
a ritka betegségek valamely biologiai folyamat diszfunkciondlis modelljeként szolgalnak. A
ritka betegségekkel kapcsolatos kutatds alapvetd fontossagli volt a legtobb emberi gén eddig
tortént azonositasaban, valamint az EU-ban piaci jovahagyasban részesiilt innovativ
gyogyszerkészitmények negyedének esetében (ritka betegségek gydgyszerei). A ritka
betegségekkel kapcsolatos kutatdsok azonban nem csupan ritkak, hanem meg is oszlanak az
EU egész terliletén taldlhatd laboratoriumok kozott. Rendes piaci koriilmények kozott a
gyogyszeripar nem szivesen ruhdz be a ritka betegségek gyogyszereibe és orvostechnikai
eszkozeibe, mert az egyes betegségek piaca nagyon korlatozott. Ez megmagyarazza, hogy a
ritka betegségeket miért nevezik ,Kiilonleges” (vagy ,arva”) betegségeknek is: e
betegségek a kutatasi iranyok és a piaci érdeklddés, valamint a kozegészségiigyi politikak
arvai”.

Bar a ritka betegségek nagymértékben hozzajarulnak a halandésdghoz ¢és az
elhaldlozasokhoz, az egészségiigyi informacids rendszerekben a megfelelé kodolasi és
osztalyozasi rendszerek hidnya miatt lathatatlanok.

A ritka betegségekre vonatkozo egyedi egészségiigyi politikak hianya, valamint a
szakértelem ritkasdga késedelmes diagnosztizalast és az ellatashoz valdo nehézkes
hozzaférést eredményez. Ez tovabbi fizikai, pszicholdgiai és intellektualis karosodast, néha
érintett testvérek szililetését, nem megfelelé vagy akéar karos kezeléseket, valamint az
egészseégligyi rendszerbe vetett bizalom megrendiilését okozza — annak ellenére, hogy egyes
ritka betegségek Osszeegyeztethetok a normalis é¢letvitellel, amennyiben azokat iddben
diagnosztizaljak és megfeleléen kezelik.

A legtobb uniods tagallamban a ritka betegségekre vald 6sszpontositas aranylag 1j jelenség.
Egészen a kozel multig a kozegészségligyi hatdsagok és politikai dontéshozok a politikai
vitak sok kiilonbozd ritka betegségre torténd szétmorzsolddasa miatt inkdbb nem vettek
tudomast ezekrol a kihivasokrol, mintsem hogy felismerjék az 6sszes ritka betegséget érintd
kozos kérdéseket.

A ritka betegségben szenvedd emberek diagnosztizalasara, kezelésére és rehabilitacidjara
szolgdld nemzeti egészségiigyi szolgalatok rendelkezésre allasuk és a mindségiik
szempontjabol jelentdsen eltérnek. A tagallamok és/vagy a tagallamon beliili régiok polgarai
nem rendelkeznek egyenld hozzaféréssel a szakszeri ellatdshoz és a ritka betegségek
gyogyszereihez. Néhany tagallam mar sikeresen megoldott néhdnyat az e betegségek



ritkasagabol adodo kérdések koziil, mig masok még fontolora sem vették a lehetséges
megoldasokat.

AZ UNIOS FELLEPES HATALYA

A kozosségi fellépés legitimitasa a ritka betegségek terén egyértelmiien kitlinik, amikor a
szubszidiaritas elvét egyesitjiik (,,4z Unio csak abban az esetben lép fel (kivéve azokat a
teriileteket, amelyek a kizarolagos hatdaskorébe tartoznak), ha a fellépése eredményesebb,
mint valamely nemzeti, regionalis vagy helyi szinten hozott intézkedés ) az EU fellépéseinek
jogalapjaval a népegészségligy terén, azaz a 152. cikkel, amely a kdvetkezdket allapitja meg:
., Valamennyi kozésségi politika és tevékenység meghatdrozasa és végrehajtasa sordn
biztositani kell az emberi egészségvédelem magas szintjét. A Kozosség fellépéese, amely
kiegésziti a nemzeti politikakat, a népegészségiigyi helyzet javitasara, az emberi
megbetegedések és betegségek, valamint az emberi egészséget fenyegeto veszélyek okainak
megelozésére iranyul”.

A ritka betegségekre vonatkozo kozdsségi stratégia olyan eurépai értékek alkalmazasaval
is kapcsolatos, mint tobbek kozott a fogyatékon alapuld hatranyos megkiilonboztetés elleni
kiizdelem ¢€s az emberi jogok védelme.

A ritka betegségek sajatossagai — korlatozott szamu beteg és a targyhoz tartozé ismeretek és
szakértelem ritkasdga — e betegségeket olyan egyediilallé teriiletté teszi, ahol az unids
hozzaadott érték nagyon magas. Valosziniileg a kdzegészségiligynek nincs még egy olyan
teriilete, ahol a 27 kiilonb6z6é nemzeti megkozelités kozotti egylittmiikdodés olyan hatékony
¢s eredményes lehet, mint a ritka betegségek teriiletén. Ezt mind a nemzeti, mind az unids
dontéshozok, valamint minden érdekelt fél felismerte és elismeri. A nagyon korlatozott
forrasok Osszevondsanak sziikségességét unids szinten eredményesebben lehet megoldani.

A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas kiilonb6zd tudomanyteriiletek kutatdcsoportjai
kozotti egytittmiikddést, valamint az EU szintjén 0Osszegytijtott adatokhoz és bioldgiai
anyagokhoz vald hozzaférést igényel a megfeleld minta méret biztositdsara. Kiilondsen
fontosak ezen a teriileten a kutatasi egyiittmiikodésen alapul6 projektek és a koordinalt
projektek, valamint a ko6zds infrastruktardk Ilétrehozasa: nyilvantartasok, adatbézisok,
gyljtemények és technikai platformok.

A ritka betegségben szenvedd betegeknek mas betegekkel egyenlé mértékben kell
jogosultnak lenniiik a megelozésre, a diagnosztizalasra és a kezelésre. Az unios
egyiittmiikodés kialakitasa jelentds potenciadlt teremt arra, hogy az uni6s polgaroknak a
ritka betegségekben szenvedd betegeket szolgald egészségiigyi ellatas ¢s egészségiigyi
szolgaltatasok biztositasa érdekében eldnydket nyujtson a kovetkezé moddokon:

a ritka betegségekkel szembesiild szakemberek korlatozott tapasztalataikon valo
feliillemelkedése;

- az uniés polgarok kiilonleges forrds koncentraciot/6sszevondst (infrastruktura és
tudés) vagy szakértelmet igényld kezelésekhez vald hozzaférésének javitasa;

- a szakértelem és forrdsok megosztasan keresztiill a gyogyulas lehetd legnagyobb
valdszintiségének kinalasa a betegeknek;

- aforrasok megfeleld 0sszpontositasa altal koltséghatékony felhasznalas;
- atudas megosztasanak és az egészségligyi szakemberek képzésének eldsegitése;



- teljesitménymérdként szolgalva a legjobb gyakorlatok kialakitdsdnak és az egész
Unidban torténd terjesztésének eldsegitése;

- az egészségiigyi agazatban elégtelen forrasokkal rendelkezd orszagok segitése a
kivald mindségli, nagymértékben specializalodott szolgaltatasok teljes skalajanak
nyujtasaban.

Tobb mint 2000 ritka betegséget lehet biologiai vizsgalattal diagnosztizalni. Figyelembe
véve nagy szamukat, valamint mindegyik esetében a kiilon diagnosztikai probak
megtervezésének ¢€s validalasanak sziikségességét, egyetlen orszag sem lehet Onellatd a
bioldgiai vizsgalatok szolgéltatasaban.

Az informacidhoz vald hozzaférés feltétlen jog. A tobb ezer ritka betegség mindegyikérdl az
egészségiigyi szakemberek, valamint a betegek ¢és csaladtagjaik igényeihez hozzaigazitva a
pontos informacidkat kézzétenni olyan kihivas, amit csak EU szinten lehet megoldani, még
ha a nemzeti nyelvekre torténd forditasokra €s a nemzeti egészségiigyi keretrendszerekhez
torténd kiigazitasokra sziikség is van.

Sok ritka betegség nagyon ritka. Sziikség van arra, hogy az elszigetelt csaladok jobb
tajékoztatast kapjanak a megfeleld elérhetd szolgaltatasokrdl. Ezt csak unids szinten lehet
jobban végrehajtani a megfeleld eszkozok, mint példaul internetes szolgaltatdsok és
segélyvonalak segitségével.



3. KORABBI ES FOLYAMATBAN LEVO TEVEKENYSEGEK A RITKA BETEGSEGEK TERULETEIN

A 152. cikk alapjan 1999. janudr 1-jétél 2003. december 31-ig tartd kozosségi cselekvési
programot fogadtak el a ritka betegségekre, koztiik az orokletes betegségekre vonatkozdan. A
program célja az volt, hogy mas kozosségi intézkedésekkel Osszhangban a ritka betegségek
terén hozzajaruljon a magas szinti egészségvédelem biztositasdhoz. Mivel ez volt az elsé unios
torekvés ezen a teriileten, kiilon figyelmet forditottak e betegségekkel kapcsolatban az ismeretek
bovitésére és az informaciokhoz valoé hozzaférés eldsegitésére.

A ritka betegségek ma mar az EU 2003-2008-as kozegészségiigyi programjanak’ egyik
prioritdsa. Az Egészségiigyi és Fogyasztovédelmi Foigazgatosagnak a kdzegészségiigyi program
végrehajtasat szolgaldé munkatervei szerint, a f6 cselekvési iranyok, amelyeket az Egészségiligyi
¢s Fogyasztovédelmi Féigazgatosag meghatarozott, a kdvetkezdk voltak:

o A ritka betegségek informacios haldzatainak, valamint a legjobb gyakorlatok kialakitdsanak
tamogatasa; a ritka betegségekre vonatkozo projektek tekintetében és altalanos feltételként az
Egészségiigyi és Fogyasztovédelmi Féigazgatosadg az olyan altalanos halozatoknak tulajdonit
els6bbséget, amelyek a lehetd legtobb — és nem csak valamely egyedi — ritka betegségre
vonatkozo informacidkat kozpontositjak a tdjékoztatds, a nyomon kovetés és a feliigyelet
javitasanak céljabol.

e Egy unids konzultacios struktira, a ritka betegségekkel foglalkozé munkacsoport (amelyet
tudoményos titkarsag tamogat)® létrehozasa, amely egyben a legjobb gyakorlatok cseréjét
szolgalo europai hivatkozasi alap;

o A kozegészségligyi program cselekvési torekvéseinek koordinicidja, valamint kutatasi
torekvések az FP6 és az FP7 programok keretein beliil.

A ritka betegségekre vonatkozd cselekvés tovabbra is az 0j kdzegészségiigyi program (2008-2013)
elsObbséget €lvezd teriilete lesz. Az egészségiigyre vonatkozo masodik kozosségi cselekvési
program (2007-2013) létrehozasarol széléo eurépai parlamenti és tandcsi hatirozat®
elfogadéasa céljabol a Tanacs altal 2007. marcius 22-én elfogadott kozos allaspont a melléklet
2.2.2. pontjaban kimondja, hogy célja: ,,4 Kozdsséeg osszes betegségterhe szempontjabol
kiilonosen jelentos fobb betegségek megelozése és a ritka betegségekre iranyulo fellépések
elomozditasa, a meghatarozo tényezoik kezelésén keresztiil, amennyiben a kézosségi fellépés
Jjelentos értékkel egészitheti ki a nemzeti erdfeszitéseket”.

A Bizottsag szolgalatainak az ,,Egyiitt az egészségért: Stratégiai megkozelités az EU szamara,
2008-2013” cimii fehér konyvet® kisérd munkadokumentuma szintén prioritasként jeloli meg a
ritka betegségeket.

Az EK a Villalkozaspolitikai Foéigazgatésag ¢és az EMEA (Eurdpai Gyogyszerértékelo
Ugynokség) hataskorén beliil a ritka betegségek gyogyszereire vonatkozé politikat hajt végre.
A ritka betegségek gyogyszereirdl sz0lo rendeletet (a ritka betegségek gyogyszereirdl szol0,
1999. december 16-i 141/2000/EK eurdpai parlamenti és tanacsi rendelet’) azért javasolta, hogy
az EU-ban a ritka betegségek gyogyszereinek mindsitési kritériumai meghatarozasra keriiljenek,

3 A kozegészségiigyre vonatkozod kozosségi cselekvési program (2003-2008) elfogadasardl sz616, 2002. szeptember 23-i 1786/2002/EK eurdpai
parlamenti €s tanacsi hatarozat

4 Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 5 en.htm

5 Az egészségiigy és a fogyasztovédelem teriiletén masodik kozosségi cselekvési program (2007-2013) létrehozasardl sz616 eurdpai parlamenti
¢és tanacsi hatdrozatra irdnyuld modositott javaslat, COM(2006) 234. végleges

8 Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy en.htm

7 A ritka betegségek gyogyszereirdl sz016, 1999. december 16-i 141/2000/EK eurdpai parlamenti és tanacsi rendelet



valamint a rendelet ismerteti a ritka Dbetegségek kezelésére, megelézésére vagy
diagnosztizalasara szolgdld gyogyszerek kutatasat, fejlesztését és forgalmazasat eldmozdito
Osztonzoket (példaul 10 éves piaci kizarolagossag, tudomanyos tanacsadds, hozzaférés a
forgalomba hozatali engedély kiadasanak kozpontositott eljarasahoz). 2003-ban az uniods
gyogyszerészeti jogszabalyok a politikdt kiegészitették a ritka betegségek valamennyi
gyogyszerének forgalomba hozatali engedélyezésére vonatkozé kotelezd unids kdzpontositott
eljarassal.

2000-ben az EMEA keretein beliil 1étrehoztdk a ritka betegségek gyogyszereivel foglalkozo
bizottsagot (COMP)®, hogy feliilvizsgalja személyek vagy tarsasagok olyan termékekre
vonatkozo6 ,.ritka betegség gydgyszere mindsités” iranti kérelmeit, amelyeket ritka betegségek
diagnosztizalasara, megeldzésére vagy kezelésére szandékoznak kifejleszteni.

Az Euroépai Bizottsag, az EMEA ¢s a tagallamok hét éve Osztonzik a gyogyszeripart a ritka
betegségek ilyen jellegli gyodgyszereinek kutatdsara, fejlesztésére és forgalomba hozataldra,
tobbek kozott a rdk, az anyagcserével kapcsolatos rendellenességek, az immunologia, a
keringési zavarok illetve a 1égzési rendellenességek teriiletén. Rendes piaci koriilmények kozott
ilyen jellegli gyogyszereket nem fejlesztettek volna ki. A Bizottsag koteles részletes jegyzéket
kozzétenni valamennyi 6sztonzordl. Mostanaig 2002-ben, illetve 2006-ban két jelentés kertlt
kozzétételre. Az utobbi jelentés, amelyet 2006. junius 26-an tett k6zz¢ a Vallalkozéspolitikai
Foéigazgatosag, kiemeli, hogy az EU ritka betegségek gyogyszereivel kapcsolatos politikaja
sikeres, illetve, hogy Osszességében az egyik legsikeresebb unids politika. A 2000 aprilisa és
2007 augusztusa kozotti idészak soran az EMEA tobb mint 740 ritka betegség gyodgyszere
mindsitési kérelmet vett at. 2007 juliusaig a ritka betegségek tobb mint 40 kiilonbozé j
gyogyszere kapott forgalomba hozatali engedélyt, tobb mint 40 kiilonb6z6 életet veszélyeztetd
vagy maradandd kéarosodast okoz¢ ritka betegség kezelésére. Ezen feliil, tobb mint 500 tovabbi
gyogyszer mar ugyan megkapta a COMP ritka betegség gyogyszere mindsitését, de még folynak
a klinikai vizsgalatok. A jelentés’ a mostanaig érvénybe 1épett nemzeti 6sztonzoket is részletezi.
A helyzet a kiilonboz6é tagallamokban nagyon eltérd, néhanyan a tovabbi kutatasok
tamogatasara 6sszpontositanak (mint példaul Spanyolorszag vagy Németorszag), mig masok az
egészségiigyi ellatasra és a szakértdi kdzpontokra koncentralnak (skandinav orszadgok, Daénia,
Olaszorszag). Csak egy orszag rendelkezik atfogd megkdzelitéssel a ritka betegségek kérdésérdl
egy nemzeti cselekvési terv formdjaban (Franciaorszag a 2005-2008 kozotti iddszakban). A
tagallamok azonban még nem biztositanak teljes hozzaférést a ritka betegségek minden
egyes engedéllyel rendelkezé, jovahagyott gyogyszeréhez.

A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsi projektek az Eurépai Kozosség kutatasi és
technolégia fejlesztési keretprogramjain'® keresztiil (FP-k, a jelenlegi FP az FP7) keriilnek
tamogatasra. A jelenlegi keretprogramon, az FP7-en beliil az ,,Egyiittmikodés” egyedi program
alapjan javasolt tiz téma koziil az egyik, az egészségiigyi téma gy keriilt megtervezésre, hogy
az Unidban és az Uniodn kiviil a transznacionalis egylittmiikodés kiilonbozé formait tdmogassa,
az unids polgarok egészségének javitdsa, valamint az eurdpai egészségiligyhoz kapcsolddod
iparagak ¢s vallalkozasok versenyképességének, illetve innovativ képességének ndvelése
érdekében, mikdzben vildgszintli egészségiigyi problémakkal is foglalkozik. Hangsulyt kap a
transzlacios kutatas (az alapkutatas felfedezéseinek klinikai alkalmazasokba torténd atiiltetése,
beleértve a kisérleti eredmények tudomanyos validalasat is), az 0j terapidk kifejlesztése és
validalasa, az egészségjavitasi €s betegségmegeldzési modszerek, beleértve a gyermekek

¥ Lasd: http://www.emea.europa.eu/htms/general/contacts/ COMP/COMP .html
? Lasd: http://ec.europa.eu/enterprise/pharmaceuticals/orphanmp/doc/inventory _2006_08.pdf.

10 4sd: http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html



egészsége ¢s az egészséges Oregedés eldsegitését, a diagnosztikai eszk6zok és orvosi
technologidk, valamint a fenntarthato és hatékony egészségiigyi rendszerek. Egészen pontosan
meghatarozva, az FP7-en beliil a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok a természetrajz
egész Europara kiterjedé tanulméanyozasara, a korélettanra, valamint a megel6z6, diagnosztikai
¢s terapids beavatkozasok kifejlesztésére osszpontositanak.

Egy FP6 altal tamogatott ERA-NET projektet a ritka betegségeknek szannak (E-Rare)'! a kozos
¢s transznacionalis tevékenységek (felmérés a nemzeti programokrol, hidnyossagok és atfedések
megallapitdsa a nemzeti kutatasi programok kozott, valamint a ritka betegségekkel kapcsolatos
tevékenységek) fejlesztése céljabol. Az E-Rare rendelkezik a fenntarthatd és hosszan tartd,
partner tagallamok kozotti egyiittmiikodés kialakitasarol, a ritka betegségekkel kapcsolatos
kutatas széttoredezettségének megsziintetése €s az interdiszciplinaris megkozelitések 6sztonzése
céljabol a nemzeti kutatasi programok koordinalasardl, a résztvevd orszdgok nemzeti és/vagy
regiondlis kutatdsi programjainak harmonizalasarol és koztiik szinergidk kialakitasarol, a ritka
betegségekkel kapcsolatos kozos kutatasi politika kialakitdsardl, valamint a f6ld mas régidinak,
mint példdul Eszak-Amerikanak és Azsidnak a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasaira
tekintettel egy kedvezd versenyhelyzet fenntartasarol.

A betegek mobilitasara vonatkoz6 gondolkodasi folyamat soran tett ajanlasok elomozditasanak
eszkozeként az Egészségligyi és Fogyasztovédelmi Foigazgatosag 1étrehozta az egészségligyi
szolgéltatasokkal és orvosi ellatassal foglalkoz6 magas szintli munkacsoportot. A magas szintii
munkacsoport egyik munkacsoportja a ritka betegségek szakértéi kozpontjainak
referenciahalézataival foglalkozik. 2006-ban a ritka betegségekkel foglalkozé munkacsoport a
magas szintli munkacsoportnak benyujtotta a ,, Contribution to policy shaping: For a European
collaboration on health services and medical care in the field of RD” (,,Hozzdjaruldas a
politikak alakitasdhoz: Az eurdpai egyiittmiikodésért az egészségiigyi szolgaltatasokban és az
orvosi ellatisban a ritka betegségek terén”)'* cimii jelentését, amely az eurdpai
referenciahdlozatokra vonatkoz6 informacidkat napra késszé tette. A jelentés részletezi a ritka
betegségek referenciahaldzataira vonatkozé koncepcid alkalmazasat Europaban, valamint azok
feladatait. Az EU kozegészségiligyi programjanak végrehajtasara vonatkozd 2006-os és 2007-es
munkaterv a ritka betegségek terén prioritdsként a ritka betegségek eurdpai
referenciahdldzatainak kialakitasat vezette be. E prioritds alapjan egyes kisérleti projekteket
finanszirozas céljabol kivalasztottak'® (cisztas fibrozis, ritka vérzékenység, alfa-1-antitripszin
hidny, porfiridk, dysmorpholdgia, gyermekkori non-Hodgkin limfoma, histiocytosis, valamint
gyermekkori neurologiai betegségek esetében).

Ebben a vonatkozédsban az egészségiigyi szolgaltatasokrol sz6l6 europai parlamenti és tanacsi
iranyelv javaslat'® 16. cikke megallapitja: ,a tagdllamok a Bizottsiggal szoros
egyiittmiikodésben eldsegitik az europai referenciahalozatok kialakitasat a kivalo mindségii és
koltseg-hatékony egészségiigyi szolgaltatisok azon betegeknek torténé nyujtasa érdekében,
akiknek a betegsége a forrasok vagy a szakértelem kiilonleges dsszpontositasat teszi sziikségessé”.

A BETEGEK FELELOS HELYZETBE HOZASA

A Vilagbank a felel6s helyzetbe hozast a kdvetkezOképpen hatarozza meg: ,, eljaras egyének
vagy csoportok azon képességének novelésére, hogy valasszanak és ezeket a valasztasi
lehetoségeket a kivant cselekvésekre és eredményekre vdaltoztassak”. Az Egészségligyi

! Lasd: http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php

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

13 A 2007-es projekteket finanszirozas céljabél kivalasztottak, és ezért tarsfinanszirozasban kell részesiilniiik azzal a feltétellel, hogy az Eurdpai
Bizottsaggal folytatott targyalasi eljarasok sikeresek és a tamogatasi megallapodast alairjak.

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



Vilagszervezet (WHO) a betegek felelds helyzetbe hozasat az , egészség nélkiilozhetetlen
feltételekeént”, valamint ,,a kronikus betegek egészségiigyi eredményeinek és az életmindségiik
Javitasat szolgalo proaktiv partnerségkeént, illetve a betegek ongyogyito stratégiajakent” irta le.
A meghatarozasbol kovetkezik, hogy a betegek felelds helyzetbe hozéasa a ritka betegségben
szenvedd betegek szdmara sziikséges, mert ezek a betegségek kronikusak, nehezen
gondozhatdak, olyan ritkdk, hogy a koordinalt eréfeszitések feltétleniil sziikségesek az
elérehaladéas érdekében, valamint a kutatdi/orvosi kozosség ¢és a dontéshozok tobbnyire nem
forditanak rajuk figyelmet. A ritka betegségben szenvedo betegek és a tdmogatd szervezeteik az
egészségiigyi agazatban a legfeleldsebb helyzetben 1évé csoportok kozé tartoznak, féleg az
elismerésért és a jobb ellatasért valo sajat kiizdelmiik miatt. A ritka betegségekkel kapcsolatos
kutatas terén egy uj korszakot nyitottak azaltal, hogy athidaltdk az igényeiket és elvarasaikat
nem figyelembe vevd kozfinanszirozasu kutatas és a maganberuhdzas igazolasahoz kelloképpen
nyereséges kutatdsi projektekre szoritkozd piacvezérelt kutatds kozotti rést. A betegképviseleti
szervezetek jelenleg aktiv és fontos szerepet toltenek be a ritka betegségekkel kapcsolatos
kutatasi politikak és projektek meghatarozasaban. A ritka betegségek nagy szama kovetkeztében
tobb mint 1700 betegképviseleti szervezet van Eurdpaban. Sok koziiliik a ritka betegségek
nemzeti szovetségébe tomoriil, és/vagy valamely unios betegség-specifikus atfogd szervezetek,
¢és/vagy valamely ritka betegségekkel foglalkozo unids atfogd szervezetek, mint példaul a ritka
betegségekkel foglalkozé eurdpai szervezet (Eurordis)” tagja. Az Eurordis 33 orszag
szervezeteit tomoriti magaban, lehetdvé téve a kdzvetlen parbeszédet az Eurdpai Bizottsag, mas
érdekelt felek ¢és a ritka betegségekben szenvedd betegek kozossége kozott.

' Lasd: http://www.eurordis.org



4. CELKITUZESEK

E dokumentum célkitiizése a ritka betegségekre irdnyuld eredményes eurdpai politika
sziikséges elemeinek Osszegzése. E téren az EK beavatkozasanak stratégiai célkitlizése javitani
a betegek esélyeit a megfeleld és idOszerl diagnosztizalashoz, tajékoztatashoz és ellatashoz valod
hozzaférésben. Ez hozza fog jarulni a mindenek felett all6 célhoz — az egészségi mutatdok
javulasahoz és kovetkezésképpen az egészségben eltoltott életévek, egy fontos lisszaboni
stratégiai mutato emelkedéséhez'®.

Ez a kovetkezoket teszi sziikségessé:

e az EU programjai kozotti egyiittmiikodés megerdsitése: az unids kozegészségiigyi
programok, a kutatdsi és technoldgiafejlesztési keretprogramok, a ritka betegségek
gyogyszereire vonatkozo stratégia, a gyermekgyogyaszati gyogyszerkészitményekrdl sz6lo
rendelet'” és a fejlett terapiakra vonatkozo stratégia, az egészségiigyi szolgaltatasokrol szolo
jovébeli iranyelv'®, az EU statisztikai programja'® valamint barmely mas 1étezé vagy
jovobeli unids kezdeményezes.

o az EU-27 osztonzése nemzeti egészségpolitikak kialakitasara annak érdekében, hogy a
ritka betegségekben szenvedd emberek megeldzéshez, diagnosztizaldshoz, kezeléshez és
rehabilitdciohoz vald egyenld hozzaférését és e szolgaltatdsok rendelkezésre allasat
biztositsak. A tagallamokban a nyilvanossag tajékoztatasara tobb kezdeményezésre van
sziikség. Amellett, hogy ezek a torekvések a kdzvéleményre iranyulnanak, az egészségiligyi
¢s szocidlis szolgaltatdsok szakembereit, a dontéshozokat, az egészségiligyi €s szocidlis
szolgaltatasok vezetdit, valamint a médiat is meg kell szdlitaniuk. Mindez elsdsorban éves
tajékoztatasi kampanyok segitségével érhetd el.

e annak biztositdsa, hogy Europa-szerte kozos politikai iranymutatasokat dolgozzanak ki
és azok megvalositasaban részt vegyenek: a ritka betegségekre vonatkozo atfogd kozos
stratégia részei kell, hogy legyenek az egyedi cselekvések — olyan teriileteken, mint a
kutatés, referenciakdzpontok, informéciohoz valdé hozzaférés, 6sztonzok ritka betegségek
gyogyszereinek kifejlesztésére, sziirések. A kozleménytdl azt is varjak, hogy egy kdzosségi
keretrendszeren beliil a tagallamok kozotti egylittmitkodést megerdsitse.

Ezek az altalanos célok egyedi célkitlizések és fellépések segitségével érhetdk el.
4.1. A ritka betegségek felismerésének javitasa és a roluk valo ismeretek bovitése

e A ritka betegségek altalinos meghatirozasa az EU-ban: A ritka betegségek 1étez6 unids
fogalommeghatarozasat, mint az Eurdpai Unidban 10 000-bdl kevesebb mint 5 személynél
el6forduld betegségeket, az 1999-2003-as ritka betegségekre iranyuld kozdsségi cselekvési
programban fogadtak el. Ritka betegségek gyogyszereinek mindsitésekor (rendelet) az
EMEA, illetve tobb egyedi kezdeményezéseket -elinditdo tagdllam, mint példaul
Franciaorszadg, Németorszag, Olaszorszdg, Hollandia ¢és Spanyolorszdg ugyanezt a
fogalommeghatarozast alkalmazza. Az Egyesiilt Kiralysag, Svédorszag és Dania azonban
kiilonboz6 fogalommeghatarozasokat alkalmaznak. Még ha egyes érdekelt felek a jelenlegi

' Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm

7 A gyermekgyodgyészati felhasznaldsra szant gyogyszerkészitményekrdl, valamint az 1768/92/EGK rendelet, a 2001/20/EK iranyelv, a
2001/83/EK iranyelv és a 726/2004/EK rendelet modositasardl szolo, 2006. december 12-1 1901/2006/EK eurépai parlamenti és tanacsi
rendelet

'8 Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/news_en.htm

' A 787/2004/EK hatérozat altal médositott, a Kozosség 2003-t61 2007-ig terjedé iddszakra vonatkozé statisztikai programjarél szolo, 2002.
december 16-i 2367/2002/EK eurdpai parlamenti és tanacsi hatarozat
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fogalommeghatarozast tal tagnak is tartjdk, az EU a jelenlegi fogalommeghatirozas
megtartasat tdimogatja.

1. kérdés: Kielégito-e az EU jelenlegi, a ritka betegségekre vonatkozé fogalommeghatarozasa? |

e A ritka betegségek jobb kodifikacidja és osztalyozasa: Az EU-nak szorosan egyiitt kell
mitkddnie a WHO-val a meglévéd BNO (Betegségek Nemzetkozi Osztalyozédsa), annak
érdekében, hogy biztositsdk valamennyi egészségiligyi informacids rendszerben a ritka
betegségek nyomon kdvethetdségét lehetové tevo, megfeleld kodifikaciot. Ez egy, a WHO
foglalkozé munkacsoport timogatasat igényli az BNO modositasi eljarasa soran®’. Annak
érdekében, hogy biztositsak a BNO 1) valtozatdnak alkalmazasat — beleértve a ritka
betegségek 1) kodjait valamennyi tagallam halotti bizonyitvanyaiban ¢és a korhazi
zargjelentések ellendrzé rendszereiben — az EU statisztikai programjanak aktiv
egylttmiikddésére is sziikség lesz, amint rendelkezésre all az Uj BNO-11. Hasonld
erbfeszitéseket kell tenni a ritka betegségek megfeleld kodolasa érdekében a SnowMed és a
MedDRA kodolasi rendszerekben is.

2. kérdés: Egyet ért-e On azzal, hogy siirgetd sziikség van ezen a teriileten a kodolds és az
osztalyozas tokéletesitésére?

e A ritka betegségek jegyzékének létrehozasa: a ritka betegségek kérdését tobbek kozott
azért melldzik, mert nem ismert, hogy mely betegségek ritkak. Sziikség van arra, hogy a
kozosséget a ritka betegségek pontos jegyzékével lassak el, amelyet a tudatossag
maximalizalasa és altalaban véve a kutatast, illetve az adattarolast szolgaldé dokumentacios
tamogatas biztositdsa érdekében rendszeresen frissitenek, valamint orvosi szakteriilet,
eléfordulas, mechanizmus, etimologia szerint osztalyoznak. Az Eurdpai Bizottsagnak kell a
kozegészségligyi programon keresztiil pénziigyi tdimogatast nyujtania erre a tevékenységre.

3. kérdés: Segitheti-e a ritka betegségek eurdpai jegyzéke az Onok nemzeti/regionalis rendszerét
a ritka betegségek gyogyitasaban?

4.2. A ritka betegségek megelozésének, diagnosztizalasanak és az e betegségekben
szenvedo betegek ellatasanak javitasa

e A megfelel6 informaciok terjesztése: A ritka betegségek terén a diagnosztizalas és ellatas
javitasat szolgalo f6 elem a pontos informéciok olyan formatumban torténd nytjtasa, amely
a szakemberek és az érintett személyek igényeihez igazodik. 2000 6ta az Orphanet®' ritka
betegségek adatbazisa hat nyelven, tobb mint 5000 betegségrol szolgaltat informdaciokat.
Atfog6 enciklopédiat biztosit a ritka betegségekrél; jegyzéket a szakmai szolgaltatasokrél 35
orszagban; jegyzéket az eurdpai referenciakdzpontokrol; adatbazist a ritka betegségek
gyogyszereirol — amely arrdl ad tajékoztatast, hogy a gydgyszerek a fejlesztés mely
szakaszaban vannak ¢és mely unids orszdgban hozzaférhetdek; valamint egyéb
szolgaltatasokat az érdekelt felek egyes csoportjai szamara, beleértve egy lehetOséget a
tinetek ¢és szimptomak alapjan a diagnozis visszakeresésére, illetve egy koOnyvtarat
vészhelyzetekre sz0l6 ajanlasokrol. Az Eurdpai Bizottsagnak a kdzegészségiigyi program és
az FP segitségével tovabbi pénziigyi tamogatast kell biztositania erre a tevékenységre.

20 Lasd: http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html
2 Lasd: http://www.orpha.net/
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Az informaciés halézatok tamogatiasa: A cselekvések prioritasai az informacidcsere
garantdldsa a létez6 eurdpai informdacidés halozatokon keresztiil, a jobb osztalyozas
elomozditasa, az érdekelt felek kozott torténd informaciocsere stratégiainak ¢és
mechanizmusainak fejlesztése, a vonatkozo egészségiligyi mutatok meghatirozasa, az unios
szinten Osszehasonlithato jarvanyiigyi adatok kidolgozésa, a legjobb gyakorlatok cseréjének
tamogatasa, valamint a betegképviseleti csoportok szamara intézkedések kidolgozasa. A
folyamatban 1év6 projektek mar bebizonyitottak a fontossagukat. Az ilyen jellegl
projekteket tamogatni kell mind tagéllami, mind unids szinten. Az egyedi nemzetkdzi
konszenzuskeresé konferencidk tamogatasa is nagyon fontosnak tlinik. Az Eurdpai
Bizottsagnak a kozegészségligyi program és az FP7 segitségével pénziigyi tamogatast kell
biztositania erre a tevékenységre.

Nemzeti/regionalis referenciakozpontok, valamint unios referenciahaléozatok
létrehozasa: Amikor valamely betegség ritka, a szakértelem is az. Egyes szakértoi
kozpontok (mas néven referenciakdzpontok) olyan szakértelmet halmoztak fel, amelyet az
orszagbol, vagy akar nemzetkdzi viszonylatban is, mas szakemberek is széles korben
alkalmaznak. Egyes orszagokban ezeket a kozpontokat hivatalosan is elismerik, de a legtobb
orszagban csak a hirneviik alapozta meg 0ket. Az EK a legeredményesebb megkdzelitésként
a kozottik vald egylittmiikddés és tudasmegosztas eldtérbe helyezése mellett dontott. Az
eurdpai referenciahdlozatokkal kapcsolatban néhany elvet mar kidolgoztak, tobbek kozott a
ritka betegségek, vagy mas szakosodott ellatast igényld betegségek gyogyitasaban a
szerepiiket, valamint a beteg-forgalmat és néhany egyéb kritériumot, melyeknek az ilyen
jellegli kézpontoknak meg kell felelniiik. Az eurdpai referenciahdlozatoknak kutatdsi és
tudashalozatokként is kell szolgalniuk, amelyek a legfrissebb tudomanyos eredményeket
napra készen tartjak, illetve azokhoz hozzajarulnak, mas tagallamok betegeit ellatjak,
valamint sziikség esetén a tovabbi kezelési Iétesitményekhez vald hozzaférésrol
gondoskodnak. Az eurdpai referenciahaldézatok meghatarozasanak a kibdviilt Eurdpai
Unidban a megfelelden elterjedt szolgaltatasok és a szakértelem iranti igényt is tiikroznie
kell. Az EU ritka betegségekkel foglalkoz6 munkacsoportjanak ,,Contribution to policy
shaping: For a European collaboration on health services and medical care in the field of
RD” (,,Hozzajarulas a politikak alakitasahoz: Az eurdpai egyiittmiikodésért az egészségiigyi
szolgaltatasokban és az orvosi ellatasban a ritka betegségek terén”) cimi 2006-0s
jelentése” azt javasolja, hogy a tagallamok jaruljanak hozza a szakért6i kdzpontok
kijeloléséhez, és amennyire csak lehetséges pénziigyileg tamogassak Oket. Azt is ajanlja,
hogy a tagallamok az egyiittmikddés megalapozasaval az orszag valamennyi sziikséges
szakértéi kozpontjaval, vagy sziikség esetén kiilfoldi szakértéi kozpontokkal, a betegek
szdmara gyogyulasi Utvonalakat alakitsanak ki. Ajanlja, hogy a ritka betegségek terén a
vonatkozd6 EU programok tovabbra is pénziigyileg tdmogassdk a szakértdi kodzpontok
referenciahdlozatait, addig, amig a héalozatba szervezés folyamatanak kiértékelt eredményei
rendelkezésre nem allnak tovabbi intézkedések meghozatala céljabol.

4. kérdés: Az eurdpai referenciahaldzatok részesitsék-e elényben a tudasatadast? A betegek
mobilitasat? Mindkettdt? Hogyan?

Az e-egészségiigy fejlesztése a ritka betegségek terén: Az elektronikus szolgéltatasok,
amelyeket az Orphanet és mas, az EU altal finanszirozott projektek keretein beliil
fejlesztettek ki, egyértelmiien demonstraljak, hogy az e-technoldgidk hogyan jarulhatnak
hozza a betegek mas betegekkel vald kapcsolatba 1€péséhez, az adatbazisok kutatdcsoportok
kozotti megosztasahoz, a klinikai kutatasok szamara adatok gytijtéséhez, a klinikai

2 Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_threats/mon_com/docs/contribution_policy.pdf
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kutatdsokban részt venni hajland6 betegek nyilvantartasba vételéhez, valamint olyan esetek
szakértoknek torténd benyljtasahoz, amelyek a diagnosztizalds és kezelés mindségét
javithatjak. Az on-line és az elektronikus eszk6zok nagyon hatékonyak, és az EU ritka
betegségekkel kapcsolatos stratégidjanak hatarozottan részei kell, hogy legyenek.
Vészhelyzetben ritka betegségekben szenvedd személyek életét menthetik meg. Az Eurdpai
Bizottsagnak a kozegészségiigyi programon, az FP-n és a tagallamokon keresztiil pénziigyi
tamogatast kell nyujtania erre a tevékenységre.

5. kérdés: Sziikséges-e on-line és elektronikus eszkdzoket bevezetni ezen a teriileten?

A pontos diagnosztikai vizsgalatok, koztiik genetikai vizsgalatok rendelkezésre
bocsatasa és hozzaférhetdsége: Sok ritka betegséget ma mar bioldgiai vizsgalattal, ami
gyakran egy genetikai vizsgalat, diagnosztizalni lehet. Ezek a vizsgéalatok a megfeleld beteg
kezelésének f6 elemei, mivel lehetévé teszik a korai diagnosztizalast, néha a csaladi
halmozo6das szlirését vagy a sziilés eldtti vizsgélatot. A vizsgalatok nagy szama, valamint
mindegyikiikre a kiilon diagnosztikai proba megtervezésének ¢és validdlasanak
sziikségessége miatt, egyetlen orszdg sem lehet O©nallo6 a biologiai vizsgalatok
szolgaltatdsaban. Ennek eredménye a betegek anyagainak a nemzeti hatarokon atnyuld
cseré¢je €s a nemzeti hatarokon atnytlé vizsgalatok. A hatarokon atnytld &ramlas
egyértelmiien olyan mechanizmus, amely a ritka betegségek rendelkezésre allo
vizsgalataiban jelentds hianyt sziintet meg. Sziikség van e csere egyértelmiien megallapitott,
atlathato, az EU altal elfogadott eléirasai és eljarasai segitségével torténd lehetové tételére
¢s elOsegitésére. Sziikség van az orszagok szabalyozasi kiilonbségeinek athidaldsara a
titoktartasi gyakorlatok, visszatérités, mintaszallitds és tdrolas, illetve a laboratériumok
hitelesitése terén. A laboratériumokat a jartassagi vizsgalatokban vald részvételre kell
0sztondzni, kiilonds figyelemmel a jelentésekben szerepld eredményekre. A vizsgéalatok
elott és utan genetikai tanacsadas nyujtasarol kell gondoskodni. Ez a megfeleld szinten
tamogatast igényel a referencialaboratériumok részére (az évi vizsgalatok szamatol
figgben). Az elmult két év soran a kiilonbdzd érdekelt felek (az Eurdpai Bizottsag”™, az
Eurépa Tanics és kivaltképpen az OECD?*) energiat fektettek a laboratoriumok
mindségbiztositasi politikajaba.

6. kérdés: Mit lehet tenni a mindségi vizsgalatokhoz vald hozzaférés tovabbi javitasa érdekében
a ritka betegségek terén?

A lakossag sziirésével kapcsolatos stratégiak a ritka betegségek terén (beleértve az
ujsziilottkori sziiréseket): Europaban jelenleg gyakorlat a PKU és a velesziiletett
pajzsmirigy alulmiikédés ujsziilottkori szlirése, ¢és az érintett gyermekeknél nagyon
hatékonynak bizonyult a fogyatékossdg megelézésében. Ahogy a technologia fejlédik, sok
vizsgélatot lehet ma mar elvégezni a ritka betegségek széles korére, kivaltképpen az
anyagcserével kapcsolatos rendellenességekre €s altaldban véve az orokletes betegségekre
vonatkozdan, tobbek kozott robotok altal is, amelyek koltsége alacsony. Ez nem lehet ok
arra, hogy a lakossadg szlirésével kapcsolatos politikdkban az WHO altal 1965-ben
megallapitott kritériumok alapjan torténd figyelmes értékelés nélkiil (amit igazolni kell)
bevezessék oOket, mert a szirdvizsgalatok artalmasak lehetnek a szlirésben résztvevod
személyekre ¢és jelentOs allami forrast emésztenek fel. Jelenleg csekély az egyetértés arrol,
hogy mely betegségek indokoljadk a WHO kritériumai alapjdn a szisztematikus sziirés
bevezetését. A lakossagi vagy a célzott szlirések megszervezése sok kérdéstdl fiigg, mint

3 Lasd: http://www.eurogentest.org/
# Lasd: OECD Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic Testing (OECD iranymutatasok a molekuléris genetikai vizsgalatok
mindségbiztositasarol) (http://en.eurogentest.org/files/public/QAGuidelineseng.pdf)
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példaul a vizsgéalat mindségétdl és megbizhatdsagatol, a sziirésben részt vevok szamara egy
hatékony kezelés/beavatkozas rendelkezésre allasatol, a betegség elofordulasatol és
sulyossagatol, valamint a valasztasi lehetdségtol/értéktdl, amit a tarsadalom a szlirésnek
tulajdonit. Ezen a teriileten ajanlatos az egyiittmiikodést 0sztondzni, hogy eldteremtsék a
bizonyitékokat, amelyekre tagallami szinten a dontéseket alapozni lehet.

7. kérdés: Lat-e jelentOs igényt a ritka betegségek lehetséges lakossagi szlirésének unids szinti
felmérésére?

e Amennyiben lehetséges, az elsédleges megel6zé intézkedések: Nagyon kevés ritka
betegség esetén van lehetdség elsédleges megelozésre. A kornyezeti tényezdk fontos
szerepet jatszanak a ritka fejlodési rendellenességek széles skaldja, valamint a gyermekkori
rakok kialakulasanak ok-okozati viszonyaban. E ritka betegségek megelézéséhez arra van
sziikség, hogy a f6 egészségkarositd tényezok ellen iranyuld kdzegészségiigyi intézkedések
— taplalkozas, elhizas, alkohol, dohanyzés, drogok ¢s kornyezetszennyezés — kiilondsen a
fogamzas elotti iddszakot és a terhességet célozzak meg. Az olyan betegségek elleni
védodoltasok esetében, mint a rubeola (a sziiletési rubeola szindroma megeldzése érdekében),
figyelembe kell venni a kiilonb6zé véddoltassal kapcsolatos politikdkkal rendelkezd
orszagok kozotti migracié kovetkezményeit. Tovabba az olyan kronikus betegségek
gondozasakor, mint a cukorbetegség, az epilepszia ¢s a medddség, oda kell figyelni a ndkre
a fogamzas eldtt s a terhesség elején. A lehetséges beavatkozasok kézott van a nék folsav
bevitelének novelése a fogamzas idején, a veldcsd-rendellenességek (példaul spina bifida) és
mas fejlédési rendellenességek megeldzése érdekében. Sok tanulmdny nyujt bizonyitékot
arra, hogy a megfeleld mennyiségii folsav bevitel a fogamzas koriili idészakban a veldcso-
rendellenességek tobb mint felét meg tudja elézni. Az e téren torténd fellépés egy EU szintli
vita targya kell, hogy legyen, amely célja megallapitani, hogy mely ritka betegségek
elsddleges megeldzo intézkedései lehetnek sikeresek.

e A ritka betegségek ellatasaval kapcsolatos legjobb gyakorlatok: A legjobb gyakorlatok
megallapitdsa ¢és leirdsa alapvetden fontos a ritka betegségek gyogyitasat szolgald
eredményes stratégiakrol vald informaciok és adatok megosztasdhoz, és ezért a ritka
betegségek ellatasaval kapcsolatos legjobb gyakorlatok kialakitasdhoz sziikséges
informéciok ¢és adatok tokéletesitése érdekében is. A legjobb gyakorlatok megosztisa
lehetdvé fogja tenni az EU tagallamai szdmara, hogy az egyes ritka betegségekkel
foglalkoz6 kiilonbozé ellatok kozott az Osszegyiilt tapasztalatokbol meritve haldzatokat
alakitsanak ki. A tagallami szint(i teljesitménymérés noveli az esélyét a ritka betegségek
gyogyitasaban elérhetd sikereknek.

e A ritka betegségek gyogyszereihez valé egyenld hozzaférés: Annak ellenére, hogy a ritka
betegségek gyogyszereinek fejlesztését és nyilvantartasat sikeresen 6sztondzték, a polgarok
¢letmentd kezelésekhez vald hozzaférését két tényezd korlatozza. Eldszor is, egyes
vallalatok nem nyujtjdk a forgalomba hozatalra jovahagyott termékeiket valamennyi
tagallamban, mert a tagallami szintli nyilvantartasba vétel akadalyt jelent. Méasodszor, a ritka
betegségek engedélyezett gyogyszereinek rendelkezésre bocsatasaban adminisztracios
késedelmekrdl tettek jelentést (amelyek nagyban meghaladjak a 180 napos jogszabaly altal
eldirt hataridét)”. Ez a rendelkezésre allo gyogyszerek sziamaban nagy kiilonbségeket
eredményez a tagallamokban. Megoldast kell keresni erre a helyzetre. A Bizottsagnak
kétévente jelentést kell benyujtania a Tanacsnak és a Parlamentnek, amely meghatarozza
ezeket a sziik keresztmetszeteket (késedelmek, forgalomba hozatal, hozzaférés, visszatérités,

* EURORDIS felmérés a ritka betegségek gyogyszereinek rendelkezésre allasarél, valamint a COMP jelentései.

14



arak, stb.) és ajanlast tesz a sziikséges jogszabaly modositasokra a ritka betegségek
gyogyszereihez vald egyenld hozzaférés garantalasa érdekében az EU egész teriiletén. A
korhdzakban a ritka betegségek gyogyszereit a helyi korhaznal magasabb adminisztracios
szinten sziikséges finanszirozni, hogy biztosithato legyen a betegek e gyogyszerekkel valo
ellatasa.

8. kérdés: A ritka betegségek gyogyszereinek hozzaférhetdségével kapcsolatos probléma
megoldasat nemzeti vagy unids szinten képzeli-e el?

A ritka betegségek orvostechnikai eszkozei és a ritka betegségek diagnosztizalasa: A
ritka betegségek gyogyszereirdl szold rendelet nem foglalja magaban az orvostechnikai
eszkozok ¢és a diagnosztizalas teriiletét. A piac korlatozott méretébdl adddd probléma
azonban eltantorit a ritka betegségekben szenvedd betegeket szolgaldé termékek
kifejlesztésétol. A ritka betegségek gyogyszereivel kapcsolatban eddig meghozott
intézkedések modellje alapjan, meg kell vizsgélni a kezdeményezések lehetdségét az ipardg
Osztonzésére a ritka betegségek orvostechnikai eszkozei és diagnosztizalsa teriiletén.

9. kérdés: Sziikséges-e egy unids rendelet a ritka betegségek orvostechnikai eszkozeirdl és a
ritka betegségek diagnosztizalasarol?

A ritka betegségek gyodgyszereire vonatkozo egészségiigyi technoldgiai értékelés: Az arra
¢és a visszatéritésre vonatkozd dontés meghozatala elétt le kell vezetni a ritka betegségek
gyogyszereire vonatkozo egészségiigyi technologiai értékelést, ami egy masik olyan tényezo,
amely kezd meghatdrozd szerepet jatszani a betegek hozzaférésének késleltetésében vagy
akér megakadalyozhatja a kezelésben valo részesiilésiiket is. A kozonséges betegségek
gyogyszereinek koltséghatékonysagat értékeldé modszerek nem alkalmazhatéak a ritka
betegségek gyogyszereire, illetve legtobbszor nincs Osszehasonlitasi alap és kevés adat all
rendelkezésre. Ezen tilmenden, e kérdésnél egy etikus megkdzelités nem alapulhat csupan
gazdasagi kritériumokra, mivel a gazdasagi értékelés csak egy eleme a dontéshozatali
folyamatnak, amely a kozOsség valasztasait és preferenciait is figyelembe veszi. Ebben a
kérdésben a tagallamok részét6l koordinalt megkdzelitésre van sziikség. Tovabba a betegek
szempontjait is figyelembe véve, a vonatkozo értékelési modszerek tanulmanyozasat is eld
kell mozditani.

Engedélyezés elotti alkalmazasra vonatkozo koordinalt program: Sziikség van egy jobb
rendszerre az olyan gyogyszerek biztositdsahoz, amelyekre betegeknek azel6tt van
sziikséglik, hogy ezeket az 1) gyogyszereket jovahagytak és/vagy visszatéritették volna (az
ugynevezett engedélyezés elotti alkalmazas). A terdpidk engedélyezés elotti alkalmazas
céljabol valdé nyujtdsa az orvos, a termék projektgazdaja és a hatdésagok megosztott
felelossége kell, hogy legyen. Sziikséges emlékeztetni arra, hogy szamos ritka betegség
gyogyszerét kis és kozépvallalkozasok fejlesztik ki, amelyek nem tudnak hosszi tava
engedélyezés el6tti alkalmazési programokat tdmogatni allami beavatkozads és pénziigyi
tamogatas nélkiil. E kérdésre vonatkoznia kell — az EK tamogatasaval — a tagallamok kozotti
koordinacidonak. A 726/2004/EK rendelet 83. cikke megalapozza a tagallamok szamara azt a
lehetdséget, hogy a hataskoriiket az engedélyezés eldtti alkalmazasra hasznaljak, valamint
megallapitja, hogy az EMEA (Eurdpai Gyogyszerértékelési Ugyndkség) véleményt adhat ki
valamely gyogyszer felhasznalasi és forgalmazasi feltételeir6l, amennyiben engedélyezés
elétti alkalmazast terveznek.

A specialis szocialis szolgaltatasok fontosak a ritka betegséggel egyiitt ¢l6 emberek
¢letmindségének javitasa szempontjabol. A kiilonb6zd szocidlis szolgaltatasok koziil a
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betegek és apoloik, akik gyakran csaladtagok, a kovetkezdket jelolték meg, mint kiilondsen
hasznosakat az ¢életmindségiik javitdsdnak szempontjabol: Kisegité gondozasi
szolgaltatasok: lehetdvé teszik az &poldk és a betegek szamdra, hogy megszervezzék az
¢letiiket és pihenjenek egy ideig; Informacids szolgaltatasok és segélyvonalak: novelik az
esélyét annak, hogy a betegek és gondozoik vonatkozé informaciokhoz hozzaférhessenek a
ritka betegségrdl, amellyel egyiitt élnek és amelyet napi szinten gondoznak; Terapias
szabadidé programok gyermekek és fiatal felndttek szamara: lehetévé teszik a betegek
szamdra, hogy mas kilatasaik is legyenek az életben a betegségiikon kiviil; Pénziigyi
tamogatas: segit az elszegényedés elleni kiizdelemben, hogy elismerjék azokat a dolgozo
apolokat, akik a fizetett munkajukat egyeztetik 0ssze a fizetetlen &polassal; Pszicholégiai
tamogatas. Az Eurdpai Bizottsagnak a kozegészségiigyi programon ¢és a fogyatékkal
¢lokkel kapcsolatos cselekvési terveken keresztiil pénziigyi timogatast kell nytjtania erre a
tevékenységre.

10. kérdés: Milyen jellegli specidlis szocidlis és oktatdsi szolgaltatdsokat kell a ritka
betegségben szenvedd betegek szdmara unids €s nemzeti szinten ajanlani?

4.3. A kutatas ¢és fejlesztés elomozditasa a ritka betegségek és a ritka betegségek
gyogyszerei terén

Az adatbazisok, nyilvantartasok, gyilijtemények és biobankok tamogatasa: A
nyilvantartasok és adatbazisok a ritka betegségek terén a klinikai kutatds fejlesztésének
kulcsfontossagu eszkozei. Ez az egyetlen mod az adatok oly médon torténd Osszevonasara,
hogy elégséges mintanagysagot érjenek el a jarvanyligyi €s/vagy klinikai kutatasokhoz. A
ritka betegségek gyodgyszereivel kezelt betegek nyilvantartasai kiilonosen fontosak, mivel
lehetéveé teszik a kezelés hatékonysagara és a lehetséges mellékhatdsokra vonatkozo
bizonyitékok 0sszegylijtését, tudvan azt, hogy a forgalomba hozatali engedélyt rendszerint
olyankor adjak meg, amikor a bizonyitékok még korlatozottak, de mar meggydzdek.
Tamogatni kell az adatgylijtés €s gondozas létrehozésara vonatkozd egyiittmitkodési
torekvéseket, amennyiben ezekhez a forrasokhoz elfogadott szabalyok alapjan lehet
hozzaférni. Sok, a Kutatasi Féigazgatosag, illetve az Egészségligyi és Fogyasztovédelmi
Foigazgatosag altal pénziigyileg tamogatott kutatasi és kozegészségiigyi halozat hozott 1étre
ilyen megosztott infrastrukturakat, amelyek az ismeretek tokéletesitésében és a klinikai
vizsgalatok megszervezésében nagyon eredményes eszkozoknek bizonyultak. Egy
szakosodott halézat, mint példaul az EuroBioBank?®, felbecsiilhetetlen értékii eurdpai forrast
jelent, amely hossz tavu finanszirozast és unids alapti megkozelitést igényel a teljes
kifejlesztés €s az optimalizalt felhasznalas érdekében. Az ilyen jellegli kezdeményezést
tagallami €és unids szinten tdmogatni kell, valamint hosszl tdvu finanszirozast kell ezen
infrastrukturdk rendelkezésére bocsatani, amennyiben a hasznossdgukat aldtdmasztottak.
Ugyanez vonatkozik a biologiai mintdk gyijteményeire és a biobankokra is. A ritka
betegségek biobankjainal sajatos igény lehetévé tenni a nagyon ritka betegségben szenvedd
betegektdl szdrmazd anyagok gylijtését és tarolasat, akar egy folyamatban 1évd kutatasi
eljaras nélkil is. A tagallamok és az Eurdpai Bizottsag éltal timogatando teriiletek: mindségi
eléirasok, beleértve az adatbazisok mindségének iddszakos ellendrzésére és az adatbazisok
tisztitasara szolgald stratégidk €s eszkozok kifejlesztését; jarvanyiigyi és kozegészségiligyi
célbol gytijtendd minimdlis k6zos adathalmaz; figyelem forditdsa a felhasznélo-baratta
tételre, az atlathatdsagra és az adatbazisok 0Osszekapcsolhatdsagara; szellemi tulajdon,
kommunikécié az adatbazisok/nyilvantartasok kozott (genetikai, nagyobb altalanossagban

% Lasd: http://www.eurobiobank.org
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véve diagnosztikai, klinikai, feliigyelet-vezérelt, stb.). Jelentdséget kell tulajdonitani a
nemzetkdzi (unids) adatbazisok nemzeti és/vagy regionalis adatbazisokhoz torténd
kapcsolasara, amennyiben azok 1éteznek.

11. kérdés: A nyilvantartasok, adatbazisok és biobankok szdmadra az iranyitas és a finanszirozasi
rendszer milyen modellje lenne megfeleld?

Biomarkerek: A bioldgiai markerek (biomarkerek) ,biologiai folyamatok objektiven
mérheté mutatoi”. Felhasznalhatoak a betegség diagnosztizalasara, valamint a betegség
elérehaladésa és a terdpias beavatkozasokra vald reagalds értékelésére. A jelenleg hasznalt
diagnosztikai vizsgéalatok nagy része (tumormarkerek, valamely betegséget okozd vagy
azzal Osszefliggd DNS-szekvencidk toredékei) a biomarkerek fogalommeghatarozasa ala
tartozik. A funkciondlis és a radioldgiai értékeléseket is biomarkereknek lehet tekinteni. A
betegség eldrehaladdsa €s a lehetséges 1) kezelések értékelésekor a biomarkereket az olyan
els6dleges végpontok helyettesitjeként lehet alkalmazni, mint a talélés vagy a
visszafordithatatlan megbetegedés, vagyis olyan végpontok helyett, amelyek hosszu
megfigyelési id0szakokat és nagy betegcsoportokat igényelnek. Ez kiillondsen igaz a ritka
betegségekre, az egyes betegségek altal érintett személyek kis szdma miatt. Mar adtak ki
forgalomba hozatali engedélyeket biomarkerek alapjan ugy, hogy azok a gyogyszer
hatékonysaganak megitélését segitd végpontként szolgéltak. A biomarkerek felfedezésében
lendiiletet adtak az 0j molekuléris bioldgiai technikdk (példaul genomika, proteomika,
kombinatorikus kémia), amelyek egy iddben nagyszamu lehetséges biomarker azonositasat
teszik lehetdvé. Fontos, hogy az EU tamogassa a biomarkerek felfedezésének 1) technikait,
koztiik a sugardiagnosztikai és a funkcionalis technikékat. Ennél még lényegesebb az olyan
tanulmanyok ¢€s tevékenységek tamogatasa, amelyek a lehetséges biomarkereket a validalas
¢s klinikai alkalmazéds felé¢ terelik. Ez a folyamat hosszl, koltséges és jelenleg nem
hatékony. A ritka betegségek terén e folyamat javat szolgalnd olyan tevékenységek
finanszirozéasa, amelyek egyes biomarkerek (vagy biomarker klaszterek) érvényességének a
lehetd legnagyobb szdmu betegen torténd értékelésére iranyulnak (referenciahéalézatok),
valamint a gydgyszeripar és a tudomanyos korok kozotti partnerség erdsddése, amely a
»Katedratol az agyig terjedd Gt” teljesitését biztositja.

Adatvédelem: Mindezeket az infrastruktirdkat az adatok titkossagaval és a betegek
maganéletének védelmével kapcsolatos unids rendeletek és megallapodasok szerint kell
megvalésitani. Kiilon sziikséges felhivni a figyelmet az EK adatvédelmi iranyelvére”’. A
ritka betegségekkel kapcsolatos tevékenységek érdekében az IDA (kozigazgatasi rendszerek
kozotti adatcsere)™ kezdeményezést fontolora kell venni, hogy egyes kozegészségiigyi
szempontbol fontos ritka betegségekkel kapcsolatban eurdpai nyilvantartasok létrehozasat
eldsegitsék.

Kutatasi halézatok a ritka betegségek szamara: az EU szinti koordinalt kutatasi
projektek a siker f6 elemei. A koordindlt haldzatokat tagallami és unids szinten is timogatni
kell, valamint a ritka betegségeknek meg kell Orizniiik elsébbségi helyiiket a Kutatasi
Foigazgatosag jovobeli programjaiban. Tovabba be kell vezetni néhany Uj teriiletet, mint
példaul a ritka betegségekkel kapcsolatos szocialis kutatast.

A tagillamok finanszirozasi iigynokségeinek koordinacidja: Az EU FP6-ja Altal
tamogatott ERA-NET projekt, amely jelenleg hét orszag ritka betegségekkel kapcsolatos

7T A személyes adatok feldolgozasa vonatkozaséban az egyének védelmérél és az ilyen adatok szabad aramlésardl szolo, 1995. oktober 24-i
95/46/EK eurdpai parlamenti és tanacsi iranyelv
%8 Lasd: http://europa.eu.int/idabe/
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finanszirozasi politikdit koordinalja, példa a kutatdsi torekvések széttoredezettségének
sikeres feloldasara. Ezt a megkozelitést kell kovetni, és tovabbi tagallamokat kell meghivni
az e kezdeményezésben valo részvételre.

e A kutatas fokozasa: A legtobb sulyos ritka betegségre, amely potencidlisan kezelhetd
lenne, jelenleg egyszerlien nincs egyedi kezelés. A terapidk kifejlesztése harom akadallyal
szembesiil: a mogottes patofizioldgiai mechanizmusok megértésének hianya, a klinikai
fejlesztés korai szakaszaban az allami tdmogatas hidnya, valamint a gyogyszeripar
érdeklddésének hidnya. Csakugyan, (a nagyon kis betegcsoportok miatt) a beruhdzas
alacsony becsiilt megtériilésével egyiitt a gyogyszerek kifejlesztésének magas koltsége, az
oriasi egészségiigyi igény ellenére visszatartotta a gyogyszeripart a ritka betegségek elleni
gyogyszerek kifejlesztésétol. Bar a ritka betegségek gyodgyszereire vonatkozé szabalyozasok
egyértelmilen eldsegitették a ritka betegségek kezeléseinek kifejlesztését, komoly
nehézségek allnak még fenn és tovabbi kezdeményezésekre van sziikség. Mivel a terdpias
célok azonositasa nagyrészt a betegségek genetikai és molekularis jellemzésétol, valamint a
biologiai mechanizmusok megvilagitasatol fligg, kulcsfontossdgii a ritka betegségekkel
kapcsolatos patofiziologiai ¢és klinikai kutatast fokozni. A kutatasban, az emberi
génallomany szekvenaldsédban, valamint a nagyteljesitményli genomikai és posztgenomikai
eszk6zoknél elért haladas alapjan varhato, hogy sok, ritka genetikai rendellenesség mogottes
mechanizmusa megfejtésre kerlil az elkovetkezO néhany évben. E rendellenességekkel
szemben a gyogyaszati kutatast Osztondzni kell, beleértve az innovativ biotechnoldgiai
kutatast (monoklonalis ellenanyagok, sejt- és génterdpia, illetve enzimhelyettesitd terapia),
valamint az aktiv kémiai vegyiiletek keresésén alapuld klasszikus gyogyaszati kutatast. Még
a ritka genetikai rendellenességek teriiletén is, a gyogyszer felfedezésében az azonositott
bioldgiai célpontokra haté kémiai vegyiiletek kivalasztasa fontos célkitlizést jelent. Mivel a
legtobb esetben a gyogyszeripar nem fogja megtenni ezt a kezdeti 1épést, fontos a
kozszektort érdekeltté tenni abban, hogy megtegye. Az EU-nak tamogatnia kell a klinikai
alkalmazas elotti fejlesztések soran a tudomanyos kutatdsokat. A jelenleg 1étesités alatt allo
eurdpai nagyteljesitményli platformokkal a kapcsolatokat, valamint a ko6zds eurdpai
molekula gylijtemények hasznalatat szintén eld kell mozditani. A gyogyszeripari tarsasdgok
¢és a kozszektor szervezetei kozotti taldlkozasi pontokon késziilé tanulmanyokat olyan koz-
€s maganszféra partnerségeken keresztiil kell 6sztondzni, amelyek a ritka betegségek terén a
gyogyszerjelolt molekuldk értékeléséhez vezetnek. Eurdpai szinten a kihivasnak tigy lehetne
megfelelni, ha a ritka betegségek szamara koz- és magan forumot hoznanak létre, illetve
finansziroznanak, amely a sziikséges szakértelem és finanszirozas biztositdsaval lehetdvé
tenné a tobb kdzpontban végzett igéretes klinikai alkalmazast megel6zo, illetve klinikai
projektek fejlesztését. A fliggetlen tudomanyos klinikai kisérleteket nemzeti szinten kell
tdmogatni az Olaszorszagban, Franciaorszagban és Spanyolorszagban eddig megvalositott
modell alapjan, valamint ezeket a torekvéseket az elégséges szamu beteg részvételének
biztositasa érdekében koordinalni kell.

12. kérdés: Miként latja a partnerek (ipar és karitativ szervezetek) szerepét egy ritka betegségek
elleni unids fellépés soran? Milyen modell lenne a legmegfelel6bb?

4.4. A ritka betegségben szenvedo betegek felelos helyzetbe hozasa egyéni és csoportos
szinten

o Ko6zos megkozelités a betegképviseleti szervezetek felelés helyzetbe hozasara: A
betegképviseleti szervezetek felbecsiilhetetlen értékii partnereknek bizonyultak tagallami és
uniods szinten, a ritka betegségek ismertségének novelésében, a ritka betegségekre vonatkozd
kozpolitika meghatarozasahoz sziikséges informaciok Osszegylijtésében és terjesztésében, a
ritka betegségekkel ¢és a ritka Dbetegségek gyogyszereivel kapcsolatos mindségi
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tajékoztatashoz vald hozzaférés javitdsdban, eurdpai és nemzeti szinten munkaértekezletek
szervezésében, valamint iranymutatdsok és pedagogiai dokumentumok készitésében. A
betegek ¢és a betegképviseleti szervezetek kollektiven torténd felelds helyzetbe hozasahoz
sziikség lesz olyan tevékenységek tamogatdsara, mint: a képesség-novelés, regionalis,
nemzeti és unids szinten a betegek kozott a tevékenységek haldzatba szervezése, illetve
képzések szervezése, betegeket szolgald szolgaltatasokrdl informacio-, tapasztalat- és legjobb
gyakorlatok cseréje, valamint ,,beteg tdmogatasi kozosségek” 1étrehozasa a nagyon ritka
betegségben szenvedo, elszigetelt betegek és csaladjaik szamdara. Ezt a fajta tamogatast a
kozegészségligyi program ¢s az FP7 keretein beliil elsdbbséget ¢élvezd fellépésként kell
integralni.

4.5 A politikak és kezdeményezések koordinalasa tagallami és unids szinten

A ritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti/regionalis tervek elfogadasa: A nemzeti és/vagy
regionalis szinten meghozand6 valamennyi sziikséges kezdeményezés integralasa érdekében
felkérték a tagallamokat, hogy a ritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti vagy regionalis
cselekvési terveket dolgozzanak ki. Csak korlatozott szdmu tagallam fogadott el vagy fog
hamarosan nemzeti tervet elfogadni, vagy fog vonatkoz6é kezdeményezéseket elinditani.
Mikézben csak Franciaorszag dolgozott ki atfogd cselekvési tervet (2005-2008)%, mas
tagallamok korlatozott szamu teriileten rendelkeznek nemzeti politikakkal (Olaszorszag,
Svédorszag, Dénia, Egyesiilt Kirdlysag), vagy a politikdk kidolgozasanak folyamatanal
tartanak (Bulgaria, Portugalia, Spanyolorszdg, Romania, Luxemburg). Tovabbi tagallamok
csak a kutatas teriiletén rendelkeznek célzott politikdval (Németorszag, Hollandia). Az EU-
nak nyomatékosan ajanlania kell e kdzlemény ajanlasaval 6sszhangban a nemzeti/regionalis
tervek elfogadasat, valamint azok koordinédcigjat, miutan kidolgozasra keriiltek. A ritka
betegségekre vonatkozd cselekvési tervek kidolgozéasat segitdé unids irdnymutatasok is
hasznosak lehetnek. Ez tdmogatni fogja az ,egyenld hozzaférés az egészségiigyi
szolgaltatasokhoz, valamint a koltségeik €s mindségilik”-re vonatkozd unids politikat. Ez a
fajta tAmogatas a kdzegészségiigyi program része lett, mint elsdbbséget élvezd fellépés.

13. kérdés: Egyetért-e On azzal a gondolattal, hogy legyenek cselekvési tervek? Ha igen, akkor
az On orszagaban nemzeti vagy regionalis szinten legyenek?

Egészségiigyi mutatok Kifejlesztése a ritka betegségek terém: Azért van sziikség az
egészségligyl mutatok kifejlesztésére, hogy az EU-ban az érintett személyek helyzetét és
annak alakulasat nyomon tudjak kovetni. Az adatok [étezd forrasokbol torténd
Osszegyljtését elo kell segiteni, kivaltképpen az unids szinten mar finanszirozott forrasokbol
szarmazokat. A ritka betegségek gyogyszereire vonatkozoan a rendelkezésre bocsatds és a
hozzaférhetdség terén, a szakértdi/referenciakdzpontok terén, valamint a tagallami és unios
szintl politikdk terén realis és jelentdségteljes mutatokat kell meghatarozni.

Ritka betegségekrol szolé eurdpai konferencidk megszervezése: A multban kétévente
tartottak a ritka betegségekrol sz6l6 eurdpai konferenciat (2001-ben Koppenhdgéaban, 2003-
ban Parizsban, 2005-ben Luxembourgban®® és 2007-ben Lisszabonban’'). A konferenciak
felbecstilhetetlen értékiinek bizonyultak az érdekelt felek kozotti eszmecsere forumaként, €s
mint hatdsos kommunikacids eszkoz a ritka betegségek médiabeli jelenlétének biztositasara.
A betegek, egészségiigyi szakemberek ¢€s a dontéshozok szaméra forumként kell szolgalniuk
a politikdk, stratégidk és a sikeres intézkedések példainak feliilvizsgalata, az igények

% Lasd: http://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006/doc/French_National Plan.pdf
30 Lasd: http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/ev_pre2005_en.htm
3! Lasd: http://www.rare-diseases.eu/home_en.php
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megfogalmazasa, a beteg-kdzpontl politikdk nemzeti és unids szintli 6sztonzése, valamint
Européban a ritka betegségek koriil kialakult kozosség életképességének megerdsitése
céljabol. A konferencidt az EU ritka betegségekkel foglalkoz6 tanacsadd bizottsaganak
kozremiikddésével kell megszervezni.

Az EU ritka betegségekkel foglalkoz6 tanicsadé bizottsaganak létrehozasa: Az EU ritka
betegségekkel foglalkoz6é tandcsadd bizottsaga a jelenleg a ritka betegségekkel foglalkozo
unios munkacsoport altal ellatott feladatokat fogja teljesiteni. Sziikséges, hogy a bizottsagot
a ritka betegségek terén a kozegészségiigyi fellépés fejlesztéséhez vald hozzajarulas céljabol
létrehozott tudomanyos titkarsag segitse, amely rendelkezik olyan hataskorrel, hogy a
Bizottsagnak tanacsot adjon a kovetkezdkben: (i) nemzeti tervek alapjan ritka betegségekkel
kapcsolatos szolgaltatasok megszervezése (szubszidiaritas); (ii) klinikai vizsgalatok és
szlirések; (ii1) a ritka betegségek referenciahaldzatainak megjeldlése és mindségellendrzés;
(iv) legjobb gyakorlatokra vonatkozé irdnymutatdsok kidolgozéasa; (vi) iddészakos
jarvanyligyi jelentés a ritka betegségek helyzetérdl az EU-ban; (vii) unids
nyilvantartasok/halozatok/eseti felmérések; (viii) EU szinten politikdk kialakitasanak
tdmogatasa; (ix) kozos keretek létrehozasa a ritka betegségek szdmara a kozegészségiigy
terén, valamint (x) elektronikus hirlevél kiaddsa a ritka betegségekrél. Az EU ritka
betegségekkel foglalkozé tanacsadd bizottsaga dsszetétele révén megdrzi a kozegészségiigyi
program altal tamogatott, folyamatban 1évo €s multbeli projektek szerepét a ritka betegségek
terén, de integradlnia kell az FP keretén beliili ritka betegségekkel kapcsolatos projektek ¢és a
legfontosabb betegképviseleti szervezetek széles korli képviseletét, valamint a tagallamok
kozegészségligyi hatosagainak magas szintli képviseletét. Az elkovetkezd években e
bizottsag cselekvési képességének biztositdsara az unios koltségvetésbol kiilon koltségvetést
kell elkiiloniteni.

A ritka betegségek az unios koltségvetésben: Jelenleg az EK altal pénziigyileg tamogatott
valamennyi kezdeményezést rovid tavu szerzoédések alapjan finanszirozzak. Bar a projektek
hatékonysdganak, illetve az unids politikdkkal kapcsolatos fontossdguknak rendszeres
értékelését elismerik, azt a tényt, hogy a megujitdsuk nehézkes és néha lehetetlen a jelenlegi
szabalyok mellett, jelentés akadalynak tekintik a kozos infrastruktarak kialakitasaban. A
ritka betegségek terén a jovobeli unids kozegészségiigyi program (2014-2020) masik f6
alapkove egy ritka betegség alap létrehozédsa kell, hogy legyen, annak érdekében, hogy
biztositsak a ritka betegségekkel kapcsolatos eurdpai referenciahaldzatok és informacios
szolgéalatok unids tevékenységét, a ritka betegségek genetikai ¢és laboratoriumi
akkreditaciojat, a ritka betegségekkel kapcsolatos nyilvantartdsok és adatbéazisok eurdpai
tarold platformjainak fenntarthatosagat, valamint barmely mas fenntarthatd, hosszi tava
tamogatast igénylo ritka betegségekkel kapcsolatos tevékenységet, amint azt a Bizottsagtol a
Tanacsnak ¢és az Eurdpai Parlamentnek benyujtandd végrehajtasi beszamoloban e
kozlemény alapjan meghataroztak.

Egy ritka betegségekkel foglalkozé kozosségi iigynokség létrehozasa: Az unids
igynokség a ritka betegségekkel kapcsolatos politikdk kozosségi szinten torténd, hossza
tavl végrehajtasat szolgald, allando €s fenntarthatdo eszkoz 1étrehozasanak igényére adna
valaszt. A fogalommeghatarozas szerint, ,, 4 kozdsségi tigynokségek olyan eurdpai kozjogi
szervek, amelyek elkiiloniilnek a kozosségi intézményektol és onallo jogi személyiséggel
rendelkeznek. A masodlagos jog réven jonnek létre, a meglehetosen specialis technikai,
tudomanyos vagy iranyito feladatok végrehajtasa céljabol”. A ritka betegségekkel
céliranyosan foglalkozd unids ligynokség kivald eszkoz lehet a vonatkozd stratégidk
allandosaganak ¢és koherencidjanak unids szinten torténd biztositasara, olyan kiilonb6z6
tertileteken, mint a betegek nyilvantartasa, biobankok, klinikai kisérletek, informaciok a
ritka betegségekrol, referenciakdzpontok halozatai, konszenzuson alapul6 ajanldsok klinikai
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ellatasrol, valamint mindségértékelés. Az Egészségiigyi és Fogyasztovédelmi Foigazgatosag
munkadja és a ritka betegségekkel foglalkozd eurdpai tandcsadd bizottsdg tandcsai alapjan az
EK-nak 2009-ben egy ritka betegségekkel foglalkozd kozosségi ligynokség 1étrehozasarol
megvaldsithatosagi tanulméany készitésébe kell kezdenie. Ez az {igyndkség az EU jovobeli
kozegészségligyi programjanak (2014-2020) alappillére lehet a ritka betegségek teriiletén.

14. kérdés: Sziikségesnek tartja-e egy 1) ritka betegségekkel foglalkozd eurdpai ligyndkség
1étrehozasat és egy megvaldsithatosagi tanulmany megkezdését 2009-ben?

¢ Rendszeres jelentések a ritka betegségek helyzetérél az EU-ban: A Bizottsdgnak harom
évente végrehajtasi beszamolot kell kiadnia az EU-ban a ritka betegségek jarvanyligyi
helyzetével foglalkozd, a Tanacsnak, a Parlamentnek, a Szocidlis ¢és Gazdasagi
Bizottsagnak, valamint a Régiok Bizottsaganak cimzett kozleményrdl, valamint a ritka
betegségekrdl sz616 bizottsagi kozlemény végrehajtasdnak allapotarol.

5. KOVETKEZO LEPESEK

A konzultacidéra adott valaszokat a fenti szovegben megjelolt egyedi kérdések koré
csoportositva 2008. februar 14-ig kell a Bizottsagnak megkiildeni, a sanco-rarediseases-
consultation@ec.europa.eu e-mail cimre vagy postai titon a kdovetkezd cimre:

European Commission (Eurdpai Bizottsag)

Health and Consumer Protection Directorate-General (Egészségiigyi és Fogyasztovédelmi
Féigazgatosag)

Rare Diseases consultation (Ritka betegségekkel kapcsolatos konzultacio)

HTC 01/198

11, Rue Eugene Ruppert

L-2557 Luxembourg

Minden atvett hozzaszolas kozzétételre kertil, kivéve, ha kifejezetten masként van megjeldlve.
A konzultaciot kovetéen a Bizottsag a megfeleld javaslatokat 2008-ban szandékozik
eléterjeszteni.
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