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HARVINAISET SAIRAUDET —EUROOPAN HAASTE

Tama asiakirja el edusta Euroopan komission virallista kantaa. Se on véline, jonka avulla
pyritéan selvittamaan asianosaisten nakemyksia alustavasta ehdotuksesta. Asiakirjassa esitetyt
ehdotukset eivéat ennakoi Euroopan komission tulevai suudessa mahdollisesti antamaa
ehdotusta, sen muotoa tai sisaltoa.

Tahan kuulemiseen annettujen vastausten ei tarvitse valttdméatta rajoittua vain tassa
asiakirjassa esitettyihin kysymyksiin.
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1. TAUSTAA

Harvinaiset sairaudet ovat hengenvaarallisia tai pysyvan invaliditeetin aiheuttavia sairauksia,
joiden esiintymistiheys on alhainen ja jotka ovat erittdin monisyisia. Useimmat niistd ovat
perinndllisia mutta ne voivat olla myds harvinaisia sy6pid, autoimmuunisairauksia,
synnynndisia epamuodostumia, toksisia sairauksia, infektiotautegja ja muita sairauksia. Ne
edellyttavdt maailmanlagjuisia, yhteisia erityistoimia, jotta voitaisiin ehkéista huomattavaa
sairastuvuutta tai véltettévissi olevaa ennenaikaista kuolleisuutta ja parantaa sairastuneiden
henkil 6iden elamanlaatua tai sosioekonomisia mahdollisuuksia

e Harvinaisa sairauksia, myds perinndllisd sairauksia, koskeva yhteison
toimintaohjelma hyvaksyttiin 1. tammikuuta 1999 ja 31. joulukuuta 2003 valiseksi ajaksi®.
Ohjelmassa sairauden esiintymistineys méaariteltiin alhaiseksi, jos Euroopan unionissa on
enintaan viis sita sairastavaa 10 000:ta asukasta kohden.

e Vakka 5/10 000 vaikuttaa alhaiselta esiintymistiheydeltd, se tarkoittaa kuitenkin, ettd 27
jasenvaltion EU:ssa kutakin tautia sairastaa noin 246 000 henkil 6a.

o Tamanhetkisen tieteellisen tietdmyksen perusteella jopa 6 prosenttia EU:n koko vaestosta
karsii 50008000 eri harvinaisesta sairaudesta jossakin eldméansa vaiheessa. Toisin
sanoen noin 15 miljoonaa (27 jasenvaltion) Euroopan unionin asukasta kérsii nyt tai
tulevai suudessa harvinai sesta sairaudesta.

o Kaytettavissa olevan |&aketieteellisen kirjallisuuden® mukaan alle 100 harvinaisen sairauden
esiintymistiheys yltéa lahelle 5/10 000:n kynnystd. N&ta ovat muun muassa Brugadan
oireyhtymd, Guillain-Barrén  oireyhtymd, ihonkovettumatauti ja hermostoputken
sulkeutumish&iriot. Useimmat harvinaiset sairaudet ovat erittéin harvinaisia. Esimerkiksi
hemofilioista, Ewingin sarkoomasta, Duchennen lihasdystrofiasta tai von Hippel-Lindaun
taudista kérsii enintéén yksi 100 000 henkilosta. Tuhansista harvinaisista sairauksista karsii
Euroopassa vain muutama potilas. Téllaisia ovat esimerkiksi Pompen tauti, vuorotteleva
hemiplegia ja sentraalinen uniapnea. Erittain harvinaista sairautta sairastavat potilaat ja
heidéan perheensi ovat erityisen eristyksissd ja haavoittuvia.

e Myos ika, jolloin enssmmaiset oireet ilmenevét, vaihtelee paljon: puolet harvinaisista
sairauksista voi ilmetd syntymassa tai lapsuudessa (kuten Williamsin oireyhtyma, Prader-
Willin oireyhtyma tai retinoblastooma). Toinen puoli harvinaisista sairauksista voi ilmeta
aikuisidssa  (esimerkiksi  Huntingtonin  tauti,  Creutzfeldt—Jakobin  tauti  ja
liikeratakovettumatauti).

e Useimmat harvinaiset sairaudet ovat perinnéllisid, mutta ne voivat johtua myds
ympéristotekijoille altistumisesta raskauden aikana tai mydhemmin. Usein tahan liittyy
my6s geneettinen alttius. Jotkin ovat yleisten sairauksien harvinaisia muotoja tal
komplikaatioita.

e Harvinaiset sairaudet ovat myos vakavuudeltaan ja ilmenemismuodoiltaan hyvin
erilaisia. Harvinaisia sairauksia potevien henkildiden todenndkdinen elinaika on

! Euroopan parlamentin ja neuvoston paétds N:o 1295/1999/EY , tehty 29 paivana huhtikuuta 1999, harvinaisia sairauksia koskevan yhteistn
toi mintaohjelman hyvaksymisesté osana kansanterveyden alalla toteutettavia toimia (1999-2003).
2 prevalence of rare diseases: A bibliographic survey, heingkuu 2007 — Orphanet.



huomattavasti tavallista lyhyempi. Monet sairaudet ovat monitekijéisia, rappeuttavia ja
pysyvasti invalidisoivia, kun taas toiset mahdollistavat tavanomaisen eldman, jos ne
todetaan gjoissa ja hallitaan jaltai niita hoidetaan asianmukaisesti. Ne vaikuttavat potilaiden
fyysisiin ja psyykkisiin kykyihin, kayttdytymiseen ja aisteihin sekd vammauttavat. Yks
henkil6 kérsii usein monesta vammasta, milla on monia toiminnallisia seurauksia (tama
mééritell&8n monivammaisuudeks). Vammat lisdavét eristymisen tunnetta ja voivat
ailheuttaa syrjintda sekd rgoittaa koulutuksellisia, ammatillisa ja sosiaalisia
mahdollisuuksia.

Verrattain yleisten sairaudentilojen takana voi piilla harvinainen sairaus. Esimerkiksi
autismi on muun muassa Rettin oireyhtyman, fragiili X -oireyhtymén, Angelmanin
oireyhtyman, aikuisian fenyyliketonurian ja Sanfilippon taudin keskeinen oire, ja epilepsian
taustalla voi olla esimerkiksi tuberoosiskleroosi tai Shokeirin tai Dravetin oireyhtyma.
Monet sairaudentilat, jotka ennen luokiteltiin kehitysvammaisuudeksi, CP-oireyhtymaks,
autismiksi tal psykoosiksi ovat vield tunnistamattomien harvinaisten sairauksien ilmentymia.
Monet sy6vét, mukaan luettuina kaikki lasten sydvét, ovat harvinaisia sairauksia, samoin
kuin valtaosa synnynnai sista epamuodostumista.

Harvinaisten sairauksien tutkimus on auttanut selvittdmé&an tavanomaisten sairaudentilojen,
kuten lihavuuden ja diabeteksen mekanismeja, silla harvinaiset sairaudet ovat esimerkkea
biologisten polkujen hairiostd. Harvinaisten sairauksien tutkimus on olennaisella tavalla
edesauttanut useimpien toistaiseksi tunnistettujen ihmisen geenien tunnistamista. Sen
ansiosta on myos kehitetty neljannes innovatiivisista ladkkeistd, jotka ovat saaneet
myyntiluvan EU:ssa (harvinaisldgkkeet). Harvinaisia sairauksia kuitenkin tutkitaan véhan
ja lisdks hajallaan eri puolilla EU:ta sijaitsevissa laboratorioissa. Laéketeollisuus e ole
tavanomaisissa markkinaolosuhteissa halukas investoimaan harvinaisiin  sairauksiin
tarkoitettuihin lagkkeisiin ja ladkinndlisiin laitteisiin, koska jokaisella niistd on hyvin
rajalliset markkinat. Tama selittéd, miks harvinaisia sairauksia kutsutaan joissakin kielissa
my6s "orvoiks” (englanniksi orphan disease): ne ovat j&dneet "orvoiks” eli vaille
huomiota niin tutkimuksessa, markkinoilla kuin kansanterveyspolitiikassakin.

Vaikka harvinaiset sairaudet lisdavat merkittavasti sairastuvuutta ja kuolleisuutta, niité el
ndy terveydenhuollon tietojarjestelmissd, koska niitd varten e ole olemassa asianmukaista
koodaus- ja luokittelujarjestelmaa.

Koska harvinaisia sairauksia varten e ole laadittu omaa erityispolitiikkaa ja
asiantuntemusta on niukasti, taudinméaéritys vie aikaa ja hoidon saaminen on vaikeaa. Tasta
voi seurata fyysisia, psyykkisia tai dlyllisia lisdongelmia, sairaiden sisarusten syntyma,
puutteellista ta jopa haitallista hoitoa sekda luottamuksen  menettéminen
terveydenhuoltojarjestelmaan. Normaali eldma on kuitenkin  mahdollista joissakin
harvinai sissa sairauksissa, jos ne diagnosoidaan ajoissa ja hallitaan asianmukai sesti.

Huomion kiinnittdminen harvinaisiin sairauksiin on useimmissa EU:n jasenvaltioissa
verrattain uus ilmid. Viime aikoihin asti kansanterveysviranomaiset ja poliittiset paattéjat
ovat kdytannossa sivuuttaneet ndma haasteet, koska poliittisissa keskusteluissa on kasitelty
monia eri harvinaisia sairauksia sen sijaan, etta olisi keskitytty niiden yhteisiin ongelmiin.

Harvinaista sairautta potevalle henkildlle kansallisessa terveydenhuoltojérjestelmassa
tarjolla olevien diagnoosi-, hoito- ja kuntoutuspalvelujen saatavuus ja laatu vaihtelevat
suuresti. Eri jasenvaltioissa jalta jasenvaltioiden eri alueilla asuvien kansalaisten
mahdollisuudet saada asiantuntijapalveluja ja harvinaisladkkeitd eivat ole yhtéalaiset.



Muutama jasenvaltio on onnistuneesti ratkaissut joitakin sairauksien harvinaisuuteen
liittyvia ongelmia, mutta osa jasenvaltioista e ole viela pohtinut mahdollisia ratkaisuja.

PERUSTEET EU:N TOIMILLE

Harvinaisia sairauksia koskevien yhteison toimien oikeutus ilmenee selvasti, kun
yhdistetddn toissijaisuusperiaate (" unioni ryhtyy toimiin aloilla, jotka eivat kuulu sen
yksinomaiseen toimivaltaan, vain sind tapauksessa, ettd se on tehokkaampaa kuin
kansallisen, alueellisen ja paikallisen tason toiminta” ) ja EU:n kansanterveysalan toimien
oikeusperusta, €li perustamissopimuksen 152 artikla, jossa maarétdan seuraavasti: ” Kaikkien
yhteison politiikkojen ja toimintojen madrittelyssa ja toteuttamisessa varmistetaan ihmisten
terveyden korkeatasoinen suojelu. Kansallista politiikkaa taydentdva yhteison toiminta
suuntautuu kansanterveyden parantamiseen, ihmisten sairauksien ja tautien ehkaisemiseen
sekd ihmisten terveytta vaarantavien tekijoiden torjuntaan.”

Harvinaisia sairauksia koskeva yhteison strategia liittyy my6s eur ooppalaisten arvojen

tiedon ja asiantuntemuksen niukkuus tekevét niista alan, jolla eur ooppalainen lisdarvo on
poikkeuksellisen suuri. Kansanterveydessa el liene harvinaisten sairauksien liséks toista
alaa, jolla 27 erilaisen kansallisen ldhestymistavan yhteistyd voi olla yhta vaikuttavaa ja
tehokasta. Taman tunnustavat ja myontavat seka jasenvaltioiden ettd EU:n paéttgjét, samoin
kuin kaikki asianosaiset. Hyvin rajalliset resurssit voidaan yhdistéa koordinoidummin EU:n
tasolla.

Harvinaisten sairauksien tutkimus edellyttda eri tieteenaloja edustavien tydryhmien
yhteisty6ta ja mahdollisuutta hyddyntéa EU:n lagjuisesti kerdttyja tietoja ja biologista
materiaalia, jotta otokset olisivat riittavan suuret. Talld alalla ovat erityisen tarkeitd yhteiset
tutkimushankkeet ja koordinoidut hankkeet sek& yhteisten infrastruktuurien —
rekisterien, tietokantojen, kokoelmien ja teknol ogia-al ustojen — perustaminen.

Harvinaista sairautta potevalla on oikeus samanlaiseen sairauden ehkaisyyn,
taudinmaéritykseen ja hoitoon kuin muillakin potilailla. Kehittaméala eurooppalaista
yhteisty6ta terveydenhuollon ja sairaanhoitopalvelujen tarjoamiseks harvinaisista
sairauksista kérsiville EU:n kansalaisille voidaan tarjota seuraavat edut:

- voidaan ratkaista ongelma, jonka harvinaisten sairauksien kanssa tekemisiin
joutuvien |a&karien vahadinen maara aiheuttaa;

- EU:n kansdaisilla on paremmat mahdollisuudet saada sellaista hoitoa, joka
edellyttda resurssien (infrastruktuurin tai tiedon) tai asiantuntemuksen erityista
keskittémista tai yhdistamista;

- potilaille tarjotaan parhaat onnistumisen mahdollisuudet asiantuntemusta ja
resursseja yhdistamallg;

- resurssga kaytetdan kustannustehokkaasti keskittdmalla ne silloin, kun se on
tarkoituksenmukaista;

- tiedon jakaminen jaterveydenhuoltohenkil 6stén kouluttaminen hel pottuu;

- saadaan vertailukohtia, joiden avulla voidaan kehittéa parhaita kaytanttja ja levittéa
niité kaikkialle Eurooppaan;



- autetaan maita, joiden terveydenhuoltoalan resurssit eivét ole riittavét, tarjoamaan
kattavasti laadukkaita erikoispalveluja.

e YIli 2000 harvinaista sairautta voidaan méaarittéd biologisella testilla. Koska méaré on néin
suuri ja jokaista sairautta varten on suunniteltava ja validoitava omat diagnostiset testinsg,
mikéén maa el yksinaan voi itse tarjota kaikkia biologisia testeja.

e Oikeus saada tietoa on ehdoton oikeus. Terveydenhuoltohenkildston, potilaiden ja heidén
perheidensa tarpeisiin mukautetun, paikkansa pitavan tiedon julkaiseminen tuhansista eri
harvinaisista sairauksista on haaste, johon voidaan vastata vain EU:n tasolla. Tosin tiedot on
kdannettava kansallisille kielille ja mukautettava kansallisiin terveydenhuoltojérjestelmiin
sopiviksi.

e Monet harvinaiset sairaudet ovat hyvin harvinaisia. Eristyksissd oleville perheille on
annettava enemman tietoa saatavilla olevista palveluista. Tama voidaan toteuttaa paremmin
vain Euroopan tasolla kayttamall& tarkoituksenmukaisia valineita kuten Internet-palveluja ja
neuvontapuhelimia.

3. HARVINAISIA SAIRAUKSIA KOSKEVAT AIEMMAT JA NYKYISET TOIMET

Perinndllisia sairauksia ja muita harvinaisia sairauksia koskeva yhteison toimintaohjelma,
joka oli voimassa 1. tammikuuta 1999 ja 31. joulukuuta 2003 vélisena aikana, hyvaksyttiin
perustamissopimuksen 152 artiklan nojalla. Ohjelman tarkoituksena oli yhdessa muiden
yhteisdn toimien kanssa myd6tévaikuttaa siihen, etta taataan korkeatasoinen terveyden suojelu
harvinaisten sairauksien osalta. EU:n ensimmaisena toimena pyrittiin liséamaan tietoa naista
sairauksista seka hel pottamaan tiedon saantia.

Nyt harvinaiset sairaudet ovat yksi vuosia 2003-2008 koskevan EU:n kansanterveysalan
ohjelman® painopisteista Kansanterveysalan ohjelmaa koskevien terveys- ja kuluttajansuoja-
asioiden padaosaston tydsuunnitelmien mukaan p&&osaston maérittelemét keskeiset toimintalinjat
ovat olleet seuraavat:

e Harvinaisia sairauksia koskevien tietoverkostojen ja parhaiden kaytantdjen kehittamisen
tukeminen. Tiedon levittamisen, seurannan ja valvonnan parantamiseks terveys- ja
kuluttajansuoja-asioiden pddosasto asettaa harvinaisia sairauksia koskevissa hankkeissa ja
yleisestikin  etusijalle yleidadkarien verkostot, jotka tarjoavat keskitetysti tietoa
mahdollisimman monesta harvinai sesta sairaudesta yhden tietyn sairauden sijaan.

e Harvinaisia sairauksia kéasittelevan tyoryhman (ja sité tukevan tieteellisen sihteeriston)*
perustaminen EU:n neuvoa-antavaksi elimeksi ja parhaiden kaytantdjen vaihtamiseksi.

o Kansanterveysalan ohjelman mukaisesti toteuttavien toimien yhteensovittaminen kuudennen
ja seitseméannen tutkimuksen ja teknologian kehittdmisen puiteohjelman mukaisten
tutkimustoi mien kanssa.

Harvinaiset sairaudet ovat jatkossakin yksi uuden kansanterveysalan ohjelman (2008-2013)
painopisteistd. Neuvosto vahvisti 22. maaliskuuta 2007 yhteisen kannan Euroopan parlamentin
ja neuvoston padtoksen tekemiseks yhteisbn toisesta toimintaohjelmasta terveyden ja

% Euroopan parlamentin ja neuvoston paétés N:o 1786/2002/EY , tehty 23 paivana syyskuuta 2002, yhteisdn kansanterveysalan toimintaohjelman
(2003-2008) hyvaksymisesta.
4 Katso http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_comirare 5_en.htm.



kuluttajansuojan alalla (2007—2013)°. Sen liitteen 2.2.2 kohdan mukaan ” edistetddn toimia,
joilla torjutaan yhteisbn kokonaissairauskuormituksen kannalta erityisen merkityksellisia
sairauksia ja harvinaisia sairauksia silloin, kun yhteison toiminta niiden taustatekijoihin
vaikuttamiseks saattaa tuoda huomattavaa lisdarvoa kansallisille toimille” .

Harvinaiset sairaudet nimetddn  painopistealueekss my6s  komission  yksikoiden
vamisteluasiakirjassa, joka liittyy valkoiseen kirjaan ”Yhdessd terveyden hyvaksi: EU:n
strateginen toimintamalli vuosiksi 2008-2013"°.

Euroopan yhteiso toteuttaa teollisuus- ja yritystoiminnan pagdosaston ja Euroopan |d8keviraston
(EMEA) alaisuudessa harvinaisléékkeita koskevaa politiikkaa. Harvinaisadkkeita koskevan
asetuksen (harvinaislddkkeista 16 paivana joulukuuta 1999 annettu Euroopan parlamentin ja
neuvoston asetus (EY) N:0141/2000") tarkoituksena on sidtd4 arviointiperusteista
harvinaisldgkkeiden méaérittelemiselle EU:ssa, ja siind kuvataan kannustimet (esimerkiksi
10 vuoden kaupallinen yksinoikeus, tutkimussuunnitelmaa koskeva apu ja mahdollisuus saada
markkinoille saattamista koskeva lupa) harvinaisia sairauksia koskevalle tutkimukselle ja niiden
hoitoa, ehkdisya tai diagnosoimista varten tarkoitettujen |88kkeiden kehittamiselle ja
markkinoille saattamiselle. Politiikkaa taydennettiin EU:n |&8kelainsdddanndlla ottamalla
kaytt6on vuonna 2003 pakollinen, markkinoille saattamista koskeva keskitetty |upamenettely
kaikkia harvinaislédkkeita varten.

Euroopan |88kevirastoon (EMEA) perustettiin vuonna 2000 harvinaislddkkeita kasitteleva
komitea (COMP)® tarkastelemaan hakemuksia, joilla henkil6t ja yritykset hakevat harvinaisten
sairauksien  diagnosointia, ehkdisyd ja hoitoa varten kehitettavien  tuotteiden
harvinaisladkkeeks maarittelemista.

Euroopan komissio, EMEA ja jasenvaltiot ovat seitseman vuoden gan tarjonneet
|88keteollisuudelle kannustimia, joilla on pyritty edistdmaan syovan, aineenvaihduntahairioiden,
immuunijarjestelman sairauksien, sydan- ja verisuonisairauksien, hengityselinten sairauksien ja
muiden sairauksien hoitoon, ehkéisyyn ja diagnosointiin tarkoitettujen harvinaislddkkeiden
tutkimista, kehittamista ja markkinoille saattamista. Tavanomaisissa markkinaoloissa téllaisia
|a8kkeita el olis kehitetty. Komission on julkaistava yksityiskohtainen luettelo kaikista néista
kannustimista. Toistaiseks on julkaistu kaksi kertomusta, vuosina 2002 ja 2006. Tuoreimmassa
kertomuksessa, jonka teollisuus- ja yritystoiminnan paddosasto julkaisi 26. kesékuuta 2006,
korostetaan, etta harvinaisldakkeita koskeva EU:n politiikka on onnistunut ja etta se on
kaikkiaan yksi onnistuneimmista EU:n politiikoista. Huhtikuun 2000 ja elokuun 2007 véalisena
aikana EMEA vastaanotti yli 740 harvinaisladkkeeks madrittelemista koskevaa hakemusta.
Heindkuussa 2007 yli 40 erilaista uutta harvinaislaaketta oli saanut markkinoille saattamista
koskevan luvan. Ne on tarkoitettu yli 40 erilaisen hengenvaarallisen tai pysyvasti invalidisoivan
harvinaisen sairauden hoitoon. Liséks COMP on jo méadaritellyt harvinaislddkkeeks yli 500
muuta l&aketts, joiden kliininen testaus on vield kesken. Kertomuksessa® on myds
yksityiskohtaiset tiedot toistaiseks kayttéon otetuista kansallisista kannustimista. Tilanne
vaihtelee suuresti jasenvaltiosta toiseen. Osa jasenvaltioista keskittyy tukemaan lisdtutkimusta
(esimerkiks Espanja ja Saksa), toiset taas asettavat etusijalle terveydenhuollon tarjoamisen ja
asiantuntijakeskukset (Pohjoismaat, Saksa ja Italid). Vain yksi maa on ottanut kayttoon
kokonaisvaltaisen,  harvinaisia  sairauksia  koskevan  toimintamallin  kansallisen

® Muutettu ehdotus Euroopan parlamentin ja neuvoston padtokseksi yhteison toisesta toimintachjelmasta terveyden ja kuluttajansuojan aalla
(2007-2013), KOM (2006) 234 lopullinen.
® Katso http://ec.europa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy_en.htm.
" Euroopan parlamentin ja neuvoston asetus (EY) N:0 141/2000, annettu 16 paivana joulukuuta 1999, harvinaisl dakkeista
8 Katso http://www.emea.europa.eu/htms/general /contacts/ COMP/COMP.html.
® Katso http://ec.europa.eu/enterprise/pharmaceutical s/orphanmp/doc/inventory_2006_08.pdf.
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toimintasuunnitelman muodossa (Ranska vuosiksi 2005-2008). Kaikissa jasenvaltioissa ei
kuitenkaan viela ole saatavilla kaikkia hyvaksyttyja harvinaisladkkeita.

Harvinaisia sairauksia koskevia tutkimushankkeita tuetaan Euroopan yhteison tutkimuksen,
teknologian kehittamisen ja demonstroinnin puiteohjelmista’®. Nykyisen eli seitseménnen
puiteohjelman terveyden aihealueella, joka on yksi ”Y hteisty¢”-erityisohjelman kymmenesta
aihealueesta, tuetaan valtioiden rgjat ylittavda yhteisty6td, joka toteutetaan eri muodoissa
unionin sisdlla tai ulkopuolella. Tavoitteena on parantaa Euroopan kansalaisten terveyttd,
kohentaa terveyteen liittyvilla aoilla toimivien eurooppalaisten yritysten kilpailukykya ja
tehostaa niiden innovointikykya Samalla tutkitaan maailmanlagjuisia terveyskysymyksia.
Pai nopisteena on transl aatiotutkimus (eli perusldydésten muuntaminen kliinisiksi sovelluksiksi,
koetulosten tieteellinen validointi mukaan luettuna), uusien hoitojen, terveyttd edistéavien
menetelmien, ennaltaehkdisymenetelmien — myds lasten terveyden ja terveen ikééntymisen
edistaminen — diagnoosimenetel mien ja |88ketieteellisten tekniikoiden kehittdminen ja validointi
seka kestévat ja tehokkaat terveydenhuoltojérjestelmét. Harvinaisten sairauksien kohdalla
seitsemannessa puiteohjelmassa keskitytéaan naiden sairauksien luonnollista kehitysta koskeviin
Euroopan lagjuisiin tutkimuksiin, patofysiologiaan sekd ennataehkaisy-, diagnoosi- ja
hoitotoimenpiteiden kehittémiseen.

Eréassd kuudennesta puiteohjelmasta tuetussa ERA-Net-hankkeessa keskitytddn harvinaisiin
sairauksiin (E-Rare)™. Tavoitteena on yhteisten ja kansainvalisten toimien kehittdminen
(kansallisia ohjelmia koskeva selvitys, puutteiden ja paallekkéi syyksien nimeéminen harvinaisia
sairauksia koskevissa kansallisissa tutkimusohjelmissa ja toimissa). E-Raren tavoitteet ovat
seuraavat: kestavan ja pitkdaikaisen yhteistyon luominen eri jasenvaltioissa toimivien
kumppanien vdlille; kansalisten tutkimusohjelmien koordinointi harvinaisia sairauksia
koskevan tutkimuksen hagjanaisuuden poistamiseksi ja tieteidenvalisten |ahestymistapojen
edistamiseksi; osdlistuvien maiden kansalisten jaltai aueellisten tutkimusohjelmien
yhdenmukai staminen ja synergiaetujen luominen niiden vélille; harvinaisia sairauksia koskevan
yhteisen tutkimuspolitiikan kehittaminen; hyvan kilpailuaseman séilyttdminen suhteessa
muuala maailmassa, esimerkikss Pohjois-Amerikassa ja Aasiassa tehtdvédn harvinaisia
sairauksia koskevaan tutkimukseen.

Terveys- ja kuluttgjansuoja-asioiden padosasto on perustanut terveyspalveluja ja sairaanhoitoa
kasittelevan korkean tason ryhman panemaan tdytant6on potilaiden liikkuvuutta kasitelleen
pohdintaprosessin tuloksena syntyneitd suosituksia. Yks korkean tason ryhmén tydryhmista
késittelee harvinaisten sairauksien osaamiskeskusten viiteverkostojen perustamista.
Harvinaisia sairauksia kasitteleva tyoryhma esitti vuonna 2006 korkean tason ryhmélle raportin
Contribution to policy shaping: For a European collaboration on health services and medical
care in the field of RD', jossa péivitetdan tiedot Euroopan viiteverkostoista. Raportissa
selostetaan késitteen "harvinaisten sairauksien viiteverkosto Euroopassa’ kayttoa sekd kunkin
verkoston toimintaa. EU:n kansanterveysalan ohjelman téytantdonpanoa koskevissa vuosien
2006 ja 2007 toimintasuunnitelmissa harvinaisten sairauksien eurooppalaisten viiteverkostojen
kehittaminen asetetaan yhdeks harvinaisten sairauksien alan painopistealueeksi. Taman
pai nopisteen mukaisesti rahoitettavaksi on valittu joitakin kokeiluhankkeita™ (joissa keskitytaén
muun muassa seuraaviin sairauksiin: kystinen fibroosi, harvinaiset verenvuototaudit, alfa-1-
antitrypsiinin puutos, porfyriat, dysmorfologia, lapsuusian Hodgkinin lymfooma, histiosytoosi
jalasten neurologiset sairaudet).

10 K atso http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.
1 K atso http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
2 K atso http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8_en.htm.
13 \/uoden 2007 rahoitettavat hankkeet on valittu ja niiden on mé&ra saada osarahoitusta silla edellytyksell4, ettd neuvottelut Euroopan komission
kanssa saadaan onnistuneesti pastokseen ja etta apurahasopimus allekirj oitetaan.
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Ehdotuksessa terveyspalveluja koskevaksi Euroopan parlamentin  ja neuvoston
direktiiviksi** (16 artikla) saédetdan, etta jasenvaltioiden on edistettava |8heisessé yhteisty6ssd
komission kanssa eurooppalaisten viiteverkostojen kehittdmisté siten, ettd ne voivat tarjota
hyvdlaatuisia ja kustannustehokkaita terveyspalveluja erityista resurssien keskittdmista tai
asiantuntemusta vaativien sairauksien hoitoon.

POTILAIDEN VAIKUTUSVALLAN VAHVISTAMINEN

Maailmanpankki maéaarittelee vaikutusvalan vahvistamisen (englanniksi empowerment)
prosessiksi, jossa lisatéén yksiléiden tai ryhmien mahdollisuuksia tehda valintoja ja muuntaa
nama valinnat halutuiksi toimiks ja tuloksiksi. Maailman terveygarjest6é (WHO) on kuvannut
vaikutusvallan vahvistamista terveyden edellytykseks sekd aktiiviseks kumppanuudeksi ja
potilaan itsehoitostrategiaksi, jolla parannetaan kroonisesti sairaiden terveydentilaa ja
edmanlaatua. Nain madriteltyna harvinaisista sairauksista kéarsivien vaikutusvallan
vahvistaminen on valttamatonta, silla nama sairaudet ovat kroonisia, vaikeasti hallittavissa, niin
harvinaisia, ettd edistys edellyttdd ehdottomasti koordinoituja toimia, ja tutkimus- ja
|a8ketieteellinen yhteisd ja poliittiset paéttgjdt suhtautuvat niihin varsin valinpitamattomasti.
Harvinaisista sairauksista karsivat potilaat ja heidan tukiorganisaationsa ovat yksi
vaikutusvaltaissimmista ryhmista terveysaladla. Ne ovat saavuttaneet asemansa pédasiassa
taistelemalla itse saadakseen tunnustusta ja parempaa hoitoa. Ne ovat ndytténeet tietd
harvinaisten sairauksien tutkimuksessa korjaamalla puutteen, joka oli jaényt vaille huomiota
seka julkisessa tutkimuksessa, jossa niiden vaatimuksista ja odotuksista e piitata, etta
markkinal 8htoisessa tutkimuksessa, joka rajoittuu vain sellaisiin tutkimushankkeisiin, jotka ovat
riittdvan kannattavia houkutellakseen yksityisid sijoituksia Nyt potilagjarjestot vaikuttavat ja
osalistuvat aktiivisesti harvinaisia sairauksia koskevan tutkimuspolitiikan ja -hankkeiden
médrittelyyn. Harvinaisten sairauksien suuren madran vuoksi Euroopassa on yli 1700
potilag drjest6d. Monet niista ovat jarjestaytyneet harvinaisten sairauksien kansallisiksi liitoiksi
jaltai liittyneet eri sairauksia varten perustettuihin EU:n kattojarjestoihin jaltai harvinaisten
sairauksien eurooppalaiseen jarjestéon (Eurordis)™ tai muuhun harvinaisten sairauksien EU:n
Euroopan komission, muiden sidosryhmien ja harvinaisista sairauksista kérsivien muodostaman
yhteison valilla

4. TAVOITTEET

Taman asiakirjan tarkoituksena on kiteyttéa harvinaisia sairauksia koskevan tehokkaan EU:n
politilkan valttamattomat osatekijat. EU:n taman alan toimien strategisena tavoitteena on
parantaa potilaiden mahdollisuuksia saada asianmukainen ja nopea diagnoos seka tietoa ja
hoitoa. Tama vuorostaan auttaa paasemadan kokonaistavoitteeseen, joka on terveystilanteen
parantaminen ja siten terveen elinian liséaminen. Terve elinikéd on yks Lissabonin strategian
keskeisistd indikaattorei sta'®.

Tama edellyttéa seuraaviatoimia:

e Yhteistyotd EU:n ohjelmien vélilldA on parannettava. Néilla tarkoitetaan EU:n
kansanterveysalan ohjelmia, tutkimuksen ja teknologian kehittamisen puiteohjelmia,
harvinaisldskkeita koskevaa strategiaa, |astenldskeasetusta’, kehittyneitd hoitomenetelmia

1 K atso http://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/patient_mobility_en.htm.
5 K atso http://www.eurordis.org.
16 K atso http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm.
7 Euroopan parlamentin ja neuvoston asetus (EY) N:0 1901/2006, annettu 12 péivana joulukuuta 2006, lastenl dékkeista seké asetuksen (ETY)
N:0 1768/92, direktiivin 2001/20/EY, direktiivin 2001/83/EY jaasetuksen (EY) N:0 726/2004 muuttamisesta.
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koskevaa strategiaa, tulevaa terveyspalveludirektiivia'®, yhteison tilasto-ohjelmaa'® seka
kaikkia muitanykyisiatai tulevia EU:n aoitteita.

EU:n 27:44 jasenvaltiota on rohkaistava kehittamaan kansallista terveyspolitiikkaa,
joka takaa harvinaisia sairauksia poteville yhtaléiset mahdollisuudet sairauksien ehkéisyyn,
diagnosointiin, hoitoon ja kuntoutukseen. Jasenvaltioissa tarvitaan uusia tiedotushankkeita
yleisbn valistamiseksi. Yleisen mielipiteen lisdkss ndm& toimet olisi kohdistettava
terveydenhuollossa ja sosiaalipalveluissa toimiville ammattilaisille, pééttgjille, terveys- ja
sosiaalipalvelujen johdolle seka tiedotusvdineille. Tavoitteeseen paésya voitaisiin tehostaa
etenkin vuotuisin tiedotuskampanjoin.

On kehitettava yhteiset poliittiset suuntaviivat, joita noudatetaan kaikkialla Euroopassa.
Harvinaisia sairauksia koskevan kokonaisvaltaisen strategian on sisédllettava erityisia toimia
sellaisilla doilla  kuin  tutkimus,  viitekeskukset, tiedonsaanti,  kannustimet
harvinaisladkkeiden kehittamiselle ja seulontatutkimukset. Tamén tiedonannon odotetaan
my6s vahvistavan jasenvaltioiden yhteisty6ta yhtei son puitteissa.

Naihin yleisiin tavoitteisiin paastaan erityistavoitteiden jatoimien avulla.

4.1. Harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja niita koskevan tietdmyksen
parantaminen

EU:n yhteinen maaritelma harvinaisille sairauksille. Nykyinen harvinaisia sairauksia
koskeva EU:n maaritelma hyvéaksyttiin  harvinaisia sairauksia koskevassa yhteison
toimintaohjelmassa vuosiksi 1999-2003. Taman maédritelman mukaan harvinaisia ovat
sairaudet, joiden esiintymistiheys on yhteisdssd alle 5/10 000. Euroopan l|aékevirasto
(EMEA) kayttéd samaa maaritelmaa harvinaisld8kkeiden méarittelemiseks (asetus), kuten
my6s monet jasenvaltiot, jotka ovat kdynnistéaneet alalla erityisid hankkeita, esimerkiksi
Alankomaat, Espanja, Italia, Ranska ja Saksa. Y hdistyneessa kuningaskunnassa, Ruotsissa
ja Tanskassa kaytetdan kuitenkin erilaisia méaritelmid. Vaikka osa sidosryhmista pitéa
nykyista méaritelmaa liian lagjana, EU kannattaa sen séilyttamista.

|Kysymys 1: Onko EU:n nykyinen harvinaisen sairauden maéritelmatyydyttava?

Harvinaisten sairauksien koodauksen ja luokittelun parantaminen. EU:n olis tehtéava
tiivista yhteistyota WHO:n kanssa, kun nykyista kansainvalista tautiluokitusta uusitaan. On
varmistettava, etta harvinaiset sairaudet voidaan koodata riittavasti, jotta ne voidaan jaljittda
kaikissa terveystietojarjestelmissa. Téta tukemaan on perustettava harvinaisten sairauksien
luokittelua ja koodausta kasitteleva tyoryhmd, joka toimii kansainvalisen tautiluokituksen
tarki stusprosessissa neuvoa-antavana tyéryhmana WHO:11e°. Aktiivinen yhteistyd yhteison
tilasto-ohjelman kanssa on myds vélttamétonta heti, kun uusi 1ICD-11 tautiluokitus on
kaytettavissd, sen varmistamiseksi, etté uutta tautiluokitusta ja harvinaisten sairauksien uusia
koodgja kéytetéén kuolintodistuksissa ja sairaaloiden kotiutustaulukointijarjestelmissa
kaikissa jasenvaltioissa. Samoin olis pyrittdva varmistamaan harvinaisia sairauksia
koskevien oikeiden koodien kéyttd SnowMed- ja MedDRA -koodaus arj estel missa.

18 K atso htp://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/news_en.htm.
*® Euroopan parlamentin ja neuvoston paétés N:o 2367/2002/EY , tehty 16 paivana joulukuuta 2002, yhteison tilasto-ohjelmasta vuosiksi 2003—

2007.

2 K atso http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.



Kysymys 2. Oletteko sitd mieltd, ettd harvinaisten sairauksien koodausta ja luokittelua on
pikaisesti parannettava?

e Harvinaisten sairauksien luettelo. Harvinaisten sairauksien jééminen vaille huomiota
johtuu muun muassa siita, ettei tiedetd, mitka sairaudet ovat harvinaisia. Tietoisuuden
lisé&miseks ja dokumentaarisen tuen tarjoamiseks tutkimukselle ja tiedon séilyttamiselle
yleensa yhteisolle on luotava sddnnollisesti paivitettava ja tarkka harvinaisten sairauksien
luettelo, joka on jaettu l|&a8ketieteen erikoisalan sekd sairauden esiintymistiheyden,
mekanismin ja etiologian mukaan. Euroopan komission olisi tuettava téta toimintaa
rahallisesti kansanterveysalan toimintaohjelmasta.

Kysymys 3: Olisiko kansallisessa/al ueel lisessa jarjestel méssanne helpompi kasitella harvinaisia
sairauksia, jos kéaytettavissa olis harvinaisten sairauksien eurooppalainen luettel 0?

4.2. Harvinaisten sairauksien ehkéisyn, diagnosoinnin ja hoidon parantaminen

e Asianmukaisen tiedon levittdminen. Harvinaisten sairauksien diagnosoinnin ja hoidon
parantamiseksi on térkeda tarjota paikkansa pitévaa tietoa |a8ketieteen ammattilaisille ja
potilaille sopivassa muodossa. Harvinaisten sairauksien Orphanet-tietokanta® on vuodesta
2000 l&htien tarjonnut tietoa yli 5 000 sairaudesta kuudella kielell&. Orphanet-tietokanta on
kattava harvinaisten sairauksien tietosanakirja seka luettelo eurooppalaisista viitekeskuksista
ja 35 maan asiantuntijapalveluista. Se on myds harvinaislégkkeita koskeva tietokanta, josta
saa tietoa | 88kkeiden kehitysvaiheesta ja saatavuudesta EU-maissa. Lisdks se tarjoaa joukon
muita palveluja erilaisille sidosryhmille, muun muassa mahdollisuuden etsia diagnoosia
oireiden ja merkkien perusteella seka suosituksia hatétapauksia varten. Euroopan komission
olis edelleen tuettava tdta toimintaa rahallisesti kansanterveysalan toimintaohjelmasta ja
tutkimuksen ja teknologian kehittamisen seitsemannesta puiteohjelmasta.

o Tietoverkkojen tukeminen. Toimissa on painotettava tietojen vaihtamista nykyisia
eurooppalaisia tietoverkkoja kayttéen, luokittelun parantamista, strategioiden ja
mekanismien kehittamistéa sidosryhmien vélista tiedonvaihtoa varten, tarkoituksenmukaisten
terveysindikaattorien méaérittelemistd, vertailukelpoisten  epidemiologisten tietojen
kehittamistd EU:n tasolla, parhaiden kaytantdjen vaihdon tukemista seka potilasryhmille
tarkoitettujen toimenpiteiden kehittamistd. Kaynnissa olevat hankkeet ovat jo osoittautuneet
hyodyllisiksi. Seka jasenvaltioiden etta EU:n olis tuettava tamantyyppisia hankkeita. Tuki
erityisaloja kasitteleville kansainvélisille konsensuskokouksille vaikuttaa myds hyvin
aiheelliselta. Euroopan komission olisi tuettava tata toimintaa rahallisesti kansanterveysalan
toimintaohjelmasta ja tutkimuksen ja teknologian kehittdmisen seitsemannesta
puiteohjelmasta.

e Kansallisten ja aluedlisten viitekeskusten kehittdminen ja eurooppalaisten
viiteverkostojen perustaminen. Kun sairaudet ovat harvinaisia, mygs asiantuntemusta on
vahan. Joissakin osaamiskeskuksissa (joita kutsutaan myds viitekeskuksiksi) on kehitetty
asiantuntemusta, joita maan muut tai jopa muiden maiden l|adketieteen ammattilaiset
hyodyntavét |agjalti. Joissakin maissa keskukset ovat saaneet virallisen tunnustuksen, mutta
useimmissa maissa niiden asema perustuu maineeseen. Euroopan komissio on paéttéanyt
asettaa etusijalle néiden keskusten valisen yhteistyon ja tiedonvaihdon, koska sité pidetéan
tehokkaimpana toimintatapana. Eurooppalaisia viiteverkostoja varten on kehitetty joitakin
periaatteita, jotka koskevat muun muassa niiden roolia suhteessa harvinaisiin sairauksiin ja

2 K atso http://www.orpha.net/.
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muihin erikoishoitoa edellyttaviin sairaudentiloihin, potilasméaria seka muita kriteereja,
joita naiden keskusten olis taytettdva. Eurooppalaisten viiteverkostojen oliss myds
toimittava tutkimus- ja tietoverkostoina, jotka paivittévét tutkimustuloksia ja tuovat niihin
oman panoksensa. Niiden on tarkoitus myds hoitaa muista jasenvaltioista tulevia potilaita ja
huolehtia tarvittavista jatkohoitomahdollisuuksista. Eurooppalaisten viiteverkostojen
méadritelmassd olis myds kuvastuttava se, ettéd pavelujen ja asiantuntemuksen olis
jakauduttava asianmukaisesti eri puolille Euroopan unionia. Harvinaisia sarauksia
kasittelevan tyoryhman vuonna 2006 julkaisemassa raportissa Contribution to policy
shaping: For a European collaboration on health services and medical care in the field of
RD* suositellaan, etta jasenvaltiot osallistuvat asiantuntijakeskustensa nimedmiseen ja
tukevat niitd mahdollisuuksien mukaan taloudellisesti. Siind suositellaan myds, etta
jésenvaltiot jarjestavét potilailleen terveydenhoitovaylid kaynnistdmalla yhteistyotéa kaikkien
tarvittavien, omassa maassa tai mahdollisesti ulkomailla sijaitsevien asiantuntijakeskusten
kanssa. Siind suositellaan, ettd EU:n alan ohjelmista tuetaan jatkossakin taloudellisesti
harvinaisten sairauksien alalla toimivia osaamiskeskusten viiteverkostoja, kunnes arviointi
verkostointiprosessin tuloksista on kaytettavissa uusien toimien suunnittelemista varten.

Kysymys 4: Olisko eurooppalaisten viiteverkostojen ensisijaisesti Sirrettava tietoa val
suosittava potilaiden liikkuvuutta? Vai olisiko niiden tehtdva molempia? Miten?

Sahkdoisen terveydenhuollon (e-Health) kehittaminen harvinaisten sairauksien alalla.
Orphanetin ja muiden EU:n rahoittamien hankkeiden kehittamét sahkoiset palvelut
osoittavat selvasti, etta tieto- ja viestintatekniikan avulla potilaat saavat yhteyden muihin
potilaisiin ja tutkimusryhmét voivat kayttéd yhteisid tietokantoja. Lisdks niiden avulla
voidaan kerdta tietoja kliinisa tutkimuksia varten, rekisterdida potilaita, jotka ovat
halukkaita osallistumaan kliiniseen tutkimukseen, seké esitella tapauksia asiantuntijoille,
mika parantaa diagnoosien ja hoidon laatua. Online- ja sahkdiset vélineet ovat hyvin
tehokkaita, janiiden pitdisi kuulua olennaisena osana harvinaisia sairauksia koskevaan EU:n
strategiaan. Ne voivat hatatilanteissa pelastaa harvinai sta sairautta potevan ihmisen hengen.
Euroopan komission olis tuettava t&t& toimintaa rahallisesti kansanterveysalan
toimintaohjelmasta ja tutkimuksen ja teknologian kehittdmisen puiteohjelmasta
jasenvaltioiden kautta.

Kysymys 5: Olisko harvinaisten sairauksien alalla otettava kdyttoon online- ja sahkoisia
vaineita?

Tarkkojen geneettisten ja muiden diagnostisten testien saatavuus. Monet harvinaiset
sairaudet voidaan nykyaan diagnosoida biologisella testillg, joka on usein geenitesti. Testit
ovat térked osa asianmukaista potilaan hoitoa, silla niiden ansiosta voidaan tehda varhainen
diagnoosi, ja joskus ne johtavat sukulaisten seulontaan tai syntyméaa edeltavéan testiin.
K oska testien méadra on suuri jajokaista sairautta varten on suunniteltava ja validoitava omat
diagnostiset testinsg, mikddn maa el yksindan voi tarjota kaikkia biologisia testga. Tasta
syysta potilasmateriaalia vaihdetaan maiden vélilla ja potilaita testataan toisissa maissa.
Rajojen yli siirtaminen on selvéastikin mekanismi, jolla voidaan merkittévasti parantaa
harvinaisia sairauksia koskevien testien saatavuutta. Tama vaihto on tehtéva mahdolliseksi
ja sitd on helpotettava laatimalla selkedt ja avoimet normit ja menettelyt, jotka
hyvaksytédn EU:n tasolla. On véhennettdva maiden vdalisa saantelyeroja
luottamukselli suuskayténnoissa, korvauksissa, naytteiden kuljetuksessa ja séilytyksessa seka
laboratorioiden sertifioinnissa. Laboratorioita olisi kannustettava suorittamaan patevyyskoe

2 K atso http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/contribution_policy.pdf.
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Kiinnittéen erityistd huomiota raportointia koskeviin tuloksiin. On huolehdittava siita, etta
perinndllisyysneuvontaa annetaan ennen testia ja sen jdlkeen. Tama edellyttdd, etta
vertailulaboratorioita tuetaan asianmukaisesti (riippuen vuosittain tehtdvien testien
maérastd). Eri sidosryhmat (Euroopan komissio®, Euroopan neuvosto ja erityisesti
taloudellisen yhteistyon ja kehityksen jarjests OECD?) ovat viimeisten kahden vuoden
aikana pyrkineet kehittédmaén laboratorioiden |aadunvarmistuspolitiikkaa.

Kysymys 6: Mita voidaan tehda harvinaisia sairauksia koskevan laadukkaan testauksen
saatavuuden parantamiseksi ?

Harvinaisia sairauksia koskevan vaestdseulontastrategian arviointi (mukaan luettuna
vastasyntyneiden seulonta). Euroopassa vastasyntyneiden fenyyliketonurian ja
synnynndisen kil pirauhasen vajaatoiminnan seulontatutkimukset ovat yleinen kaytanto, jane
ovat osoittautuneet erittdin tehokkaiksi keinoiks estéd néista sairauksista kérsivien lasten
vammautuminen. Tekniikan kehityttyd voidaan nyt vahdisin kustannuksin testata —
esmerkiks robottien avulla — monia erilaisia harvinaisia sarauksia, erityisesti
aineenvaihduntahéiridité ja geneettisia héiridita ylipdataan. Testegja el kuitenkaan pitéisi vain
tasta syysta sisdllyttéa vaestoseulontaa koskevaan politiikkaan ilman huolellista arviointia
noudattaen WHO:n vuonna 1965 hyvaksymia kriteereitd (jotka on méara tarkistaa), silla
seulonnasta voi aiheutua vahinkoa seulotuille ja se kuluttaa huomattavan méérén julkisia
resursseja. Talla hetkella e ole yksimielisyytta siitd, mitka sairaudet oikeuttaisivat WHO:n
kriteerien perusteella jarjestelméllisiin  seulontatutkimuksiin.  Vaestdseulontojen  tai
kohdennettujen seulontojen jarjestdminen riippuu monista seikoista, esimerkiksi testin
laadusta ja luotettavuudesta, seulottujen mahdollisuudesta saada tehokasta hoitoa tai muita
toimenpiteitd, sairauden esiintymistineydestda ja vakavuudesta seka siita, valitseeko
yhteiskunta seulonnan ja kuinka arvokkaana se seulontaa pitéd. Taméan alan yhteistyon
edistamistd suositellaan, jotta saataisiin kerdttyd ndytt6d, jonka perusteella jasenvaltiot
voisivat tehda paétoksensa.

Kysymys 7. Katsotteko, etta harvinaisten sairauksien mahdollisesta vaestdseulonnasta on
tarpeen tehda EU:n tasoinen arviointi?

Primaaristen ehkaisytoimenpiteiden toteuttaminen silloin, kun ne ovat mahdollisia.
Primaaripreventio on mahdollista vain hyvin harvojen harvinaisten sairauksien kohdalla
Y mpéristotekijét ovat hieman useampien harvinaisten synnynnéisten epamuodostumien ja
lasten syOpien merkittava aheuttgja. Jotta ndita harvinaisia sarauksia pystytéan
ehkaiseméddn, keskeisia terveyteen vaikuttavia tekijoitd, kuten ravintoa, lihavuutta,
akoholinkaytt6d, tupakointia, huumausaineiden viihdekayttéa ja ympéariston saastumista
koskevia kansanterveysalan toimia on kohdistettava erityisesti raskautta edeltavaan aikaan ja
raskausaikaan. Rokotettaessa sellaisia tautgja vastaan kuin esimerkiksi vihurirokko
(rubellaoireyhtyman ehkédisemiseksi) on otettava huomioon seuraukset, joita aiheutuu
muuttoliikkeesta erilaista rokotuspolitiikkaa harjoittavien maiden valilla Lisdks
diabeteksen, epilepsian ja hedelméattdmyyden kaltaisten kroonisten sairauksien hallinnassa
on kiinnitettdva huomiota naisiin, jotka eivét viela ole raskaana tai joiden raskaus on
akuvaiheessa. On esimerkiksi mahdollista lisdtd naisten foolihapon saantia raskautta
edeltavana aikana hermostoputken sulkeutumishéirididen (esimerkiks selkdrankahalkion) ja
muiden epadmuodostumien ehkéisemiseksi. Monet tutkimukset osoittavat, ettd riittava
foolihapon saanti ennen raskautta voi estéa yli puolet hermostoputken sulkeutumishéiridista.

% K atso http://www.eurogentest.org/.
2 K atso OECD Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic Testing (http://en.eurogentest.org/files/public/QAGuidelineseng.pdf).
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Taman aan toimista olisi keskusteltava EU:n lagjuisesti sen selvittdmiseksi, missa
harvinaisissa sairauksissa primaaripreventiosta voi olla hy6tya.

Parhaat ké&ytannét harvinaisten sairauksien hoidossa. Parhaiden kaytantojen
nimeaminen ja kuvaaminen on valttamatontd, jotta voidaan jakaa tietoa tehokkaista
strategioista harvinaisten sairauksien hoidossa ja siten liséta tietamysta ja osaamista, jota
tarvitaan harvinaisten sairauksien hoitoon liittyvien parhaiden k&yténtdjen kehittdmiseksi.
Jakamalla kesken&én tietoa parhaista kaytannoista EU:n jésenvaltiot voivat hyddyntaa
kertynytta kokemusta ja siten mahdollistaa verkostojen muodostamisen kunkin harvinaisen
sairauden aala toimivien hoidontarjogjien kesken. Jasenvaltioiden tasolla suoritettu
vertailuanalyysi lisdé mahdollisuuksia onnistua harvinaisten sairauksien hoidossa.

Harvinaidadkkeiden yhtélainen saatavuus. Vaikka harvinais d8kkeiden kehittamisessa ja
rekisterdinnissa on toteutettu onnistuneita aloitteita, kansalaisilla e ole yhtdldisia
mahdollisuuksia saada elintérkeédd hoitoa. Tama johtuu kahdesta tekijastd. Ensinndkin osa
|a8keyhtidista e jasenvaltioiden lainsdadannon rajoitteiden vuoks ole tuonut myyntiluvan
saaneita tuotteitaan kaikkien jasenvaltioiden markkinoille. Toiseks on raportoitu
hallinnollisista viiveista (jotka ovat paljon pidempi& kuin 180 péivan laillinen viive) luvan
saaneiden harvinaisldgkkeiden saatavuudessa®™. Tastd seuraa, ettd saatavilla olevien
|a8kkeiden méddrassa on suuria eroja jasenvaltioiden valilla Tilanteeseen olis |0ydettava
ratkaisuja. Komission olisi annettava joka toinen vuos neuvostolle ja Euroopan
parlamentille kertomus, jossa nimetdan nama pullonkaulat (esimerkiks viiveet, markkinoille
saattaminen, saatavuus, korvaukset ja hinnat) ja ehdotetaan lainsdadanndllisia muutoksia,
Sairaaloiden harvinaisld8kkeet olisi rahoitettava paikallissairaalaa korkeammalla tasolla sen
varmistamiseksi, etté kaikki sairaalat kykenevét tarjoamaan potilaille néita |aakkeita.

Kysymys 8: Olisiko ratkaisu harvinaisl 88kkei den saatavuusongel maan miel estanne |0y dettévissa
jasenvaltioiden vai EU:n tasolla?

Harvinaisiin sairauksiin liittyvat laakinnalliset laitteet ja harvinaisten sairauksien
diagnostiikka. Harvinaisldgkeasetus e kata ld8kinndlisia laitteita etka diagnostiikkaa.
Markkinoiden suppeus estéa kuitenkin tuotteiden kehittdmisen harvinaisia sairauksia
poteville. Olisi tutkittava mahdollisuuksia kehittdd kannustimia harvinaisiin sairauksiin
liittyvien la&kinndllisten laitteiden ja diagnostiikan alan teollisuudelle sen pohjalta, mité on
tehty harvinaislédkkeiden alalla.

Kysymys 9: Olisko EU:n annettava harvinaisiin sairauksiin liittyvia lagkinnédllisia laitteita ja
diagnostiikkaa koskeva asetus?

Harvinaisladkkeita koskeva terveydenhuollon menetelmien arviointi.
Harvinaisd8kkeiden arviointi, joka on suoritettava ennen hinnan ja korvauksen méaarittelya,
hidastaa sekin yha merkittavémmin |88kkeiden saantia tai jopa estéa potilaita saamasta
hoitoa. Menetelmét, joita kaytetddn tavanomaisiin sairauksiin tarkoitettujen |88kkeiden
kustannustehokkuuden arvioimiseksi, eivat sovellu harvinaidadkkeisiin. Useimmiten el
my6skaan ole olemassa vertailuvalmistetta, ja tietoa on niukasti. Eettinen suhtautuminen el
voi perustua vain taloudellisin kriteereihin, silla taloudellinen arviointi on vain yksi osa
padtoksentekoprosessia, jossa olisi otettava huomioon yhteiskunnan valinnat ja painotukset.

% Eurordisin | aatima selvitys harvinaisl &akkei den saatavuudesta sekda COMP:n raportit.
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Jasenvaltioiden olisi suhtauduttava téhan asiaan koordinoidusti. Lisgks olisi edistettéva
asianmukaisten arviointimenetel mien tutkimusta ja otettava huomioon potilaan ndkékulma.

Erityisluvallista kayttéa koskeva koordinoitu ohjelma. Tarvitaan parempi jarjestelma
uusien ladkkeiden luovuttamiseks niita tarvitsevalle ennen myyntiluvan saamista tai
korvauksen méérittelya (erityisluvallinen kayttd, compassionate use). Kliinikon, tuotteen
kehittdjan ja viranomaisten olisi yhdessd vastattava hoitomenetelmien erityisluvallisesta
kaytostd. On pidettdvd mielessd, ettd osan harvinaislddkkeistd kehittdvéat pienet ja
keskisuuret yritykset, joilla el ole varaa tukea erityisluvallista kayttoa koskevia pitkaaikaisia
ohjelmia ilman julkisia toimenpiteitd ja rahoitustukea. Jasenvaltioiden olisi koordinoitava
tétd koskevat toimensa Euroopan komission tuella. Asetuksen (EY) N:o726/2004
83 artiklassa jasenvaltioille annetaan mahdollisuus kéayttda oikeuttaan erityisluvalliseen
kayttoon. Siind sdadetdan, ettéa Euroopan léékevirasto (EMEA) voi antaa lausuntoja |&8kkeen
kayton jajakelun edellytyksistd, kun erityisluvallista k8yttoa suunnitellaan.

Erityisin sosiaalipalveluin voidaan merkittévasti parantaa harvinaisesta sairaudesta
kérsivien elamanlaatua. Seuraavat sosiaalipalvelut on todettu erityisen hyodyllisiksi, kun
pyritéan eldmanlaadun parantamiseen gjatellen seka potilaita etta heidan hoitgjiaan, jotka
ovat usein perheenjasenia tilapdiset hoitopalvelut, joiden ansiosta sekd hoitgat etta
potilaat voivat jérjestdd eldméansa ja saavat silloin talloin tilaisuuden levahtéd; tieto- ja
neuvontapalvelut, jotka tarjoavat potilaille ja hoitgjille asianmukaista tietoa harvinaisesta
sairaudesta, jonka kanssa he elévét ja jonka kanssa heidan on tultava toimeen paivittéin;
lapsille ja nuorille aikuisille tarkoitetut terapeuttiset virkistysohjelmat, joiden ansiosta
potilaat voivat ndhda eldman muullakin tavoin kuin sairauden kautta; taloudellinen tuki,
joka auttaa torjumaan koyhyyttd ja tunnustaa niiden aseman, jotka tasapainoilevat
pakkatyon ja palkattoman hoitotyon valilld, psykologinen tuki. Euroopan komission olisi
tuettava tdta toimintaa rahallisesti kansanterveysalan toimintaohjelmasta ja
vammai stoi mintasuunnitel mista.

Kysymys 10: Mink&laisia harvinaisia sairauksia poteville ja heidan perheilleen tarkoitettuja,
erityisia sosiaali- ja koulutuspalveluja olisi suositeltava EU:n ja jasenvaltioiden tasolla?

4.3. Harvinaisia sairauksia ja harvinaisladkkeitd koskevan tutkimuksen ja kehityksen
vauhdittaminen

Tietokantojen, rekisterien, kokoelmien ja biopankkien tukeminen. Rekisterit ja
tietokannat ovat avainvdlineita kehitettédessa harvinaisten sairauksien kliinista tutkimusta. Ne
oval ainoa tapa koota yhteen tietoja niin, ettd saadaan riittdvan suuria naytteita
epidemiologista jaltai kliinista tutkimusta varten. Erityisen téarkeita ovat harvinaislaakkeilla
hoidettujen potilaiden rekisterit, silla niiden avulla voidaan kerdtd ndytt6d hoidon
tehokkuudesta ja mahdollisista sivuvaikutuksista. Myyntilupahan yleensd myonnetéén
nayton ollessa viela rgjalista mutta kuitenkin vakuuttavaa. Olis tuettava yhteisia toimia
tietojen keraamiseks ja niiden yllapitamiseks edellyttéen, etté tiedot ovat kaytettdvissa
yhteisesti hyvéksyttyjen séantéjen mukaisesti. Monet tutkimus- ja kansanterveysverkostot,
joita teollisuus- ja yritystoiminnan pédosasto ja terveys- ja kuluttgansuoja-asioiden
padosasto tukevat taloudellisesti, ovat perustaneet téllaisia yhteisid infrastruktuureja, joiden
avulla on voitu tehokkaasti parantaa tietdmysta ja jarjestdd kliinisia kokeita.
EuroBioBankin® kaltainen erikoisalan verkosto on korvaamaton eurooppalainen voimavara,

% K atso http://www.eurobiobank.org.
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joka edellyttéa pitkaaikaista rahoitusta ja EU-lahtdista toimintamallia, jotta sen toiminta
saadaan taysipainoiseks ja kayttd optimaaliseksi. Jasenvaltioiden ja EU:n olis tuettava
tamankaltaisia hankkeita, ja néille infrastruktuureille olisi tarjottava pitkaaikaista rahoitusta
edellyttéen, ettd niiden hyodyllisyys varmennetaan. Sama koskee biologisten néytteiden
kokoelmia ja biopankkeja. Harvinaisia sairauksia koskevassa biopankkitoiminnassa on
otettava huomioon, ettd biopankkeihin on keréttéava ja niissd on sdilytettdva materiaalia
potilaista, joilla on erittdin harvinainen sairaus, vaikka kyseista sairautta koskevaa
tutkimussuunnitelmaa e juuri tuolloin olis olemassa. Jasenvaltioiden ja komission olis
tuettava seuraavia aoja: laatunormit, mukaan luettuna strategioiden ja véineiden
kehittdminen tietokantojen laadun seuraamiseks sdénnollisesti ja niiden puhdistamiseksi;
yhteiset véhimmaistiedot, jotka on kerdttava epidemiologisia ja kansanterveyteen liittyvia
yhdistettavyys; tekijanoikeudet; tietokantojen ja rekisterien valinen kommunikaatio (esim.
geneettinen, yleisemmin diagnostinen, kliininen, seurantaldhtGinen). Olisi painotettava
kansainvdlisten (eurooppalaisten) tietokantojen yhdistémistd mahdollisiin kansallisiin ja/tai
alueellisiin tietokantoihin.

Kysymys 11: Mika hallinto- jarahoitusmalli sopisi rekistereille, tietokannoille ja biopankeille?

e Biomerkkiaineet. Biologiset merkkiaineet (biomerkkiaineet) voidaan méaritella
objektiivisesti mitattavissa oleviks biologisten prosessien indikaattoreiksi. Niité voidaan
kayttéd taudin diagnosoimiseksi ja sen etenemisen arvioimiseksi sekd hoitovasteen
arvioimiseksi. Monet nyt kaytdssa olevat diagnostiset testit (kasvainmerkkiaineet, sairauksia
aiheuttavat tai niihin liittyvdt DNA-sekvenssien fragmentit) ovat maaritelmaltéan
biomerkkiaineita. My6s funktionaalisia ja radiologisia diagnoositekniikoita voidaan pitéa
biomerkkiaineina. Arvioitaessa sairauden etenemistd ja mahdollisia uusia hoitoja
biomerkkiaineita voidaan ké&yttda ilmaisemaan henkiin jd8misen tal peruuttamattoman
sarastumisen kaltaisia luonnollisia paétetapahtumia, jotka edellyttévat pitkaa
tarkkailugjanjaksoa ja suurta potilaskantaa. Taméa koskee erityisesti harvinaisia sairauksia,
silla kustakin sairaudesta kérsii vain pieni maara ihmisia. Myyntilupia on jo myonnetty
|a&kkeille, joiden tehokkuutta on tutkittu kayttéen biomerkkiaineita p&dtetapahtumina. Uudet
molekyylibiologiset tekniikat (esimerkiksi genomiikka, proteomiikka ja yhdistelykemia),
joiden ansiosta voidaan tunnistaa useita mahdollisia biomerkkiaineita yhdella kertaa, ovat
vauhdittaneet biomerkkiaineiden |oytamistd. On térkedd, ettd EU tukee biomerkkiaineiden
|oytamiseks kaytettavia uusia tekniikoita, myds radiologisia diagnoositekniikoita ja
funktionaalisia tekniikoita. Viel& tarkeampéaé on sellaisten tutkimusten ja toimien tukeminen,
joiden avulla mahdolliset biomerkkiaineet saadaan validoitua ja kliiniseen kayttéon. Tama
prosessi on pitka, kallis ja nykyiselldan tehoton. Harvinaisten sairauksien alalla prosessi
vois hyotya sellaisten toimien rahoittamisesta, joilla arvioidaan tiettyjen biomerkkiaineiden
(tai  biomerkkiaineiden ryhmien) validiteettia mahdollismman monella potilaalla
(viiteverkostot). Se hyodtyiss myos |88keteollisuuden ja akateemisen tutkimuksen
kumppanuuksien lisdamisestd, silla nain voitaisiin varmistaa eteneminen tutkimuksesta
k&ytannon hyddyntamiseen.

o Tietosuoja. Kaikki mainitut infrastruktuurit olisi pantava téytantéon EU:n asetusten seka
tietojen luottamuksellisuutta ja potilaan yksityisyyden suojaa koskevien sopimusten
mukaisesti. EY:n tietosuojadirektiiviin® on kiinnitettava erityistda huomiota. Olisi
harkittava, voitaisinko HVT-ohjelmaa (hallintojen vélinen telemaattinen tietojenvaihto

" Euroopan parlamentin ja neuvoston direktiivi 95/46/EY , annettu 24 péivana lokakuuta 1995, yksildiden suojelusta henkil étietojen kasittelyssa
janaiden tietojen vapaasta liikkuvuudesta.
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-ohjelma)® hyodyntsa tiettyja, kansanterveydellisesti merkittavia harvinaisia sairauksia
koskevien eurooppal aisten rekisterien luomiseks.

e Harvinaisia sairauksia koskevat tutkimusverkostot. EU:n laguisesti koordinoidut
tutkimushankkeet ovat onnistumisen avain. Seka jasenvaltioiden ettd EU:n olis tuettava
koordinoituja verkostoja, ja harvinaisia sairauksia olisi painotettava teollisuus- ja
yritystoiminnan paaosaston tulevissakin ohjelmissa. Liséks olisi kéynnistettéva uudenlaista
tutkimusta, esimerkiksi harvinaisia sairauksia koskevaa sosiaalista tutkimusta.

e Jasenvaltioiden rahoittgavirastojen valinen koordinaatio. EU:n kuudennesta
puiteohjelmasta tuettu ERA-Net-hanke, jossa téll& hetkell&d koordinoidaan seitsemén maan
harvinaisia sairauksia koskevaa rahoituspolitiikkaa, on esimerkki onnistuneesta ratkai susta
tutkimustoiminnan hajanaisuuteen. Toimintatapaa olis edistettava ja muita jasenvaltioita
kehotettava liittym&an hankkeeseen.

e Tutkimuksen tehostaminen. Useimpiin vakaviin harvinaisiin sairauksiin, jotka saattaisivat
olla hoidettavissa, e tdla hetkella yksinkertaisesti ole olemassa erityistd hoitoa.
Hoitomuotojen kehittamiselle on kolme estettaé taustalla olevia patofysiologisia
mekanismeja e tunneta, kliinisen kehittdmisen varhaisvaiheita e tueta julkisin varoin ja
|&8keteollisuudelta puuttuu  kiinnostus. Légketeollisuus e ole kehittanyt |aékkeita
harvinaisiin sairauksiin vaikka |88ketieteellinen tarve on vatava, koska l|&8kkeiden
kehittaminen on erittdin kallista ja investoinneille odotettavissa olevat tuotot ovat vahaiset
(hyvin pienen potilaskannan vuoksi). Vaikka harvinaislékeasetukset ovat epéilemétta
vauhdittaneet hoitojen kehittamisté harvinaisiin sairauksiin, suuria ongelmia on viela paljon
ja liséaloitteet ovat tarpeen. Koska hoitokohteiden yksiléiminen riippuu suurelta osin
sairauksien geneettisesta ja molekyylibiologisesta karakterisoinnista ja biologisten
mekanismien selvittdmisestd, on ehdottoman valttamatontd tehostaa harvinaisia sairauksia
koskevaa patofysiologista ja kliinista tutkimusta. Tutkimuksen edetessa, ja nyt kun ihmisen
genomin sekvensointi on valmistunut ja on kehitetty tehokkaita genomisen ja postgenomisen
tutkimuksen vélineitd, on mahdollista, ettd monien harvinaisten geneettisten harididen
taustalla olevat mekanismit selvidvét ldhivuosina. Néaden hérididen hoitomuotojen
tutkimusta, myds innovatiivista bioteknista tutkimusta (monoklonaaliset vasta-aineet, solu-
ja geeniterapia sekd entsyymikorvaushoito), on edistettavd, samoin kuin klassista
hoitomenetelmien tutkimusta, joka perustuu aktiivisten kemiallisten yhdisteiden etsimiseen.
My®s harvinaisten geneettisten héirididen kohdalla yks tarkea |88ketutkimuksen tavoite on
sellaisten kemidlisten yhdisteiden |6ytaminen, jotka vaikuttavat tiettyihin biologisin
kohteisiin. Koska useimmissa tapauksissa |aéketeollisuus el ota tétd ensimméista askelta, on
térkedd saada julkinen sektori kiinnostumaan asiasta. EU:n olis tuettava prekliinisen
kehittdmisen akateemista tutkimusta. Olis myos lisditavd yhteyksid parhaillaan
perustettaviin  tutkimuksen eurooppalaisiin  tehoyksikdihin seka edistettédva yhteisten
eurooppalaisten molekyylikirjastojen kayttéa. On edistettéva |adkeyhtididen ja julkisen
sektorin organisaatioiden rajapinnassa tehtavid tutkimuksia perustamalla julkisen ja
yksityisen sektorin kumppanuuksia, jotka johtavat naiden |&8keaihioiden arviointiin
harvinaisten sairauksien hoidossa. EU:ssa tdhén haasteeseen voitaisiin vastata perustamalla
ja rahoittamalla harvinaisia sairauksia koskeva julkisen ja yksityisen sektorin yhteinen
jarjestelma, joka mahdollistaisi lupaavien prekliinisten ja kliinisten monenkeskisten
hankkeiden kehittamisen tarjoamalla tarvittavaa asiantuntemusta ja rahoitusta
Jasenvaltioiden olisi tuettava riippumattomia akateemisia kliinisia kokeita Italian, Ranskan

% K atso http://europa.eu.int/idabc/.
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ja Espanjan esimerkin pohjalta, ja nama toimet olisi koordinoitava riittavan potilaskannan
varmistamiseksi.

Kysymys 12: Mika olisi mielesténne kumppanien (teollisuus ja hyvantekevai syysorgani saatiot)
rooli harvinaisia sairauksia koskevassa EU:n toimessa? Mika olisi sopivin malli?

4.4. Harvinaisa sairauksia potevien yksiléllisen ja kollektiivisen vaikutusvallan
vahvistaminen

o Potilagéarjestdjen vaikutusvallan vahvistamista koskeva yhteinen toimintatapa.
Potilagjarjestot ovat osoittautuneet korvaamattomiksi kumppaneiks seka jasenvaltioiden etta
EU:n tasolla lisdttéessd harvinaisten sairauksien nakyvyyttd, kerditdessa ja levitettdessa
tietoa, jota tarvitaan harvinaisa sairauksia koskevan politiikan méaarittelemiseksi,
parannettaessa  laadukkaan  tiedon  saatavuutta  harvinaisista  sairauksista ja
harvinaisladkkeistd, jarjestettdessa EU:n lagjuisia ja jasenvaltioiden tyOpajoja seka
laadittaessa suuntaviivoja ja pedagogisia asiakirjoja. Potilaiden ja potilagaérjestdjen
kollektiivisen vaikutusvallan vahvistaminen edellyttdd muun muassa seuraavanlaisten
toimien tukemistaz valmiuksien parantaminen, koulutus ja potilasryhmien toimien
verkottaminen aluedllisella, valtakunnallisella ja EU:n tasolla, potilalle tarjolla olevia
palveluja koskevien tietojen, kokemusten ja parhaiden kaytantdjen vaihto sekéd
"tukipotilasyhteisdjen” luominen erittéin harvinaisista sairauksista kérsivia ja eristyksissa
elavia potilaita ja heidan perheitédn varten. Tama tuki olis otettava painopisteeks
kansanterveysalan ohjelmassa ja seitsemannessa tutkimuksen ja teknologian kehittamisen
puiteohjelmassa.
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4.5 Jasenvaltioiden ja EU:n poalitiikkojen ja hankkeiden koor dinointi

Harvinaisia sairauksia koskevat kansalliset tai alueelliset suunnitelmat. Kansallisella
jaltai aluedllisella tasolla tarvittavien toimien yhdistdmiseksi jésenvaltioita kehotetaan
laatimaan harvinaisia sairauksia koskevia kansallisia tai alueellisia suunnitelmia. Vain osa
jasenvaltioista on hyvaksynyt tai aikoo pian hyvaksyd kansallisen suunnitelman tai
k&ynnistda hankkeita. Vain Ranskassa on hyvaksytty kokonaisvaltainen toimintasuunnitelma
(2005-2008)%°, kun taas joissakin jasenvaltioissa harjoitetaan tiettyja aloja koskevia
kansallisa politiikkoja (Italia, Ruotsi, Tanska, Yhdistynyt kuningaskunta) tai ollaan
hyvaksyméassa tdlainen politiikka (Bulgaria, Portugali, Espanja, Romania, Luxemburg).
Joissakin jasenvaltioissa on kadyttssa kohdistettu politiikka vain tutkimuksen alalla (Saksa,
Alankomaat). EU:n oliss voimakkaasti suositeltava kansalisten tai alueellisten
suunnitelmien hyvaksymista téssi tiedonannossa esitetyn suosituksen mukaisesti, seka
ndiden suunnitelmien koordinointia sen jalkeen, kun ne on hyvaksytty. Harvinaisten
sairauksien toimintasuunnitelmien laatimista koskevat EU:n suuntaviivat voisivat olla
hyddyksi. Néain tuettaisin EU:n politiikkaa, joka koskee terveyspalvelujen yhtalaista
saatavuutta ja niiden kustannuksia ja laatua. Télainen tuki on yks kansanterveysalan
ohjelman painopisteista.

Kysymys 13: Kannatatteko toimintasuunnitelmien laatimista? Jos kannatatte, olisiko maassanne
laadittava kansallinen suunnitelmavai aueellisia suunnitelmia?

Harvinaisa  sairauksia  koskevat terveysindikaattorit. On madriteltava
terveysindikaattoreita harvinaisia sairauksia potevien tilanteen ja sen kehittymisen
seuraamiseksi EU:ssa. Olisi edistettava nykyisten tietoléhteiden ja erityisesti sellaisten
tietoldhteiden yhdistamistd, joita EU jo nyt rahoittaa. Olisi méériteltava harvinai slédkkeiden
saatavuutta sekd osaamis-/viitekeskuksia koskevia redlistisia ja mielekkaita indikaattoreita
seka jasenvaltioiden ettd EU:n tasolla.

Harvinaisia sairauksia kasittelevat eurooppalaiset konferenssit. Harvinaisia sairauksia
kasittelevia eurooppalaisia konferenssgja on toistaiseks jéarjestetty joka toinen vuosi
(K6dpenhamina 2001, Pariisi 2003, Luxemburg 2005% ja Lissabon 2007%Y). Ne ovat
osoittautuneet korvaamattomiksi sidosryhmien tietojenvaihtofoorumeiksi, ja vahvana
viestintdvalineend ne ovat taanneet harvinaisten sairauksien mediandkyvyyden. Niiden olisi
toimittava foorumina, jolla potilaat, terveydenhuoltoalan ammattilaiset ja poliittiset paattéjat
voivat tarkastella toimintamallgja, strategioita seké esimerkkeja onnistunei sta toimista, tuoda
esiin tarpeitaan, ajaa potilasdhttisen politiikan kayttéonottoa kansallisella ja EU:n tasolla
sekd vahvistaa, ettd harvinaisia sairauksia edustava eurooppalainen yhteisd on voimissaan.
Konferenssi olisi jarjestettava yhteistytssa harvinaisia sairauksia kasittelevan EU:n neuvoa-
antavan komitean kanssa.

Harvinaisia sairauksia kasittelevdn EU:n neuvoa-antavan komitean perustaminen.
Harvinaisia sairauksia kasitteleva EU:n neuvoa-antava komitea hoitaa tulevaisuudessa
tehtavét, joista nyt vastaa harvinaisia sairauksia kasitteleva tyoryhméa. Komitea tarvitsee
avukseen tieteellisen sihteeriston, joka osalistuu harvinaisiin sairauksiin liittyvien
kansanterveystoimien kehittamiseen ja kykenee neuvomaan komissiota seuraavissa
kysymyksissa: (i) harvinaisiin sairauksiin liittyvien pavelujen jarjestaminen kansallisten
suunnitelmien pohjalta (toissijaisuus); (i) Kliiniset kokeet ja seulontatutkimukset; (iii)

# K atso http://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006/doc/French_National _Plan.pdf.
% K atso http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/ev_pre2005_en.htm.
% K atso http://www.rare-diseases.eu/home_en.php.

18




harvinaisten sairauksien viiteverkostojen nimedminen ja laadunvarmistus, (iv) parhaita
kaytantdja koskevien suuntaviivojen laatiminen; (v) EU:ssa esiintyvié harvinaisia sairauksia
koskeva sdannollinen epidemiologinen raportti; (vi) EU:n rekisterit, verkostot ja satunnaiset
selvitykset; (vii) tuki EU:n politiikan kehittémiselle; (viii) harvinaisia sairauksia koskevien
yhteisten puitteiden perustaminen kansanterveyden alalla; seka (ix) harvinaisia sairauksia
koskevan sdhkdisen uutiskirjeen tuottaminen. Taman neuvoa-antavan komitean
koostumuksessa olis  kuvastuttava nykyiset ja aemmat kansanterveysalan
toimintaohjelmasta tuetut, harvinaisia sairauksia koskevat hankkeet, mutta siina olisi oltava
lagjasti edustettuina myo6s tutkimuksen ja teknologian kehittdmisen puiteohjelmasta tuetut,
harvinaisia sairauksia koskevat hankkeet sekd keskeismmét potilagérjestét. Myos
jasenvaltioiden kansanterveysviranomaisilla olisi oltava komiteassa korkean tason edustus.
Komitean toimintakyvyn varmistamiseks sille olis varattava oma talousarvionsa EU:n
|&hivuosien tal ousarvioissa.

Harvinaiset sairaudet EU:n talousarviossa. Talla hetkella kaikkien EY:n tukemien
hankkeiden rahoitus perustuu lyhytaikaisiin sopimuksiin. Hankkeiden tehokkuuden
saanndllinen arviointi ja niiden merkitys EU:n politiikassa tunnustetaan, mutta yhteisten
infrastruktuurien kehittdmista hankaloittaa huomattavasti se, etta sopimusten uusiminen on
nykyisten sdantdjen vallitessa vaikeaa ja joskus mahdotonta. Tulevan EU:n
kansanterveysalan ohjelman (2014-2020) yhdeks kulmakiveks harvinaisten sairauksien
alalla olisi otettava harvinaisia sairauksia koskevan rahaston perustaminen. Néin voitaisiin
varmistaa harvinaisten sairauksien eurooppalaisten viiteverkostojen toiminta EU:ssa,
tietopalvelut, harvinaisia sairauksia koskevien geenitestien ja laboratorioiden sertifiointi,
muu harvinaisia sairauksia koskeva toiminta, joka edellyttéa kestavad, pitkaaikaista tukea ja
joka mééaritell&an téta tiedonantoa koskevissa taytantéonpanokertomuksissa, jotka komissio
vastai suudessa antaa neuvostol e ja Euroopan parlamentille.

Harvinaisia sairauksia koskevan yhteisdon viraston perustaminen. Yhteisdn virasto
vastais tarpeeseen perustaa pysyva ja kestdva vdline harvinaisia sairauksia koskevan
yhteison politiikan pitkdaikaista téytantdonpanoa varten. Maaritelman mukaan ” yhteison
virastot ovat julkisoikeudellisia laitoksia. Ne ovat yhteison toimielimista erillisia, ja niilléa on
oma oikeushenkil6llisyys. Ne perustetaan johdetun oikeuden sdadoksella hoitamaan tiettyja
teknisia, tieteellisia tai hallinnointitentavid” . Harvinaisia sairauksia kasitteleva yhteison
virasto olisi erinomainen tapa varmistaa EU:n asianomaisten strategioiden jatkuvuus ja
Kliiniset kokeet, harvinaisia sairauksia koskevat tiedot, viitekeskusten verkostot, kliinista
hoitoa koskevat yhteiset suositukset ja laadunarviointi. Komission olisi k&ynnistettava
terveys- ja kuluttgjansuoja-asioiden padosaston tekemdn tyon ja harvinaisia sairauksia
koskevan EU:n neuvoa-antavan komitean lausunnon perusteella vuonna 2009 selvitys
harvinaisia sairauksia koskevan yhteison viraston perustamisesta. Virasto voisi olla EU:n
tulevan kansanterveysalan ohjelman (2014—2020) kulmakivi harvinaisten sairauksien aalla.

Kysymys 13: Pidétteko tarpeellisena uuden yhteison viraston perustamista harvinaisia sairauksia
varten ja toteutettavuustutkimuksen al oittamista vuonna 20097?

Saanndllinen kertomus harvinaisten sairauksien tilanteesta EU:ssa. Komission olisi
laadittava joka kolmas vuosi neuvostolle, parlamentille, talous- ja sosiaalikomitealle seké
alueiden komitealle osoitettu, harvinaisista sairauksista annettua tiedonantoa koskeva
taytantéonpanokertomus, jossa kuvataan harvinaisten sairauksien tilanne ja epidemiologia
EU:ssa ja komission tiedonannon taytantdtnpanon edistyminen.
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5. SEURAAVAT TOIMENPITEET

Edella olevan tekstin sisdlitdmiin kysymyksiin keskittyvat vastaukset tdhan kuulemiseen on
toimitettava komissiolle viimeistéén 14. helmikuuta 2008 séhkdpostitse osoitteeseen
sanco-r ar ediseases-consultation@ec.eur opa.eu tai postitse seuraavaan 0soitteeseen:

Euroopan komissio

Terveys- jakuluttgjansuoja-asioiden padosasto
Harvinaisia sairauksia koskeva kuuleminen
HTC 01/198

11, Rue Eugene Ruppert

L-2557 Luxembourg

Kaikki vastaukset julkaistaan, ellei niissa ole erillista sal assapitopyyntéd. Komissio aikoo taman
kuulemisprosessin jalkeen antaa asianmukai sia ehdotuksia vuonna 2008.
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