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MEDDELANDE FRAN KOMMISSIONEN TILL EUROPAPARLAMENTET,
RADET, EUROPEISKA EKONOMISKA OCH SOCIALA KOMM ITTEN SAMT
REGIONKOMMITTEN

om séllsynta g ukdomar: utmaningar for Europa

INLEDNING

Sédllsynta sjukdomar & sjukdomar med sarskilt 1&g prevalens: enligt Europeiska
unionen betraktas gukdomar som sdllsynta ndr de drabbar hogst 5 av 10 000
personer i Europeiska unionen. Detta betyder anda att 5 000-8 000 olika sallsynta
gukdomar drabbar eller kommer att drabba uppskattningsvis 29 miljoner méanniskor i

EU.

Pa grund av de egenskaper som utmarker sdllsynta sukdomar — begrénsat antal
patienter och brist pa kunskap och expertis — kan man pa detta omrade skapa mycket
stort mervarde i EU. Samarbete pa EU-niva kan bidra till att sdkerstélla att den
begransade kunskapen delas och resurser kombineras sa effektivt som majligt till en

samlad EU-satsning avseende séllsynta sjukdomar.

Kommissionen har redan vidtagit specifika atgarder avseende sallsynta sjukdomar pa
ett flertal omraden. Med detta som utgangspunkt ska det i detta meddelande om EU:s
utmaningar pa omradet séllsynta sjukdomar laggas fram en samordnad ansats som
klart och tydligt stakar ut riktningen for aktuella och framtida gemenskapsatgarder
for att ytterligare oka den réttvisa tillgangen till prevention, diagnos och behandling

for patienter som lider av sdllsynta sukdomar i hela EU.

PROBLEMSTALLNING

De flesta séllsynta sukdomar & genetiska gukdomar, och Ovriga innefattar bl.a.
sdllsynta cancerformer, autoimmuna sukdomar, medfodda missbildningar,
forgiftnings- och infektionssjukdomar. Forskningen om séllsynta sjukdomar har i
stor utstrackning bidragit till en béttre forstaelse for mekanismerna bakom vanliga
tillstand som fetma och diabetes, som ofta beror pa rubbningar i en enda biologisk
reaktionsvdg. Forskningen om sdlsynta sukdomar & dock inte bara knapp utan

dessutom spridd 6ver olika laboratorier i EU.

Avsaknaden av en sarskild halsopolitik for sdllsynta sukdomar och bristen pa
expertis leder till forsenade diagnoser och svarigheter att fa vard. Foljden blir
ytterligare fysiska, psykologiska och psykiska funktionsnedséttningar, otillréackliga
eller till och med skadliga behandlingar och forlorad tilltro till halso- och sjukvarden,
trots att vissa sdllsynta sukdomar gar att forena med ett normalt liv om de
diagnostiseras i tid och skots pa rétt sétt. Felaktiga diagnoser och inga diagnoser &r
de storsta hindren for forbéattrad livskvalitet for tusentals patienter med séllsynta

gukdomar.

SV



Nér det gédller diagnostik, behandling och rehabilitering av personer med sdllsynta
gukdomar finns det stora skillnader mellan de nationella hdso- och
sjukvardsystemen i frédga om tillganglighet och kvalitet. Beroende pa i vilken
medlemsstat eller region man bor har EU-medborgare ojamlik tillgang till
experttjanster och vardalternativ. Ett fatal medlemsstater har lyckats taitu med en del
av frédgorna i samband med sjukdomarnas séllsynthet, medan andra @nnu inte har
Overvéagt tankbara [Gsningar.

Under  Overinseende av  kommissionen och  EMEA (Europeiska
|&kemedelsmyndigheten) bedrivs redan en politik for lakemedel for sdllsynta
gukdomar, s.k. sarlékemedel eller orphan drugs. Lakemedlen kallas orphan eftersom
|akemedelsindustrin under normala marknadsfoérhallanden visar svagt intresse for att
utveckla och marknadsféra produkter som endast & avsedda for ett litet antal
patienter som lider av mycket sdllsynta ftillstand. Sarldkemedelsforordningen
(Europaparlamentets och rédets forordning (EG) nr141/2000 av den
16 december 1999 om sérlakemedel?) foreslogs for att kriterier for klassificering av
sarlakemedel i EU skulle faststdllas. Forordningen innehdller en beskrivning av
stimulansatgarder (t.ex. tio ars ensamrétt pA marknaden, protokollhjép, tillgang till
det centraliserade forfarandet for godkannande for forsdljning) for att framja
forskning om samt utveckling och marknadsféring av |&kemedel for att behandla,
forebygga eller diagnostisera séllsynta sukdomar. EU:s sérldkemedelspolitik har
varit framgangsrik, &ven om medlemsstaterna dnnu inte kan garantera full tillgang till
varje godkant sarlékemedel.

MAL

Gemenskapens roll pa halsoomradet &r enligt artikel 152.2 i fordraget att framja
samarbete mellan medlemsstaterna och vid behov stidja deras insatser. Pa grund av
de egenskaper som utmarker séllsynta sukdomar — begransat antal patienter och brist
pa kunskap och expertis — kan man pa detta omrade skapa mycket stort mervérde i
EU. Syftet med detta meddelande & att léagga fram en Overgripande
gemenskapsstrategi for stod till medlemsstaterna for att sakerstélla effektivitet och
andamal senlighet i fraga om igenkannande, prevention, diagnos, behandling och vérd
av samt forskning om séllsynta sjukdomar i EU.

Detta kommer i sin tur att bidratill att det Gvergripande malet uppnas, dvs. forbéattrat
halsoresultat och darmed flera friska levnadsar, en av de viktigaste indikatorerna
inom Lissabonstrategin’. | det syftet indelas de operativa insatserna i meddelandet i
tre huvudomraden.

Okaigenkannandet av sillsynta sjukdomar och deras synlighet

Nyckeln till béttre 6vergripande strategier for séllsynta ukdomar &r att se till att de
kanns igen sa att de foljande dtgarderna kan séttas in pa ratt satt. For att forbéttra
diagnosen och véarden av sdllsynta sjukdomar maste igenkannandet foljas av korrekt
information som tillhandahdllas och sprids i inventeringar och register som &r

Europaparlamentets och rédets férordning (EG) nr141/2000 av den 16 december 1999 om
sérlékemedel.
Se http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears en.htm.
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3.2.

3.3.

anpassade till vardpersonalens och drabbade personers behov. Detta kommer att
bidra till man tar itu med en av huvudorsakerna till att séllsynta sjukdomar
forsummats. Kommissionen ténker darfor inrétta ett omfattande system for kodning
och klassificering pa EU-niva som ska utgora ramen for 6kad kunskapsdelning inom
sdllsynta gukdomar och Oka insikten om detta vetenskapliga problem och
folkhélsoproblem i hela EU.

Framja strategier for sdllsynta gukdomar i medlemsstaterna

Forutsattningen for effektiva och andamalsenliga insatser for sillsynta sjukdomar ar
en sammanhallen dvergripande strategi dér de begrénsade och spridda resurserna pa
ett integrerat och erkant satt mobiliseras i en samlad EU-insats. Den samlade EU-
insatsen bygger i sin tur pa att det finns en gemensam ansats inom EU pa arbetet med
sdlsynta sukdomar utifran vilken man kan samverka och bidra till att forbéttra
tillgangen till vard och information for patienter.

Kommissionen foreddr darfor att medlemsstaterna genom att anta en
rekommendation fran radet stoder sig pa en gemensam ansats pa séllsynta sjukdomar
som grundar sig pa existerande basta praxis. | kommissionens fordag till radets
rekommendation som &tféljer detta meddelande rekommenderas medlemsstaterna att
upprétta strategier som omfattar foljande:

— Inférande av sektorsovergripande nationella handlingsplaner for sdlsynta
sukdomar.

— Inréttande av andamalsenliga mekanismer for definition, kodning och inventering
av sdllsynta sukdomar och utarbetande av riktlinjer for god praxis som ska utgora
ramen for igenké&nnande av sdllsynta jukdomar och delning av kunskap och
expertis.

— Framja forskning om sdllsynta sukdomar, vilket &ven inbegriper samarbete och
samverkan Over granserna for att maximera den vetenskapliga resurspotentialen
inom hela EU.

— Sakerstalla tillgangen till hdlso- och sukvard av hog kvalitet, framst genom att
identifiera nationella och regionala kunskapscentrum och framja deras samverkan
I europeiska referensnétverk.

— Sakerstdla mekanismer for att samla nationell expertis om sallsynta sjukdomar
for att dela den med parternai EU.

— Vidta &garder for att starka patienters och patientorganisationers egenmakt och
Oka deras deltagande.

— Sakerstédlla dessa dtgarders hallbarhet.

Utveckla samarbete kring samt samordning och reglering av séllsynta
sukdomar pa EU-niva

Insatser pa EU-niva kommer att hjapa medlemsstaterna att samla och organisera de
knappa resurserna for séllsynta sjukdomar och kan hjépa patienter och vardpersonal
att samarbeta 6ver medlemsstaternas granser for att dela med sig och samordna
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4.1.

4.2.

4.3.

4.4.

expertis och information. Gemenskapen bor sikta mot béttre samordning av politik
och initiativ pad EU-niva och mot forstarkt samarbete mellan EU-program for att
ytterligare maximera de resurser som finns tillgangliga pa gemenskapsniva for
sdllsynta gjukdomar.

OPERATIVA INSATSER FOR ATT OKA IGENKANNANDET AV SALLSYNTA SJUKDOMAR
OCH DERAS SYNLIGHET

Definition av sédllsynta ukdomar

Den inom EU gdlande definitionen av sdllsynta sukdomar antogs genom
gemenskapens atgardsprogram avseende sdllsynta sjukdomar 1999-2003 och avser
sjukdomar med en prevalens pa hogst 5 pa 10 000 personer i EU. Samma definition
faststalls i forordning (EG) nr 141/2000 och anvands sdedes av Europeiska
kommissionen for klassificeringen av sarlakemedel. EU vill bibehdlla den gélande
definitionen. En béttre definition som tar hansyn till bade prevalens och incidens
kommer att utarbetas med medel fran hasoprogrammet och med hansyn tagen till
problemets internationella aspekter.

Klassificering och kodning av séllsynta 5 ukdomar

Den internationella referensen for klassificering av §ukdomar och sjukdomstillstand
a International Classification of Diseases (ICD), som samordnas av
V &rldshalsoorganisationen (WHO).® Kommissionen kommer att leda arbetet vid
revideringen av den géllande internationella sukdomsklassifikationen (ICD) for att
forbéttra kodningen och klassificeringen av sdllsynta sjukdomar. For detta kommer
kommissionen att inrétta en arbetsgrupp for klassificering och kodning av séllsynta
siukdomar®. Arbetsgruppen kan av WHO utnamnas till r&dgivande arbetsgrupp i
samband med den pagaende revideringen av ICD.

Spridning av kunskap och information om séllsynta sjukdomar

Bland det viktigaste for att forbéttra diagnos och vard av sdllsynta sjukdomar &r att
tillhandahdlla och sprida korrekt information i en form som & anpassad till
vardpersonalens och de drabbade personernas behov. En dynamisk inventering av
sédllsynta sjukdomar pa EU-niva kommer att bidra till att man tar itu med en av
huvudorsakerna till att sdllsynta sukdomar forsummats, vilket @en inbegriper
okunskap om vilka sukdomar som & sdlsynta Kommissionen kommer att
sakerstalla fortsatt tillgang till denna information inom EU, framst genom databasen
Orphanet®, som f&r stéd genom gemenskapsprogram.

Natverk for §ukdomsinformation

Befintliga (eller framtida) ndtverk for information om specifika gukdomar har
foljande prioriteringar:

Se http://www.who.int/classificationg/icd/en/.
Se http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
Se http://lwww.orpha.net/.
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5.1

— Garantera utbyte av information via befintliga europei ska informationsnétverk.

Framja béttre klassificering av speciella ukdomar.

Utveckla strategier och mekanismer for informationsutbyte mellan berdrda parter.

Tafram jamforbara epidemiol ogiska data pa EU-niva

Stodja utbyte av basta praxis och utveckla atgérder for patientgrupper.

OPERATIVA INSATSER FOR ATT UTVECKLA SAMARBETET INOM EU OCH
FORBATTRA TILLGANGEN TILL HALSO- OCH SJUKVARD AV HOG KVALITET

Forbattra den allmanna tillgangen till halso- och sukvéard av hog kvalitet,
framst genom utveckling av nationella/regionala kunskapscentrum och
inréattande av referensnatverk pa EU-niva

Medlemsstaterna har gemensamt atagit sig att pa grundval av principen om réttvisa
och solidaritet trygga den allmanna tillgangen till hdso- och sjukvard av hog
kvalitet®. Men om en sjukdom &r sallsynt innebér det ocksé att expertisen & knapp.
Vissa kunskapscentrum (i vissa medlemsstater aven kallade " referenscentrum” eller
"kompetenscentrum”) har utvecklat expertis som utnyttjas flitigt av annan
vérdpersonal” inom det egna landet eller internationellt och som kan hjélpa till att
sakerstélla tillgangen till 1amplig vard for patienter med sdllsynta sjukdomar. EU:s
arbetsgrupp for sdllsynta sukdomar rekommenderade 2006 i sin rapport till
hognivagruppen med titeln Contribution to policy shaping: For a European
collaboration on health services and medical care in the field of RD® att
medlemsstaterna bidrar till att identifiera sina expertcentrum och stbder dem
finansiellt.

Hognivagruppen for halso- och sjukvard har sedan 2004 arbetat pa konceptet med
europeiska referensnatverk®. Med stod i hognivagruppens arbete  ska
medlemsstaterna enligt artikel 15 i fordaget till Europaparlamentets och radets
direktiv om tillampning av patientréttigheter vid granstverskridande haso- och
sukvard (KOM(2008) 414) framja inréttandet av europeiska referensnatverk. Det
europeiska referensnatverket for sallsynta sukdomar kommer att ha en strategisk roll
nédr det galler att forbéttra den kvalitativa behandlingen for alla patienter inom EU,
vilket har efterlysts av patientorganisationerna™.

10

Radets slutsatser om gemensamma véarderingar och principer i Europeiska unionens halso- och
sukvérdssystem (EUT C 146, 22.6.2006, s. 1).

Se rapporten frén arbetsgruppen for sallsynta sukdomar Overview of current Centres of Reference on
rare diseases in the EU (2005) (http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm).
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Se hognivagruppens rapport om europeiska referensnétverk
(http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm).

Se Report of the European Workshop on Centres of Expertise and Reference Networks for Rare
Disease, Prag, juli 2007:

http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop_report_3.pdf.
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5.2.

5.3.

5.4.

Tillgang till specialiserade sociala tjanster

En viktig uppgift for kunskapscentrumen kan &@ven vara att utveckla eller framja
specialiserade sociala tjanster som ger personer med sdllsynta sukdomar oOkad
livskvalitet. Hjalplinjer, avlastningsvard och program for terapeutisk rekreation stods
redan finansiellt och maste vara héllbara for att uppnd sina mal: oka
medvetenheten, utbyta basta praxis och standarder, koncentration av resurser med
hjép av folkhal soprogrammet och handlingsplanerna pa handikappomradet.

Tillgang till sarlakemedel

Pa grund av sdllsyntheten utgor beslutsfattandet i fréga om prissdttning och
erséttning flaskhalsar for tillgangen till sérlakemedel. Ett st att komma tillratta med
detta & att pd EU-niva stéarka samarbetet nar det géaller den vetenskapliga
bedémningen av sarlékemedl ens terapeutiska (mer)varde.

Kommissionen kommer att inrétta en arbetsgrupp for utbyte av kunskap mellan
medlemsstaterna  och gemenskapens myndigheter om den vetenskapliga
bedomningen av sérlakemedlens kliniska mervarde. Detta samarbete skulle kunna
leda till icke-bindande gemensamma bedémningsrapporter om det kliniska mervardet
med forbattrad information som underldttar de nationella prisséttnings- och
ersattningsbesl uten, utan att foregripa respektive myndighets uppgifter.

Dessutom bor man Overvdga att involvera EMEA och befintliga internationella
natverk for utvardering av medicinska metoder sdsom Health Technology Assessment
International (HTAI)*®, European Network for Health Technology Assessment
(EUnetHTA)™ eller Medicines Evaluation Committee (MEDEV)™.

Program for anvandning av humanitara skal (" compassionate use’)

Det behdvs ett béttre system for tillhandahdlande av |akemedel for patienter med
sdllsynta ukdomar fére godkannande och/eller ersdttning av nya lékemedel (s.k.
anvandning av humanitéra skél —” compassionate use”).

Enligt den gédlande |akemedeldagstiftningen far EMEA avge yttranden om
anvandningen av en produkt av humanitéra ské for att garantera en gemensam ansats
I hela gemenskapen.

Kommissionen kommer att uppmana EMEA att se 6ver sinagallande riktlinjer for att
patienterna ska fatillgang till behandling.

11

12

13

14
15

Liknande de som identifierats tack vare det EU-stédda  Rapsody-projektet
(http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm).

Detta forordas i dokumentet Improving access to orphan medicines for all affected EU citizens, som
antogs av High level Pharmaceutical Forum.

http://www.htai.org/.

http://www.eunethta.net/.

http://www.esip.org/publications/pb51.pdf.
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5.5.

5.6.

5.7.

5.8.

Medicintekniska produkter

Sarlakemedelsforordningen  omfattar inte  medicintekniska produkter. Den
begrénsade marknaden och den begréansade potentiella l6nsamheten verkar
hammande. Kommissionen ska utvardera behovet av dtgarder for att l6sa detta
problem, eventuellt i samband med den forestéende revideringen av direktiven om
medi cintekniska produkter.

Stimulansatgéar der for utveckling av sirlakemedel

L akemedelsforetagen gor under en lang tid storainvesteringar i upptackt, utveckling
och marknadsforing av behandlingar av sdllsynta sukdomar och méste kunna fa
avkastning pa investeringarna. ldealet & dock att de dven ska kunna aterinvestera
avkastningen pa att upptécka fler behandlingar. Trots att det finns drygt 45 godkanda
behandlingar i EU — och flera for samma sjukdomstillstand — saknar @nnu manga
tillstand behandling. Enligt artikel 9 i forordning (EG) nr 141/2000 bor man
nationellt och p& EU-niva understka ytterligare stimulansatgarder for att starka
forskningen om sdllsynta sukdomar och utvecklingen av sérlékemedel samt Oka
medlemsstaternas medvetenhet om dessa produkter.

e-halsovard
e-hd sovarden kan bidra pa manga pa olika sétt, sarskilt genom foljande:

— Elektroniska direkttjanster som utvecklats av Orphanet och inom andra EU-
finansierade  projekt  visar tydligt pa& hur informationss  och
kommunikationstekniken (IKT) kan utnyttjas for att hjdpatill att skapa kontakter
mellan patienter och att bilda patientgrupperingar, for att forskargrupper ska
kunna dela databaser, for datainsamling for klinisk forskning, for registrering av
patienter som &r villiga att delta i klinisk forskning och for att remittera fall till
experter, vilket forbéttrar kvaliteten pa diagnoser och behandling.

— Telemedicinen, dvs. tillhandahdlande av vard pa distans genom IKT, & ett annat
anvandbart verktyg. Genom den kan t.ex. allmanna sjukhus och |&karmottagningar
f& hogspeciaiserad expertis inom sdlsynta sjukdomar, t.ex. i form av ett
ytterligare utl&tande frén ett kompetenscentrum?™.

— Forskning som finansieras genom sjunde ramprogrammet fér forskning och
teknisk utveckling'’ inom datorstodd modellering av fysiologiska och patologiska
processer verkar vara en lovande ansats for béttre forstaelse av de bakomliggande
faktorerna hos sdllsynta gukdomar, prognoser och eventuella nya
behandlingsl Gsningar.

Screeningmetoder

Neonatal screening for fenylketonuri och kongenital hypotyreos & gangse praxis i
Europa i dag och har visaa sig mycket effektiv for att forhindra
funktionsnedséttningar hos drabbade barn. | och med att tekniken utvecklas kan nu

16
17

Utkast till meddelande om telemedicin till gagn for patienter, hdlso- och sjukvérdssystem och samhallet.
http://ec.europa.eu/information_society/activities'health/research/fp7vph/index_en.htm.
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5.9.

5.10.

5.11.

manga tester goras, aven av robotar, till en 1&g kostnad for en lang rad sdllsynta
sjukdomar, sarskilt amnesomsattningsrubbningar och genetiska tillstand i allménhet.
Samarbete inom detta omrade bor framjas for att fa fram bedutsunderlag i
medlemsstaterna. Kommissionen kommer att géra en utvardering av befintliga och
eventuella nya strategier for alméan screening (inklusive neonatal screening) for
séllsynta sjukdomar pa EU-niva for att medlemsstaterna ska fa underlag (dven om de
etiska aspekterna) for sina politiska beslut. Kommissionen anser att sadant stod ska
prioriteras.

Kvalitetsstyrning av diagnostiska laboratorier

Maénga sdllsynta siukdomar kan i dag diagnostiseras med hjdp av ett biologiskt test,
ofta i form av ett gentest. Dessa tester utgor viktiga insag i omhandertagandet av
patienter, eftersom de mdjliggor tidig diagnos, ibland kaskadscreening eller prenatal
undersdkning. Med hansyn till det stora antalet tester och behovet av att utforma och
validera en specifik uppséttning diagnostiska analyser for vart och ett av dem kan
inget enskilt land vara gavforsorjande i fraga om testning och effektiv extern
kvalitetsbedomning av de utforda testerna. Utbytet av expertis maste méjliggoras och
underl &tas med hjép av tydliga, dppna standarder och forfaranden som faststéllts pa
EU-niva

Detta kan ske genom att europeiska referensnatverk for specialiserade diagnostiska
laboratorier (t.ex. EuroGenTest’®) uppréttas. Dessa |aboratorier bér uppmuntras att
delta i kvalifikationsprovning, med sarskild inriktning pa resultat i frdga om
rapportering och tillhandahdllande av genetisk vagledning™ bade fére och efter
testerna.

Primér prevention

Primérprevention ar endast mojlig for mycket fa sdllsynta sukdomar. Trots det
kommer priméarpreventiva dtgéarder att vidtas nar detta & majligt (t.ex. prevention av
neuralrorsdefekt genom folsyratillskott). Insatser pa detta omrade bor diskuteras pa
EU-niva under ledning av kommissionen for att man ska kunna faststélla for vilka
sdllsynta sjukdomar priméarpreventiva atgarder kan vara framgangsrika

Register och databaser

Register och databaser &r nagra av de viktigaste verktygen for att oka kunskapen om
sdlsynta sukdomar och utveckla klinisk forskning. Endast med hjdlp av sadana
verktyg kan data sammanstdlas for att ge ett tillrackligt stort underlag for
epidemiologisk och/eller klinisk forskning. Samverkan nér det géller insamling och
uppdatering av data bor Overvéagas, under forutsattning att dessa resurser & Gppna
och tillgangliga. En avgorande fraga blir aven att se till att dessa system &r hallbara
pa lang sikt, snarare an att de finansieras genom projektmedel som per definition ar
osakra. |dén utvecklas i dokumentet Improving access to orphan medicines for all
affected EU citizens, som antogs av High level Pharmaceutical Forum.

18
19

Se http://www.eurogentest.org/.
Hjalpa manniskor som fér diagnosen genetisk sjukdom att forsta bade fakta om sjukdomen och hur den
kommer att paverka derasliv, sd att de Sjalva kan fatta beslut om framtiden.
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5.12.

Forskning och utveckling

For de flesta allvarliga séllsynta sjukdomar som skulle kunna behandlas finns det helt
enkelt ingen specifik behandling i dag. Det finns tre hinder for utvecklingen av
behandlingar: bristande forstéelse av bakomliggande patofysiologiska mekanismer,
otillrackligt stod i de tidiga faserna av den klinisk utvecklingen och bristande insikt
om alternativkostnader fran lakemedelsindustrins sida. Den hdga kostnaden for
|akemedel sutveckling i kombination med den berdknade 1aga |6nsamheten (till foljd
av de mycket sma patientpopulationerna) har gjort att |akemedelsindustrin trots det
enorma medicinska behovet vanligen avstétt fran att utveckla ldkemedel mot
sdllsynta gjukdomar.

Det bor inréttas en tidig didlog om lakemedel som haller pa att utvecklas mellan
dessa foretag och de myndigheter som finansierar 1akemedel ™. Darigenom skulle det
sponsrande foretaget fa mer sikerhet vad géller den potentiella avkastningen och
myndigheterna mer kunskap om och storre tilltro till vérdet av de l&kemedel som
man ska beddma och finansiera.

Forskningsprojekt om sallsynta sjukdomar har i drygt tjugo ar fétt stod genom
Europeiska gemenskapens ramprogram for forskning, teknisk utveckling och
demonstration. Inom det nuvarande sjunde ramprogrammet” har temaomréadet
"Halsa’ | det sarskilda programmet ”Samarbete” utformats for att stodja
multinationell forskningssamverkan i olika former. Na det géller sdlsynta
sukdomar kommer man inom temaomradet "Halsa® att inrikta sig pa studier av
sjukdomsforlopp och patofysiologi och pa utarbetande av preventiva, diagnostiska
och terapeutiskaingrepp i hela EU.

EU:s rédgivande kommitté for sillsynta sjukdomar (EUACRD, se punkt 7) och
Kommittén for sarlakemedel (COMP) inom Europeiska |akemedelsmyndigheten
(EMEA) kommer att lagga fram en arlig gemensam rekommendation om specifika
punkter till kommissionen for inbjudan att |amna forslag avseende genomforandet av
ramprogrammen.

Samordningsprojekt for optima anvéndning av de begrédnsade resurserna for
forskning om sallsynta sjukdomar bor uppmuntras. ERANet-projektet (E-Rare)®,
som far stod fran EU:s sjétte ramprogram och for narvarande star for samordningen
av gu landers finansieringsstrategier for sallsynta sjukdomar, ar ett exempel pa en
l6sning av problemet med fragmentering av forskningsinsatser. Sadana ansatser bor
uppmarksammas.

INTERNATIONELLT SAMARBETE

Kommissionens politik i fraga om sdllsynta sukdomar bor syfta till att framja det
internationella samarbetet mellan samtliga intresserade lander i néra samarbete med

20

21
22

Detta forordas i dokumentet Improving access to orphan medicines for all affected EU citizens, som
antogs av High level Pharmaceutical Forum.

Se http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.

Se http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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V &rldshél soorganisationen. Internationellt samarbete & redan en integrerad del av
ramprogrammen for forskning.

FORVALTNING OCH KONTROLL

Vid tillampningen av detta meddelande bor kommissionen bistds av en rédgivande
kommitté for sdlsynta sukdomar inom EU (EUACRD). Ordférandeskapet ska
innehas av Europeiska kommissionen och kommittén bistds av ett vetenskapligt
sekretariat som fér stod genom folkhal soprogrammet. Kommittén kommer att ersétta
den nuvarande arbetsgruppen for sdllsynta §ukdomar.

Aven organisationen av en EU-dag for sdllsynta sjukdomar (" Sallsynta dagen” den
29 februari) och EU-konferenser for att 6ka medvetenheten hos vardpersonal och
allménheten kommer att stodjas.

Kommissionen kommer inom fem &r fran antagandet av detta meddelande att utifran
information frén medlemsstaterna utarbeta en rapport om tillampningen av det till
Europaparlamentet, radet, Europeiska ekonomiska och socida kommittén och
Regionkommittén. Rapporten bor laggas fram samtidigt med rapporten om
tillampningen av rédets rekommendation om séllsynta sjukdomar.

SLUTSATSER

Aven om varje sdlsynt sjukdom endast drabbar relativt f& patienter och anhoriga sa
utgor de séllsynta sjukdomarna som helhet anda en stor hélsoborda for EU. Behovet
av att samla expertis och anvanda de begrénsade resurserna effektivt medfor att
sdllsynta sukdomar & ett omrade dar man med samarbete inom EU kan skapa
sarskilt mervarde for medlemsstaternas insatser. Kommissionen har redan tagit
enskilda initiativ som t.ex. programmet for séllsynta sukdomar, forordningen om
sérlakemedel och beaktande av de sdllsynta sukdomarna i ramprogrammen for
forskning, teknisk utveckling och demonstration. Men det behdvs fler atgarder for att
sakerstédlla att dessa insatser & hallbara och samlasi en sammanhdllen Gvergripande
strategi for séllsynta sjukdomar bade pa EU-niva och inom medlemsstaterna for att
samarbetspotentialen ska kunna maximeras.

Med detta meddelande och det dtfoljande fordaget till radets rekommendation vill
kommissionen infora denna évergripande strategi for séllsynta sukdomar. P& sa sétt
kan samarbete och 6msesidigt stod pa detta viktiga omrade utnyttjas maximalt i hela
EU. Det kommer att stodja medlemsstaternas inforande av egna nationella och
regionala strategier for sallsynta gukdomar. EU-integrationen kommer dérigenom att
leda till en pétaglig fordel i det dagliga livet for patienter som drabbats av sdllsynta
gukdomar och deras anhdriga.
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