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1. OPIS ZAGADNIENIA

Rzadkie choroby sa zagrazajacymi zyciu lub powodujacymi przewlekla niepelnosprawnos¢
chorobami o niskiej czgstosci wystgpowania i znacznym stopniu ztozonosci. Wigkszos$¢ z nich
stanowia choroby genetyczne. Pozostalymi sa m.in. rzadkie nowotwory, choroby
autoimmunologiczne, wady wrodzone, choroby toksyczne i zakazne. Rzadkie choroby
wymagaja uogolnionego postgpowania opierajacego si¢ na szczegOlnych, polaczonych
dziataniach majacych na celu zapobiezenie istotnym powiktaniom lub mozliwym do uniknigcia,
przedwczesnym zgonom oraz poprawe jakosci zycia lub mozliwosci spoteczno-ekonomicznych
chorych.

e Na okres od 1 stycznia 1999 r. do 31 grudnia 2003 r. przyjeto wspolnotowy program
dzialan w dziedzinie rzadkich choréb, w tym choréb genetycznych'. W programie tym
okreslono czegsto$¢ wystepowania jako niska, jezeli choroba wyst¢puje u mniej niz 5 na 10
tysiecy osob w Unii Europejskie;.

e Chociaz ta czgsto$¢ wystgpowania 5 na 10 tysigcy wydaje si¢ niska, przektada si¢ na okoto
246 tysiecy osob z kazda z chorob w UE obejmujacej 27 panstw czlonkowskich.

e Na podstawie aktualnej wiedzy naukowej wiadomo, ze od 5 do 8 tysiecy rzadkich
jednostek chorobowych wystepuje u nawet 6% catkowitej populacji UE w dowolnym
momencie zycia. Innymi stowy, na rzadkie choroby choruje lub bgdzie chorowaé okoto
15 milionéw obywateli Unii Europejskiej (liczacej 27 panstw cztonkowskich).

e Wedtug zrodet dostepnych w literaturze medycznej” ponizej 100 rzadkich chordb wystepuje
z czgstoscig bliska wartosci progowej 5 na 10 tysigcy. Naleza do nich: zespot Brugadow,
zesp6l Guillaina-Barrégo, twardzina i wady rozwojowe cewy nerwowej. Wigkszos¢
rzadkich chorob wystepuje bardzo rzadko, u mniej niz jednej na 100 tysigcy osob. Sa to na
przyktad hemofilie, migsak Ewinga, dystrofia migsniowa Duchenne’a czy choroba Von
Hippel-Lindaua. Tysiace rzadkich choréb wystepuja u jedynie kilku pacjentéw w Europie.
Naleza do nich choroba Pompego, naprzemienna hemiplegia lub zesp6t Ondine’a. Pacjenci z
bardzo rzadkimi chorobami i ich rodziny sa szczeg6lnie wyizolowani i stabsi spotecznie.

e Istnieje rowniez znaczne zrdznicowanie wieku wystepowania pierwszych objawéw:
potowa rzadkich chor6b moze pojawi¢ si¢ przy urodzeniu lub w dziecinstwie (np. zespot
Williamsa, zesp6t Pradera-Williego, retinoblastoma). Druga potowa moze si¢ pojawic
dopiero w wieku dorostym (np. choroba Huntingtona, choroba Creutzfelda Jacoba,
stwardnienie zanikowe boczne).

o  Wigkszo$¢ rzadkich choréb stanowia choroby genetyczne, jednak moga si¢ one rozwinaé
rowniez w wyniku narazenia na dzialanie czynnikow srodowiska w trakcie ciazy lub
w pozniejszych latach zycia, czg¢sto w warunkach podatno$ci na choroby genetyczne.
Niektore stanowia rzadkie formy lub rzadkie powiktania czgstych schorzen.

e Rzadkie choroby roznia si¢ rowniez znacznie pod wzgledem ci¢zkosci i stopnia
nasilenia objawow. U o0so6b z rzadkimi chorobami dochodzi do znacznego skrdcenia
sredniego trwania zycia. Wiele z tych schorzen ma charakter ztozony, zwyrodnieniowy i

! Decyzja nr 1295/1999/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjmujaca wspolnotowy program dziatania w
dziedzinie rzadkich choréb w ramach dziatan w dziedzinie zdrowia publicznego (1999 —2003).
% Czgstosé wystepowania rzadkich chordb: przeglad bibliograficzny, lipiec 2007 r. - Orphanet
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powoduje przewlekta niepetnosprawnos$¢, natomiast inne pozwalaja na prowadzenie
zwyklego zycia — o ile zostana rozpoznane na czas i beda prawidlowo leczone. Zmniejszaja
sprawnos$¢ fizyczna iumystowa, powoduja zmiany zachowania i uposledzenie funkcji
czuciowych oraz prowadza do inwalidztwa. Czgsto u jednej osoby wspotistnieje kilka
rodzajow niepelnosprawnosci, co moze mie¢ liczne konsekwencje czynnosciowe (okreslane
jako niepelnosprawno$¢ ztozona). Te rodzaje niepelnosprawnosci nasilaja uczucie
odosobnienia 1 moga by¢ zrédlem dyskryminacji oraz zmniejsza¢ wszelkie szanse
edukacyjne, zawodowe i spoteczne.

Wzglednie czesty stan chorobowy moze skrywaé rzadkg chorobe podstawowa, np.
autyzm (gltéwny objaw zespotu Retta, zespotu kruchego chromosomu X, zespotu
Angelmana, fenyloketonurii wieku dorostego, choroby Sanfilippo itp.) lub padaczka
(stwardnienie guzowate, zespdt Shokeira, zesp6t Dravet itp.). Wiele stanow
klasyfikowanych w przesztosci jako uposledzenie umystowe, porazenie moézgowe, autyzm
lub psychoza, sa objawami rzadkich chorob, ktére ciagle jeszcze oczekuja na
scharakteryzowanie. Do rzadkich chorob nalezy réwniez wiele rodzajéw nowotworéw, w
tym wszystkie nowotwory wystepujace u dzieci, a takze wigkszo$¢ wad wrodzonych.

Badania nad rzadkimi chorobami okazaly si¢ bardzo przydatne do lepszego poznania
mechanizmu powstawania cz¢stych stanow, takich jak otytos$¢ i cukrzyca, poniewaz choroby
te stanowia model =zaburzenia funkcjonowania okreslonego szlaku biologicznego.
Omawiane badania mialy podstawowe znaczenie dla identyfikacji wigkszoS$ci
zidentyfikowanych dotychczas ludzkich gendéw 1 dla jednej czwartej innowacyjnych
produktow leczniczych, ktore zostaly dopuszczone na rynek UE (leki sieroce). Jednak
badania nad rzadkimi chorobami sa nie tylko rzadko prowadzone, ale jeszcze rozproszone
po roznych laboratoriach w catej UE. W zwyktych warunkach rynkowych przemyst
farmaceutyczny jest niech¢tny inwestowaniu w produkty lecznicze i wyroby medyczne
stosowane w rzadkich stanach chorobowych ze wzglgedu na bardzo ograniczony rynek
kazdego z nich. Wyjasnia to, dlaczego rzadkie choroby nazywa si¢ rowniez ,,chorobami
sierocymi” — sa one ,,sierotami”, jezeli chodzi o tematy badan naukowych i zainteresowanie
rynku, a takze polityk¢ ochrony zdrowia publicznego.

Chociaz rzadkie choroby maja znaczny wkiad we wskazniki chorobowosci 1 umieralnosci,
sa niewidoczne w systemach informacyjnych opieki zdrowotnej ze wzgledu na brak
odpowiednich systeméw kodowania i klasyfikacji.

Brak polityki zdrowotnej dotyczacej wylacznie rzadkich choréb i niewielkie zasoby
wiedzy specjalistycznej w tej dziedzinie powoduja opdznienie rozpoznawania omawianych
schorzen i opdzniony dostgp do opieki. Prowadzi to do dodatkowego pogorszenia stanu
fizycznego, psychicznego i umystowego chorych, czasem do narodzin chorego rodzenstwa,
niewystarczajacego lub nawet szkodliwego leczenia oraz do utraty zaufania do systemu
opieki zdrowotnej. A z niektérymi rzadkimi chorobami mozna prowadzi¢ normalne zycie, o
ile tylko zostana na czas rozpoznane i beda wlasciwie leczone.

Zainteresowanie rzadkimi chorobami jest wzglednie nowym zjawiskiem w wigkszosci
panstw cztonkowskich UE. Do niedawna publiczne organy administracji stluzby zdrowia
i osoby decydujace o polityce zdrowotnej lekcewazyly na ogoét te problemy ze wzgledu na
rozbicie debat politycznych na wiele roznych rzadkich chorob zamiast uznania wspélnych
problemow dotyczacych ich wszystkich.

Krajowe $wiadczenia zdrowotne wiazace si¢ z diagnozowaniem, leczeniem i rehabilitacja
0sob z rzadkimi chorobami rdéznig si¢ istotnie pod wzgledem dostgpnosci i jakosci.
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Obywatele panstw cztonkowskich i/lub innych regionow w panstwach cztonkowskich maja
nierowny dostep do ustugi ekspertow i1 do lekow sierocych. Kilku panstwom cztonkowskim
udato si¢ opanowac niektére z probleméw zwiazanych z rzadko$cia omawianych choréb,
natomiast inne nie rozwazyly jeszcze mozliwych rozwiazan.

. ZAKRES POTENCJALNYCH DZIALAN WSPOLNOTOWYCH

Uzasadnienie dla podejmowania dzialan wspélnotowych w dziedzinie rzadkich chorob
staje si¢ wyrazne, gdy potaczy si¢ zasad¢ pomocniczosci (,, Unia nie podejmuje dziatan
(z wyjatkiem obszarow, ktore nalezq wytqcznie do jej kompetencji), jezeli podjecie ich na
szczeblu krajowym, regionalnym lub lokalnym bedzie bardziej skuteczne.”) z podstawa
prawna dla dzialan UE w dziedzinie zdrowia publicznego, art. 152, w ktérym stwierdzono:
»Przy okreslaniu i urzeczywistnianiu wszystkich polityk i dziatan Wspolnoty zapewnia sie
wysoki poziom ochrony zdrowia ludzkiego. Dziatanie Wspolnoty, ktore uzupetnia polityki
krajowe, nakierowane jest na poprawe zdrowia publicznego, zapobieganie chorobom i
dolegliwosciom ludzkim oraz usuwanie zrodet zagrozen dla zdrowia ludzkiego”.

Strategia wspdlnotowa dotyczaca rzadkich chorob jest rowniez zwiazana z wdrazaniem
wartosci europejskich, takich jak walka z dyskryminacja, m.in. ze wzgledu na
niepetnosprawnos¢, 1 ochrona praw cztowieka.

Szczegdlne cechy rzadkich chordéb — ograniczona liczba pacjentow i niewielka ilo$¢ wiedzy,
w tym wiedzy specjalistycznej, na ich temat — wyrdzniaja je jako wyjatkowa dziedzing o
bardzo wysokiej europejskiej wartosci dodanej. Prawdopodobnie nie istnieje Zzadna inna
dziedzina zdrowia publicznego, w ktorej wspdtpraca pomigdzy 27 réznymi strategiami
krajowymi mogtaby okaza¢ si¢ tak wydajna i skuteczna, jak w przypadku rzadkich choréb.
Zdaja sobie z tego zasadniczo sprawe krajowi i unijni decydenci oraz wszystkie strony
zainteresowane (zawyzenie). Niezbgdne polaczenie bardzo ograniczonych zasobow moze
by¢ lepiej realizowane w sposob skoordynowany na poziomie UE.

Badania nad rzadkimi chorobami wymagaja wspotpracy pomigdzy zespotami specjalistow
z roznych dyscyplin naukowych i dostgpu do danych i materiatéw biologicznych zebranych
na poziomie UE, aby zapewni¢ wystarczajaca liczebnos$¢ prob statystycznych. Szczegolnie
istotne znaczenie w tej dziedzinie maja wspoélne projekty badawcze i projekty
koordynacyjne, podobnie jak ustanowienie wspoOlnej infrastruktury: rejestrow, baz
danych, archiwow i platform technicznych.

Pacjenci z rzadkimi chorobami powinni mie¢ prawo do takiej samej prewencji,
diagnostyki i leczenia, co pozostali pacjenci. Rozwdj europejskiej wspolpracy przy
zapewnianiu opieki zdrowotnej i Swiadczen medycznych pacjentom z rzadkimi chorobami
bedzie umozliwiat przyniesienie obywatelom europejskim korzysci poprzez:

- pokonanie problemu ograniczonego do$wiadczenia przedstawicieli zawodow
medycznych w przypadku zetknigcia si¢ z problemem rzadkich stanow
chorobowych;

- popraweg dostgpu obywateli UE do leczenia wymagajacego szczegdlnej
koncentracji/potaczenia  zasobow  (infrastruktury 1 wiedzy) lub wiedzy
specjalistycznej;

- zapewnienie pacjentom najwigksze] mozliwej szansy udanego wyniku leczenia
dzigki dzieleniu si¢ wiedza specjalistyczna i zasobami;



efektywne kosztowo wykorzystanie zasobow w wyniku ich koncentracji tam, gdzie
jest to wlasciwe;

- pomoc w dzieleniu si¢ wiedza i zapewnianie szkolen przedstawicielom zawodow
medycznych;

- zapewnienie wzorca pomagajacego w rozwoju i upowszechnianiu najlepszych
praktyk w catej Europie;

- pomoc krajom z niewystarczajacymi zasobami w sektorze opieki zdrowotnej
w zapewnieniu petnego zakresu wysoce specjalistycznych $wiadczen najwyzszej
jakosci.

Ponad 2 tysiace rzadkich chor6ob mozna rozpozna¢ na podstawie proby biologicznej. Ze
wzgledu na t¢ duza liczbg oraz konieczno$¢ opracowania i walidacji okreslonego zestawu
préb diagnostycznych w odniesieniu do kazdej choroby, zaden pojedynczy kraj nie moze
by¢ samowystarczalny pod wzgledem zaopatrzenia w proby biologiczne.

Dostep do informacji jest prawem bezwzglednym. Opublikowanie rzetelnych informacji na
temat kazdej z tysigcy rzadkich choréb, dostosowanych do potrzeb przedstawicieli zawodow
medycznych oraz pacjentdéw i ich rodzin, jest wyzwaniem, ktore mozna podja¢ wytacznie na
poziomie UE, nawet w przypadku konieczno$ci przetlumaczenia tych informacji na jezyki
narodowe 1 dostosowania do ram krajowej opieki zdrowotne;j.

Wiele rzadkich choréb jest bardzo rzadkich. Odizolowane rodziny powinny by¢ lepiej
informowane o dostepnych ustugach witasciwych. Jest to mozliwe wylacznie na poziomie
europejskim zuzyciem wlasciwych narzedzi, takie jak ushugi internetowe i1 telefony
zaufania.

3. DZIALANIA W ZAKRESIE RZADKICH CHOROB PROWADZONE OBECNIE I W PRZESZL.OSCI

Na podstawie art. 152 na okres od 1 stycznia 1999 r. do 31 grudnia 2003 r. przyjgto
wspolnotowy program dzialania w dziedzinie rzadkich choréb, w tym chorob genetycznych.

Miatl on przyczyni¢ si¢, w sposob skoordynowany z innymi dziataniami wspdlnotowymi, do
zapewnienia wysokiego poziomu ochrony zdrowia w odniesieniu do rzadkich chordb. Poniewaz

byto to pierwsze dziatanie UE w tej dziedzinie, szczegdlna uwage poswigcono poprawie wiedzy

1 utatwieniu dostgpu do informacji na temat tych chorob.

Rzadkie choroby stanowia obecnie jeden z priorytetow programu zdrowia publicznego UE
na lata 2003-2008°. Wedlug planéw prac w zakresie realizacji programu zdrowia
publicznego, gldéwnymi kierunkami dziatania okreslonymi przez t¢ Dyrekcje byty:

Wspieranie sieci informacyjnych dotyczacych rzadkich choréb i1 wspieranie rozwoju
najlepszych praktyk. Jezeli chodzi o projekty obejmujace rzadkie choroby i jako ogolne
kryterium, Dyrekcja Generalna ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentéw uznaje za priorytetowe
sieci ogolne, ktore centralizuja dane na temat jak najwigkszej liczby rzadkich chorob — nie
tylko na temat pojedynczej, okreslonej choroby — w celu poprawy przekazywania i
dostgpnosci informacji oraz poprawy monitorowania i nadzorowania.

? Decyzja nr 1786/2002/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 wrzesnia 2002 r. przyjmujaca wspdlnotowy program dziatania

w dziedzinie zdrowia publicznego (2003-2008)
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e Stworzenie europejskiej struktury konsultacyjnej, grupy zadaniowej ds. rzadkich choréb
(wspieranej przez sekretariat naukowy)® jako europejskiego punktu odniesienia do wymiany
informacji na temat najlepszych praktyk.

e Koordynacja dzialan prowadzonych w ramach programu zdrowia publicznego z badaniami
naukowymi realizowanymi w ramach széstego i siddmego programu ramowego.

Rzadkie choroby beda dalej traktowane jako priorytet dzialan prowadzonych w ramach nowego
programu zdrowia publicznego (na lata 2008-2013). W punkcie 2.2.2 zalacznika do wspdlnego
stanowiska przyjetego przez Rade w dniu 22 marca 2007 r. w celu przyjecia decyzji Parlamentu
Europejskiego i Rady ustanawiajacej drugi wspdlnotowy program dzialan w dziedzinie
zdrowia (2007-2013)° stwierdzono: ,,Propagowanie dzialai w zakresie profilaktyki powaznych
chorob majqcych szczegolne znaczenie ze wzgledu na ogolne obciqzenie, jakie stanowiq one dla
Wspolnoty oraz w zakresie rzadkich chorob, w odniesieniu do ktorych dziatalnos¢ Wspolnoty
polegajqca na oddziatywaniu na ich uwarunkowania zdrowotne moze stanowic¢ znacznq wartosc
dodangq dla wysitkow krajowych”.

Rowniez w dokumencie roboczym stuzb Komisji towarzyszacym bialej ksiedze zatytulowanej
»,Razem dla zdrowia: strategiczne podejscie UE na lata 2008—2013"° wskazano rzadkie
choroby jako priorytet.

Komisja pod auspicjami Dyrekcji Generalnej ds. Przedsigbiorczosci i EMEA (Europejskiej
Agencji Lekow) realizuje polityke w sprawie lekow sierocych. Przedstawiono wniosek
dotyczacy rozporzadzenia w sprawie sierocych produktéow leczniczych (rozporzadzenie
(WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie
sierocych produktow leczniczych’) w celu ustanowienia kryteriow przyznawania statusu
sierocego w UE. Opisano w nim zachgty (np. dziesigcioletnia wytaczno$¢ rynkowa, pomoc
w opracowaniu protokotu, dostgp do procedury scentralizowanej udzielania pozwolen na
dopuszczenie do obrotu) sktaniajace do prowadzenia prac badawczo-rozwojowych nad lekami
stuzacymi do leczenia, zapobiegania lub diagnostyki rzadkich chordb i do wprowadzania takich
lekéw na rynek. W 2003 r. polityke uzupetniono o ustawodawstwo farmaceutyczne w UE,
z nalozeniem obowiazku stosowania procedury scentralizowanej udzielania pozwolen na
dopuszczenie do obrotu w odniesieniu do wszystkich lekow sierocych.

W 2000 r. w ramach EMEA ustanowiono Komitet ds. Sierocych Produktéw Leczniczych
(COMP)®, ktory ma za zadanie przeglad wnioskéw od o0sdb lub przedsiebiorstw ubiegajacych
si¢ o przyznanie ,statusu sierocego produktu leczniczego” produktom, ktoére chca
opracowywac, stuzacym do diagnostyki, prewencji lub leczenia rzadkich chorob.

Przez siedem lat Komisja Europejska, EMEA i panstwa cztonkowskie zapewniaty przemystowi
farmaceutycznemu zachety sktaniajace go do prowadzenia prac badawczo-rozwojowych nad
sierocymi produktami leczniczymi stosowanymi w dziedzinach takich choréb, jak choroby
nowotworowe, metaboliczne, immunologiczne, uktadu krazenia i uktadu oddechowego, a takze
do wprowadzania takich produktow na rynek. W zwyktych warunkach rynkowych leki tego
typu nie zostatlyby opracowane. Komisja jest zobowiazana do opublikowania szczegoétowego
spisu tych zachet. Dotychczas opublikowano dwa sprawozdania, w 2002 1 2006 r. W ostatnim z

* Zob. http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_5_en.htm
’ Zmieniony wniosek dotyczacy decyzji Parlamentu Europejskiego i Rady ustanawiajacej drugi wspolnotowy program dziatania w dziedzinie
zdrowia i ochrony konsumentow (2007-2013) COM(2006) 234 wersja ostateczna
¢ Zob. http://ec.curopa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy en.htm
" Rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych
§ Zob. http://www.emea.europa.eu/htms/general/contacts/COMP/COMP.html
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nich, opublikowanym przez Dyrekcj¢ Generalng ds. Przedsigbiorczosci w dniu 26 czerwca 2006
r., podkreslono, ze polityka UE dotyczaca lekéw sierocych jest sukcesem i jedna z najbardziej
udanych ze wszystkich polityk UE. W okresie od kwietnia 2000 r. do sierpnia 2007 r. EMEA
otrzymala ponad 740 wnioskow w sprawie przyznawanie statusu sierocego. Wedtug stanu na
lipiec 2007 r. pozwolenia na dopuszczenie do obrotu przyznano ponad 40 nowym sierocym
produktom leczniczym przeznaczonym do leczenia ponad 40 roznych rzadkich chordb
zagrazajacych zyciu lub powodujacych przewlekta niepetnosprawnos¢. Ponadto ponad 500
innych lekow zostalo uznanych przez COMP za sieroce produkty lecznicze, jednak sa one
jeszcze ciagle poddawane badaniom klinicznym. W sprawozdaniu® zamieszczono réwniez
szczegotowe omdwienie krajowych zachet, ktore zostaty dotychczas wdrozone. Sytuacja rozni
si¢ bardzo w poszczegdlnych panstwach czlonkowskich — niektéore koncentruja si¢ na
wspieraniu dalszych badan naukowych (dotyczy to na przyktad Hiszpanii lub Niemiec), a inne
na zapewnianiu ustug opieki zdrowotnej i na osrodkach wiedzy specjalistycznej (kraje
skandynawskie, Dania, Wlochy). Tylko jeden kraj ustanowil kompleksowe podejscie do
problemu rzadkich choréb za posrednictwem krajowego planu dziatania (Francja na lata 2005—
2008). Jednak panstwa czlonkowskie nie zapewniaja jeszcze pelnego dostepu do kazdego
leku sierocego dopuszczonego do obrotu.

Projekty badawcze dotyczace rzadkich chordb sa wspierane za posrednictwem programow
ramowych Wspolnoty Europejskiej w dziedzinie badan i rozwoju technologicznegolo. w
obecnym programie ramowym (7PR) temat zdrowia, czyli jeden z dziesigciu tematdéw
zaproponowanych w ramach szczegoétowych programéw ,,wspoOtpracy”, ma na celu wspieranie
migdzynarodowej wspotpracy w roznych formach na terenie catej Unii i poza nia, aby
doprowadzi¢ do poprawy zdrowia obywateli Unii 1 zwigkszy¢ konkurencyjno$¢ oraz poprawic
mozliwo$ci innowacyjne europejskich branz i1 przedsigbiorstw zwiazanych ze zdrowiem, z
rozwiazywaniem globalnych probleméw zdrowotnych. Zostanie potozony nacisk na badania
translacyjne (dotyczace przeksztatcania podstawowych odkry¢ w zastosowania kliniczne,
lacznie z walidacja naukowa wynikow badan do§wiadczalnych), na rozwoj 1 walidacj¢ nowych
sposobdéw leczenia, metody promocji zdrowia i zapobiegania chorobom, w tym promocj¢
zdrowia dzieci, zdrowe starzenie sig, narz¢dzia diagnostyczne i technologie medyczne, a takze
na trwate i efektywne systemy opieki zdrowotnej. Doktadniej, badania poswigcone rzadkim
chorobom objete siddmym programem ramowym sa ogolnoeuropejskimi badaniami nad
naturalnym przebiegiem chorob, ich patofizjologia oraz opracowywaniem interwencji
zapobiegawczych, diagnostycznych i terapeutycznych.

Projekt ERA-NET, wspierany przez szOsty program ramowy, jest poswigcony rzadkim
chorobom (E-Rare)'' i ma na celu opracowywanie wspolnych i miedzynarodowych dziatan w
tej dziedzinie (badanie dotyczace programow krajowych, identyfikacja luk i naktadania si¢ na
siebie krajowych programéw badawczych 1 dziatania dotyczace rzadkich chordb). Przewiduje
sig, ze program E-Rare ustanowi trwala i dlugotrwala wspélprace pomiedzy partnerami z
réznych panstw czlonkowskich w celu koordynowania krajowych programéw badawczych,
aby przezwycigzy¢ problem fragmentacji badan nad rzadkimi chorobami i promowac¢ podejscie
interdyscyplinarne, ujednolici¢ krajowe i/lub regionalne programy badawcze uczestniczacych
krajow 1 wypracowac synergie mi¢dzy nimi, opracowa¢ wspolna polityke badawcza dotyczaca
rzadkich chorob iutrzymaé korzystna pozycje konkurencyjna w odniesieniu do badan nad
rzadkimi chorobami w innych rejonach §wiata, takich jak Ameryka Péinocna i Azja.

? Zob. http://ec.europa.eu/enterprise/pharmaceuticals/orphanmp/doc/inventory_2006_08.pdf.
1 Zob. http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html
' Zob. http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php



Dyrekcja Generalna ds. Zdrowia 1 Ochrony Konsumentow ustanowita Grupg Wysokiego
Szczebla ds. Uslug Zdrowotnych i Opieki Medycznej (ang. High Level Group on Health
Services and Medical Care, HLG) jako $rodek stuzacy realizacji zalecen bgdacych wynikiem
rozwazan dotyczacych mobilnos$ci pacjentow. Jedna z grup roboczych tej Grupy Wysokiego
Szczebla zajmuje si¢ sieciami oSrodkow wiedzy specjalistycznej zajmujacych si¢ rzadkimi
chorobami. W 2006 r. grupa zadaniowa ds. rzadkich chorob ztozyla Grupie Wysokiego
Szczebla sprawozdanie ,,Wkitad w ksztattowanie polityki: na rzecz europejskiej wspotpracy w
zakresie ustug zdrowotnych i medycyny w zakresie rzadkich choréb™'? aktualizujace informacje
na temat sieci referencyjnych w Europie. W sprawozdaniu szczegdélowo przedstawiono
wykorzystanie koncepcji sieci referencyjnych zajmujacych si¢ rzadkimi chorobami w Europie
oraz ich odpowiednie funkcje. W planach pracy na lata 2006 i1 2007 dotyczacych wdrazania
programu zdrowia publicznego w UE wprowadzono, jako priorytet w dziedzinie rzadkich
choréb, opracowanie europejskich sieci referencyjnych dotyczacych tych choréb. Wedlug tego
priorytetu  wybrano do finansowania kilka projektéow pilotazowych”  (dotyczacych
mukowiscydozy, rzadkich zaburzen krwawienia, niedoboru alfa-1 antytrypsyny, porfirii,
dysmorfologii, ziarnicy ztosliwej wieku dziecigcego, histocytozy i chordb neurologicznych u
dzieci).

W tym duchu w art. 16 wniosku dotyczacego dyrektywy Parlamentu Europejskiego i Rady
w sprawie uslug zdrowotnych'* stwierdzono: ,,W Sscistej wspélpracy z Komisjq panstwa
cztonkowskie ulatwiajq rozwoj europejskich sieci referencyjnych w celu zapewnienia wysokiej
Jjakosci, efektywnej kosztowo opieki zdrowotnej pacjentom ze stanami wymagajqcymi szczegolnej
koncentracji zasobow lub wiedzy specjalistycznej.”

UPODMIOTOWIENIE PACJENTOW

Bank Swiatowy definiuje upodmiotowienie jako ,proces zwiekszania zdolnosci 0séb lub grup
do dokonywania wyborow i przeksztatcania tych wyborow w pozqdane dziatania i wyniki’.
Swiatowa Organizacja Zdrowia (WHO) opisata upodmiotowienie jako ,,warunek zdrowia” i
»aktywne partnerstwo i strategie samoopieki pacjentow w celu poprawy wynikow zdrowotnych i
jakosci Zycia w grupie osob z przewleklymi chorobami”. Zgodnie z tymi definicjami,
upodmiotowienie jest koniecznoscia w przypadku pacjentdow z rzadkimi chorobami, ktore sa
przewlekte, trudne w leczeniu i tak rzadkie, ze skoordynowane dzialania sa bezwzglednie
konieczne do uzyskania postgpoéw, a przy tym sa czesto lekcewazone przez $rodowiska
naukowe/medyczne 1 politykdw. Pacjenci z rzadkimi chorobami i wspierajace ich organizacje
naleza do najbardziej upodmiotowionych grup sektora zdrowotnego, przede wszystkim
w wyniku ich wiasnej walki o uznanie i o poprawe opieki. W dziedzinie badan nad rzadkimi
chorobami torowali drogg nowej erze z jednej strony poprzez zamykanie luki w duzej mierze
ignorowanej w badaniach finansowanych ze §rodkéw publicznych, w ktérych nie dostrzegano
ich potrzeb ioczekiwan, a z drugiej — w badania finansowanych ze $rodkéw rynkowych,
wiazacych si¢ z ograniczeniem projektow badawczych do tych wystarczajaco rentownych dla
uzasadnienia prywatnych inwestycji. Organizacje pacjentow odgrywaja obecnie aktywna
1 instrumentalng rol¢ w ustalaniu polityk i1 projektow w dziedzinie badan nad rzadkimi
chorobami. Ze wzgledu na duza liczbg przypadkéw rzadkich chordéb istnieje ponad 1700
organizacji pacjentow w Europie. Wiele z nich taczy si¢ w krajowe alianse ds. rzadkich choréb
i/lub jest zrzeszonych w unijnych organizacjach parasolowych zajmujacych si¢ okreslona
chorobg i/lub w unijnych organizacjach parasolowych po§wigconych rzadkim chorobom, np. w

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

> Wybrano projekty do finansowania z 2007 r., ktére powinny uzyska¢ wspotfinansowanie pod warunkiem udanego wyniku procedur
negocjacyjnych z Komisja Europejska i podpisania umowy grantu.

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



Europejskiej Organizacji ds. Rzadkich Chordb (Eurordis)"”. Eurordis zrzesza organizacje w 33
krajach, umozliwiajac bezposredni dialog pomig¢dzy Komisja Europejska, innymi stronami
zainteresowanymi a §rodowiskiem pacjentéw z rzadkimi chorobami.

4. CELE

Celem tego dokumentu jest podsumowanie niezbednych elementéw dla efektywnej polityki
w sprawie istotnego problemu rzadkich choréb w Europie. Celem strategicznym interwencji KE
w tej dziedzinie jest poprawa szans pacjentow na uzyskanie wlasciwej i uzyskanej na czas
diagnostyki, informacji i opieki. Przyczyni si¢ to z kolei do realizacji nadrzednego celu —
poprawy wynikow zdrowotnych, a wigc do wydtuzenia liczby zdrowych lat zycia, kluczowego
wskaznika strategii lizbonskiej'®.

Wymaga to:

e wzmocnienia wspolpracy pomiedzy programami UE: programy te obejmuja program
zdrowia publicznego UE, programy ramowe w dziedzinie badan 1 rozwoju
technologicznego, strategi¢ na rzecz lekow sierocych, rozporzadzenie w sprawie lekow
stosowanych w pediatrii'’, strategi¢ na rzecz zaawansowanych terapii, przyszta dyrektywe w
sprawie ustug zdrowotnych'®, program statystyczny UE' oraz wszelkie inne istniejace
obecnie lub przyszte dziatania na szczeblu wspdlnotowym.

e zachecania UE-27 do opracowywania krajowych polityk zdrowotnych w celu
zapewnienia rownego dostgpu do zapobiegania, diagnostyki, leczenia i rehabilitacji osobom
z rzadkimi chorobami. Konieczne sa dodatkowe inicjatywy z zakresu zwigkszania
Swiadomosci spotecznej w panstwach czlonkowskich UE. Poza wplywem na opinig
publiczna, dziatania te powinny by¢ réwniez ukierunkowane na osoby zawodowo zwiazane
z opieka zdrowotna 1 ustugami spotecznymi, politykow, menedzeréw stuzby zdrowia i ustug
spotecznych oraz media. Mozna to osiagna¢ szczegoOlnie za posrednictwem rocznej
kampanii zwigkszania $wiadomosci.

e zapewnienie opracowania i rozpowszechniania wspélnych wytycznych politycznych
w catej Europie: okre$lone dziatania — w takich dziedzinach, jak badania naukowe, o$rodki
referencyjne, dostgp do informacji, zachety do rozwoju lekéw sierocych oraz badania
przesiewowe — powinny stanowi¢ czg$¢ ogolnej wspolnej strategii na rzecz rzadkich chorob.
Oczekuje si¢ réwniez, ze komunikat wzmocni wspotpracg pomigdzy panstwami
cztonkowskimi w ramach Wspolnoty.

Te ogdlne cele zostang osiagnigte w wyniku realizacji celow i dziatan szczegdétowych.
4.1. Poprawa identyfikacji rzadkich chordb i wiedzy na ich temat
e Wspdlna definicja rzadkich choréb w UE: Obecna definicja rzadkich chorob okreslajaca

je jako choroby wystepujace z czgstoscia ponizej pieciu na 10 tysiecy osob w Unii
Europejskiej zostata przyjeta we wspolnotowym programie dziatania w dziedzinie rzadkich

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

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

'7 Rozporzadzenie (WE) nr 1901/2006 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 12 grudnia 2006 r. w sprawie produktéw leczniczych
stosowanych w pediatrii oraz zmieniajace rozporzadzenie (EWG) nr 1768/92, dyrektywg 2001/20/WE, dyrektywe 2001/83/WE i
rozporzadzenie (WE) nr 726/2004

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

' Decyzja nr 2367/2002/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 2002 r. w sprawie wspdInotowego programu statystycznego na
lata 20032007, zmieniona decyzja nr 787/2004/WE
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http://eur-lex.europa.eu/pri/en/oj/dat/1999/l_155/l_15519990622en00010005.pdf
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http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/site/en/consleg/2002/D/02002D2367-20040520-en.pdf

choréb na lata 1999-2003. T¢ sama definicj¢ stosuje EMEA do okre$lania lekow sierocych
(rozporzadzenie) i kilka panstw cztonkowskich, ktore podjety szczegdtowe inicjatywy, takie
jak Francja, Niemcy, Wtochy, Niderlandy i Hiszpania. Jednak Zjednoczone Kroélestwo,
Szwecja 1 Dania stosuja inne definicje. Nawet jesli aktualna definicja jest uwazana przez
niektore strony zainteresowane za zbyt szeroka, UE popiera jej utrzymanie.

Pytanie 1: Czy aktualna definicja rzadkiej choroby przyjeta w UE jest satysfakcjonujaca?

Lepsza kodyfikacja i klasyfikacja rzadkich chorob: Unia Europejska powinna prowadzi¢
Scista wspotprace z WHO w procesie rewidowania istniejacej ICD (Migdzynarodowej
Klasyfikacji Choréb) w celu zapewnienia mozliwosci adekwatnego kodowania rzadkich
choréb, tak aby byly one identyfikowalne we wszystkich systemach informacji
zdrowotnych. Wymaga to wsparcia grupy roboczej ds. klasyfikacji i kodyfikacji rzadkich
choréb petniacej obowiazki doradczej grupy roboczej WHO w procesie rewizji ICD*.
Powinna by¢ réwniez konieczna czynna wspolpraca programu statystycznego UE, gdy tylko
zostanie udostgpniona nowa klasyfikacja ICD-11, aby zapewni¢ stosowanie nowej wersji
ICD tacznie z nowymi kodami rzadkich chordb w aktach zgonu i w systemach klasyfikacji
wypiséw ze szpitali we wszystkich panstwach cztonkowskich. Podobne dziatanie powinno
zosta¢ przeprowadzone w celu zapewnienia wlasciwego kodowania rzadkich choréb w
systemach kodowania SnowMed i MedDRA.

Pytanie 2: Czy zgadzaja si¢ Panstwo z tym, ze istnieje pilna potrzeba poprawy kodowania
1 klasyfikacji w tej dziedzinie?

Ustanowienie rejestru rzadkich choréb: do przyczyn zaniedbywania problemu rzadkich
chorob nalezy niewiedza na temat tego, ktore choroby sa rzadkie. Konieczne jest
zapewnienie Wspdlnocie doktadnego rejestru rzadkich choréb, regularnie aktualizowanego,
klasyfikowanego wedlug specjalizacji medycznych, czgsto$ci wystgpowania, mechanizmu
i etiologii, w celu maksymalizacji $wiadomos$ci spoleczenstwa i zapewnienia wsparcia
dokumentowego stuzacego badaniom naukowym 1 ogoélnie przechowywaniu danych.
Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe na rzecz tego dzialania za
posrednictwem programu zdrowia publicznego.

Pytanie 3: Czy europejski rejestr rzadkich choréb pomoze Panstwa krajowemu/regionalnemu
systemowi w udoskonaleniu postgpowania z rzadkimi chorobami?

4.2. Poprawa zapobiegania, diagnostyKki i opieki nad pacjentami z rzadkimi chorobami

Rozpowszechnianie wlasciwych informacji: Kluczowym elementem poprawy diagnostyki
i opieki w zakresie rzadkich chorob jest zapewnienie doktadnych informacji w formacie
dostosowanym do potrzeb profesjonalistow i chorych. Od 2000 r. informacje na temat ponad
5 tysiecy chordb w szesciu jezykach byly zapewniane przez baze¢ danych na temat rzadkich
chordb Orphanet®'. Zawiera ona kompleksowa encyklopedie rzadkich chordb, zbior danych
teleadresowych podmiotow $wiadczacych ustugi profesjonalne w 35 krajach, zbiér danych
teleadresowych europejskich osrodkow referencyjnych, baz¢ danych lekéw sierocych
zawierajaca informacje na temat ich stadium rozwoju i dostgpnosci w krajach UE i dane na
temat catego szeregu innych ustug dla okreslonych kategorii stron zainteresowanych, w tym
funkcj¢ wyszukiwania rozpoznan na podstawie objawow podmiotowych i przedmiotowych
oraz bibliotekg¢ zalecen postgpowania w sytuacjach naglego zagrozenia zycia. Komisja

20 Zob. http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html
21 Zob. http://www.orpha.net/

10
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Europejska powinna zapewnia¢ dalsze wsparcie finansowe tego dzialania za posrednictwem
programu zdrowia publicznego i siddmego programu ramowego.

e Wspieranie sieci informacyjnych: Priorytetem dziatania jest gwarantowanie wymiany
informacji za posrednictwem europejskich sieci informacyjnych, promowanie lepszej
klasyfikacji, opracowywanie strategii i mechanizméw wymiany informacji pomigdzy
stronami  zainteresowanymi, definiowanie istotnych  wskaznikow  zdrowotnych,
opracowywanie poréwnywalnych danych epidemiologicznych na poziomie UE, wspieranie
wymiany informacji na temat najlepszych praktyk i opracowywanie dziatah na rzecz grup
pacjentow. W ramach projektow bedacych obecnie w toku udowodniono istotne znaczenie
tych dziatan. Wsparcie tego typu projektow powinno by¢ realizowane zaro6wno na poziomie
panstw czlonkowskich, jak 1 UE. Bardzo istotne wydaje si¢ rowniez wsparcie
migdzynarodowych konferencji uzgadniajacych wspdlne stanowiska. Komisja Europejska
powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe tego dziatania za posrednictwem programu zdrowia
publicznego i sibdmego programu ramowego.

e Rozwo6j krajowych/regionalnych oSrodkéow referencyjnych i ustanowienie
referencyjnych sieci w UE: gdy choroby sa rzadkie, brakuje roéwniez wiedzy
specjalistycznej. Niektére osrodki wiedzy specjalistycznej (nazywane réwniez osrodkami
referencyjnymi) opracowaty wiedzg specjalistyczna, ktora jest szeroko wykorzystywana
przez innych profesjonalistow z ich kraju lub nawet na skal¢ migdzynarodowa. W
niektorych krajach osrodki te sa oficjalnie uznawane, jednak w wigkszosci z nich ustanawia
si¢ je jedynie na podstawie ich renomy. Komisja podjela decyzje otym, ze
najskuteczniejszym podej$ciem bedzie priorytetowe traktowanie wspotpracy pomig¢dzy nimi
i ich wzajemnego dzielenia si¢ wiedza. Opracowano pewne zasady dotyczace europejskich
sieci referencyjnych (ERN), tacznie z ich rola w postgpowaniu z rzadkimi chorobami lub
innymi stanami wymagajacymi opieki specjalistycznej, liczb pacjentow i pewnych innych
kryteriow, ktére powinny by¢ spetniane przez takie osrodki. Europejskie sieci referencyjne
powinny roéwniez petnic rolg sieci badan i wiedzy stuzacych aktualizacji i przyczyniajacych
si¢ do uzyskiwania najnowszych wynikow badan naukowych, leczenia pacjentéw z innych
panstw cztonkowskich 1 zapewniajacych dostepno$¢ w razie potrzeby odpowiedniego
sprzgtu leczniczego. Definicja ERN powinna réwniez odzwierciedla¢ zapotrzebowanie na
odpowiednia dystrybucje ustug i wiedzy specjalistycznej w obszarze rozszerzonej Unii
Europejskiej. W sprawozdaniu grupy zadaniowej UE ds. rzadkich choréb z 2006 r. ,,Wkiad
w ksztattowanie polityki: na rzecz europejskiej wspolpracy w zakresie ustug zdrowotnych i
medycyny w zakresie rzadkich choréb™ zaleca sig, aby panstwa cztonkowskie braty udziat
w identyfikacji swoich o$rodkow wiedzy specjalistycznej 1 wspieraly je finansowo w jak
najwigkszym stopniu. Zalecono w nim roéwniez, aby panstwa cztonkowskie organizowaly
Sciezki opieki zdrowotnej dla swoich pacjentow poprzez ustanawianie wspOlpracy ze
wszystkimi niezbednymi os$rodkami wiedzy specjalistycznej z kraju, a w razie potrzeby
roOwniez z zagranicy. Zaleca si¢ w nim réwniez, aby kontynuowano wspieranie finansowe
sieci referencyjnych osrodkow wiedzy specjalistycznej w zakresie rzadkich chorob w
ramach odpowiednich programéw UE, do chwili udostgpnienia oceny wynikéw procesu
tworzenia sieci do dalszych dziatan.

Pytanie 4: Czy europejskie sieci referencyjne powinny traktowac transfer wiedzy jako
zagadnienie priorytetowe? A moze mobilnos¢ pacjentow? Oba te zagadnienia? Jak?

22 Zob. http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/contribution_policy.pdf
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Rozwéj e-Zdrowia w zakresie rzadkich chorob: Ustugi elektroniczne opracowane
w ramach bazy Orphanet i za posrednictwem innych projektéw finansowanych przez UE sa
znakomita ilustracja tego, jak technologie elektroniczne moga si¢ przyczyni¢ do
nawigzywania przez pacjentoéw kontaktéw z innymi pacjentami, dzielenia si¢ bazami danych
przez poszczegolne grupy badawcze, zbierania danych do badan klinicznych, rejestracji
pacjentdow chcacych wzia¢ udzial w badaniach klinicznych, i przekazywania przypadkoéw
ekspertom, ktérzy poprawia jakos¢ diagnostyki i leczenia. Narzedzia internetowe i
elektroniczne sa bardzo skuteczne i powinny stanowi¢ silny element strategii UE na rzecz
rzadkich choréb. Moga uratowac zycie osobom z rzadkimi chorobami w sytuacjach
naglego zagrozenia zycia. Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie finansowe
tego dzialania za posrednictwem programu zdrowia publicznego 1 programéw ramowych
oraz panstw cztonkowskich.

Pytanie 5: Czy nalezy wdrozy¢ narzgdzia internetowe i elektroniczne w tej dziedzinie?

Dostepnos¢ dokladnych badan diagnostycznych, w tym badan genetycznych: wiele
rzadkich chor6b mozna teraz diagnozowac z uzyciem proby biologicznej, ktora czgsto jest
badanie genetyczne. Badania te stanowia gléwne elementy wlasciwego prowadzenia
pacjenta, poniewaz pozwalaja na wczesng diagnostyke, czasem na rodzinne kaskadowe
badania przesiewowe lub na wykonanie badania prenatalnego. Ze wzgledu na duza liczbe
badan i potrzebg opracowania i walidacji okreslonego zestawu testow diagnostycznych dla
kazdego chorego, zaden kraj nie moze by¢ samowystarczalny pod wzgledem zaopatrzenia w
badania diagnostyczne. Wynika stad konieczno$¢ wymiany materiatéw pobranych od
pacjentow 1 badan ponad granicami panstwowymi. Przeplyw transgraniczny jest
najwyrazniej mechanizmem, ktory zapelni istotng Iuk¢ w dostgpnosci badan
diagnostycznych dotyczacych rzadkich chorob. Istnieje potrzeba umozliwienia i utatwienia
tej wymiany za posrednictwem jasno okre$lonych, przejrzystych morm i procedur,
uzgodnionych na poziomie UE. Istnieje potrzeba eliminacji roznic legislacyjnych
pomigdzy krajami w odniesieniu do zachowania tajemnicy lekarskiej, refundacji, transportu
1 magazynowania probek oraz certyfikacji laboratoriow. Laboratoria nalezy zacheca¢ do
udzialu w badaniach bieglosci, ze szczegdlna uwaga na wyniki raportowania. Konieczne
jest zapewnienie poradnictwa genetycznego przed wykonaniem i po wykonaniu testow.
Wymaga to wsparcia laboratoriow referencyjnych na odpowiednim poziomie (zaleznie od
liczby badan na rok). Rézne strony zainteresowane (Komisja Europejska®, Rada Europy, a
w szczegolnosci OECD**) prowadzily w ciagu ostatnich dwoch lat dziatania na rzecz
rozwoju polityki zapewnienia jakos$ci w laboratoriach.

Pytanie 6: Co mozna zrobi¢, aby jeszcze bardziej poprawi¢ dostgp do wysokiej jakosci badan
pod katem rzadkich choréb?

Ocena strategii populacyjnych badan przesiewowych (w tym badan przesiewowych
noworodkow) pod katem rzadkich choréb: Powszechnie w Europie praktykuje sig
obecnie wykonywanie badan przesiewowych noworodkow pod katem fenyloketonurii i
wrodzonej niedoczynnosci tarczycy. Okazaly si¢ one wysoce skuteczne pod wzgledem
zapobiegania niepetnosprawnosci u dzieci z tymi chorobami. W wyniku rozwoju technologii
mozliwe sa obecnie liczne, niedrogie badania, m.in. wykonywane przez roboty, pod katem
szerokiej grupy rzadkich chorob, w tym zwlaszcza metabolicznych i genetycznych. Nie
powinien to by¢ jednak powod wprowadzenia ich do polityk populacyjnych badan

3 Zob. http://www.eurogentest.org/
4 Zob. OECD Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic Testing (http://en.eurogentest.org/files/public/QAGuidelineseng.pdf)
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przesiewowych bez starannej oceny wedlug kryteriow ustanowionych przez WHO w 1965 r.
(do weryfikacji), poniewaz badania przesiewowe moga by¢ szkodliwe dla poddawanych im
0sOb 1 zuzywaja one znaczne zasoby publiczne. Obecnie brakuje zgody co do tego, ktére
choroby wymagaja systematycznych badan przesiewowych wedlug kryteriow WHO.
Organizacja populacyjnych lub celowanych badah przesiewowych zalezy od wielu
czynnikdw, takich jak jako$¢ 1iniezawodno$¢ testu, dostgpnos¢ skutecznego
leczenia/skutecznej interwencji dla oséb poddawanych badaniom, czgsto$§¢ wystgpowania i
cigzko$¢ choroby oraz wybodr spoteczenstwa i warto$¢ przypisywana przez spoleczenstwo
badaniom przesiewowym. Zaleca si¢ zachgcanie do wspdlpracy w tej dziedzinie, aby
uzyska¢ dane dowodowe, na ktorych powinny bazowa¢ decyzje na poziomie panstw
cztonkowskich.

Pytanie 7: Czy uwazaja Panstwo, ze istnieje istotna potrzeba wykonania oceny na poziomie UE
potencjalnych populacyjnych badan przesiewowych pod katem rzadkich chorob?

Stosowanie w miare¢ mozliwosci Srodkéw prewencji pierwotnej: Istnieje bardzo niewiele
rzadkich chorob, w przypadku ktorych jest mozliwa prewencja pierwotna. Wazna role
w powodowaniu szerokiego zakresu wad wrodzonych oraz chor6b nowotworowych wieku
dziecigcego odgrywaja czynniki $rodowiskowe. Zapobieganie tym rzadkim chorobom
wymaga szczegdlnej koncentracji na okresie przed zaptodnieniem i na okresie ciazy w
ramach dziatan w dziedzinie zdrowia publicznego ukierunkowanych na glowne
determinanty zdrowotne — zywienie, otylo$¢, alkohol, palenie tytoniu, narkotyki i
zanieczyszczenie $rodowiska. W przypadku szczepien przeciw chorobom takim, jak
rézyczka (w ramach zapobiegania zespotu rézyczki wrodzonej), nalezy wzia¢ pod uwage
konsekwencje migracji ludnos$ci pomiedzy krajami z rdzna polityka szczepien. Ponadto
nalezy zwraca¢ uwage na kobiety przed zaplodnieniem i we wczesnych stadiach ciazy, gdy
sa one poddawane leczeniu chorob przewlektych, takich jak cukrzyca, padaczka i
bezplodnos¢. Do mozliwych interwencji nalezy zwigkszanie przyjmowania kwasu
foliowego przez kobiety przed zaptodnieniem w celu zapobiezenia wadom cewy nerwowej
(np. rozszczepowi kreggostupa) iinnym wadom wrodzonym. Wiele badan przyniosto
dowody $wiadczace o tym, ze stosowanie wiasciwych dawek kwasu foliowego w okresie
zblizonym do momentu zaplodnienia moze =zapobiec wystapieniu ponad potowy
przypadkéw wad cewy nerwowej. Dziatania w tej dziedzinie powinny stanowi¢ przedmiot
debaty na poziomie UE majacej na celu ustalenie, ktore ze Srodkow zapobiegajacych
rzadkim chorobom moga odnie$¢ sukces.

Najlepsze praktyki dotyczace opieki nad osobami z rzadkimi chorobami: identyfikacja
1opis najlepszych praktyk maja zasadnicze znaczenie dla dzielenia si¢ informacjami i
danymi na temat skutecznych strategii na rzecz rzadkich chordb, a przez to, dla poprawy
informacji i wiedzy w celu zapewnienia rozwoju najlepszych praktyk dotyczacych opieki
nad osobami zrzadkimi chorobami. Dzielenie si¢ informacjami na temat najlepszych
praktyk pozwoli panstwom cztonkowskim UE na czerpanie z do$wiadczen, ktore zostaty
dotychczas zgromadzone, tak aby umozliwi¢ budowanie sieci pomigdzy rdéznymi
$wiadczeniodawcami zdrowotnymi prowadzacymi dzialalno$¢ w dziedzinie kazdej z
rzadkich chorob. Wykonywanie oceny poroOwnawczej na poziomie panstw cztonkowskich
zwigkszy szanse na sukces w walce z rzadkimi chorobami.

Réwny dostep do lekéw sierocych: Pomimo udanych zachgt do rozwoju i rejestracji lekow

sierocych, dostgp obywateli do leczenia ratujacego zycie jest ograniczony przez dwa

czynniki. Po pierwsze, niektore przedsigbiorstwa nie zapewniaja swoich produktow

dopuszczonych do obrotu we wszystkich panstwach czlonkowskich, ze wzgledu na

ograniczenia rejestracyjne na poziomie tych panstw. Po drugie, donoszono o opdznieniach
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administracyjnych (znacznie przekraczajacych prawny termin 180 dni) udostgpniania lekow
sierocych dopuszczonych do obrotu™. Prowadzi to do znacznych rdznic pomigdzy
panstwami czlonkowskimi pod wzgledem liczby dostepnych lekow. Nalezy znalezé
rozwiazania tych problemow. Komisja powinna co dwa lata sktada¢ sprawozdanie Radzie i
Parlamentowi Europejskiemu ze wskazaniem tych waskich gardet (op6znief, wprowadzania
do obrotu, dostgpu, refundacji, cen itp.) i propozycja niezbgdnych zmian legislacyjnych
majacych na celu zagwarantowanie réwnego dostepu do lekéw sierocych w catej UE.
Szpitalne leki sieroce musza by¢ finansowane na poziomie zarzadzanym na szczeblu
wyzZszym niz miejscowy szpital, aby zapewni¢ mozliwo$¢ przekazania tych lekow
pacjentom.

Pytanie 8: Czy przewiduja Panstwo rozwiazanie problemu dostgpnosci lekow sierocych w skali
krajowej, czy w skali UE?

Sieroce wyroby medyczne i diagnostyka choréb sierocych: rozporzadzenie w sprawie
sierocych produktow leczniczych nie obejmuje zagadnienia wyrobdéw medycznych
i diagnostyki. Jednak problem ograniczonej wielkosci rynku nie zachg¢ca do rozwoju
wyrobow przeznaczonych dla pacjentow z rzadkimi chorobami. Nalezy zbada¢ mozliwos¢
podejmowania inicjatyw w celu rozwijania zachgt dla przemystu w dziedzinie wyroboéw
medycznych i diagnostyki rzadkich choréb, bazujac na modelu tego, czego dokonano juz
w odniesieniu do sierocych produktéw leczniczych.

Pytanie 9: Czy w UE powinno obowiazywaé rozporzadzenie w sprawie sierocych wyrobow
medycznych 1 diagnostyki chorob sierocych?

Ocena technologii medycznych w odniesieniu do lekéw sierocych: ocena technologii
medycznych w odniesieniu do lekow sierocych, ktora nalezy wykonaé przed ustaleniem ceny
1 refundacji jest nastgpnym czynnikiem, ktéry zaczyna odgrywaé decydujaca role w
opoznianiu dostepu pacjentow do leczenia lub nawet w uniemozliwianiu im skorzystania z
niego. Metody stosowane w ocenie efektywnosci kosztowej lekdw przeznaczonych do
leczenia czgstych schorzen nie dotycza lekoéw sierocych, a ponadto w wigkszosci
przypadkéw nie jest dostgpny lek poréwnawczy i istnieje niewiele danych. Poza tym
podejscie etyczne do tego zagadnienia nie moze wynika¢ wyltacznie z kryteriow
ekonomicznych. Ocena ekonomiczna powinna by¢ tylko jednym z elementéw procesu
decyzyjnego, w ktérym nalezy uwzglednia¢é wybory i preferencje spotecznosci. Konieczne
jest skoordynowane podejscie do tego zagadnienia w panstwach czionkowskich. Ponadto
nalezy zachgca¢ do prowadzenia badan nad odpowiednimi metodami oceny, m.in. z
perspektywy pacjenta.

Skoordynowany program indywidualnego stosowania: konieczny jest lepszy system
zapewniania nowych lekéw przed dopuszczeniem do obrotu i/lub lekéw nieobjetych
refundacja (w ramach tak zwanego indywidualnego stosowania) dla pacjentow w potrzebie.
Za dostarczanie lekow do indywidualnego stosowania powinni wspolnie odpowiadaé
klinicysta, podmiot opracowujacy lek 1 wlasciwe organy. Nalezy pamigta¢ o tym, ze szereg
lekoéw sierocych jest opracowywanych przez matle i $rednie przedsigbiorstwa, ktére nie
moga wspiera¢ dhugotrwatych programoéw indywidualnego stosowania bez interwencji i
wsparcia finansowego ze strony panstwa. Problem ten powinien stanowi¢ przedmiot
koordynacji pomigdzy panstwami cztonkowskimi, ze wsparciem ze strony Komisji. Artykut
83 rozporzadzenia (WE) 726/2004 ustanawia mozliwo$¢ wykorzystania przez panstwa

2 Badanie EURORDIS dotyczace dostepnosci lekoéw sierocych i sprawozdania COMP.
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cztonkowskie swoich kompetencji w sprawie indywidualnego stosowania i stwierdza, ze
EMEA (Europejska Agencja Lekdw) moze wydawac opini¢ na temat warunkdw stosowania
1 dystrybucji produktu leczniczego, gdy przewiduje si¢ indywidualne stosowanie.

e Specjalistyczne uslugi spoleczne maja istotne znaczenie dla poprawy jakosci zycia osob
zrzadkimi chorobami. Ws$rdd réznych rodzajéw ushlug spolecznych nastgpujace
zidentyfikowano jako szczegolnie przydatne dla poprawy jako$ci zycia zarowno pacjentow,
jak 1 ich opiekunéw, ktérymi sq zwykle cztonkowie rodziny: ushlugi opieki zastepczej —
pozwalaja one zarowno opiekunom, jak i pacjentom organizowac¢ swoje zycie 1 uzyskiwac
czas na odpoczynek; uslugi informacyjne i telefony zaufania — zwigkszaja szanse
uzyskania przez pacjentow i ich opiekunéw dostepu do istotnych informacji na temat
rzadkich chordb, z ktérymi zyja 1 z ktérymi musza sobie radzi¢ na co dzien; terapeutyczne
programy rekreacyjne dla dzieci i mlodych doroslych — umozliwiaja pacjentom zdobycie
perspektywy patrzenia na zycie innej niz perspektywa choroby; wsparcie finansowe —
pomoze w zwalczaniu pauperyzacji, tak aby pracujacy opiekunowie, ktorzy usituja godzi¢
pracg zarobkowa z nieplatna opieka, zyskali wlasciwe uznanie; wsparcie psychologiczne.
Komisja Europejska powinna zapewnia¢ wsparcie tego dziatania za posrednictwem
programu zdrowia publicznego i1 planow dziatania dotyczacych osob niepetnosprawnych.

Pytanie 10: Jakie rodzaje ustug specjalistycznych 1 edukacyjnych dla pacjentéw z rzadkimi
chorobami i ich rodzin nalezy zaleci¢ na poziomie UE i na poziomie krajowym?

4.3. Przyspieszenie badan i rozwoju w zakresie rzadkich choréb i choréb sierocych

e Wspieranie baz danych, rejestrow, archiwow i biobankow: rejestry i bazy danych
stanowia kluczowe instrumenty rozwoju badan klinicznych w zakresie rzadkich choréb.
Stanowia jedyny sposob zebrania danych w celu uzyskania wystarczajacych liczebnie prob
do badan epidemiologicznych i/lub klinicznych. Szczegoélnie istotne znaczenie maja rejestry
pacjentéw leczonych lekami sierocymi, poniewaz pozwalaja one na zbieranie dowodow
dotyczacych skuteczno$ci leczenia i jego mozliwych dzialan niepozadanych, biorac pod
uwage, ze pozwolenie na dopuszczenie do obrotu jest zazwyczaj przyznawane w momencie,
gdy istnieje ciagle jeszcze ograniczona liczba zebranych dowodow, cho¢ sa one juz
przekonujace. Nalezy wspieraC wspoOtprac¢ na rzecz ustanowienia zbierania danych
1 utrzymywania danych, o ile tylko zasoby te beda udostgpniane na uzgodnionych zasadach.
Tego typu dzielone infrastruktury zostaty ustanowione przez liczne sieci badan naukowych
1 zdrowia publicznego dofinansowywane przez Dyrekcje Generalng ds. Badan Naukowych 1
Dyrekcje Generalng ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentow. Okazatly si¢ bardzo skutecznymi
narz¢dziami doskonalenia wiedzy i organizacji badan klinicznych. Specjalistyczna sie¢, taka
jak EuroBioBank®, stanowi bezcenny zasob europejski, ktory wymaga dlugotrwatego
finansowania 1 podejscia na skalg UE, aby mozna go bylo w pelni rozwinaé i
zoptymalizowa¢ jego stosowanie. Tego typu inicjatywa powinna uzyskiwaé wsparcie na
poziomie panstw cztonkowskich i UE oraz nalezy udostepni¢ dlugoterminowe finansowanie
na rzecz tych infrastruktur, pod warunkiem potwierdzenia ich przydatnosci. To samo
dotyczy archiwow probek biologicznych i biobankow. Specyficzna potrzeba zwiazang z
biobankami rzadkich choréb jest umozliwienie pobierania i przechowywania materiatow od
pacjentdw z bardzo rzadkimi chorobami, nawet w przypadku braku aktualnie realizowanego
protokotu badawczego. Obszarami, ktéore wymagaja wsparcia ze strony panstw
cztonkowskich i Komisji Europejskiej, sa: normy jakosci, w tym rozwdj strategii i narzg¢dzi

26 Zob. http://www.eurobiobank.org
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okresowego monitorowania jakosci i czyszczenia baz danych; minimalny wspdlny zestaw
danych zbieranych do celow epidemiologicznych izdrowia publicznego; uwzglednianie
przyjaznego charakteru dla uzytkownika; przejrzystos¢ i taczno$¢ baz danych; wilasnos¢
intelektualna; komunikacja pomigdzy bazami danych/rejestrami (genetycznymi, ogolniej
diagnostycznymi, klinicznymi, zwiazanymi znadzorowaniem itp.). Nalezy zwracaé
szczegblna uwage na potaczenie migdzynarodowych (europejskich) baz danych z bazami
krajowymi i/lub regionalnymi, o ile te ostatnie istnieja.

Pytanie 11: Jaki model zarzadzania i schematu finansowania bylby odpowiedni dla rejestrow,
baz danych i biobankow?

Biomarkery: markery biologiczne (biomarkery) sa ,,mozliwymi do obiektywnego pomiaru
wskaznikami procesow biologicznych”. Mozna je stosowa¢ w diagnostyce chorob i ocenie
ich postgpu oraz reakcji na interwencje terapeutyczne. Wiele z obecnie stosowanych badan
diagnostycznych (markerow nowotworowych, fragmentéow sekwencji DNA powodujacych
choroby lub zwiazanych z chorobami) spelnia wymogi definicji biomarkerow. Za
biomarkery mozna réwniez uzna¢ oceng¢ czynnosciowa i radiologiczna. W ramach oceny
postgpu choroby 1 potencjalnych nowych rodzajow leczenia biomarkery mozna
wykorzystywac jako kryteria zast¢pcze zamiast naturalnych punktow koncowych, takich jak
przezycie lub nieodwracalne stadium choroby, oraz punktow koncowych wymagajacych
dhugich okresow obserwacji 1 licznych populacji pacjentow. Dotyczy to zwlaszcza rzadkich
choréb, ze wzgledu na niewielkie liczby oséb z kazda z takich chordb. Przyznano juz
pozwolenia na dopuszczenie do obrotu na podstawie biomarkerow jako punktéw koncowych
oceny skutecznosci leku. Motorem odkry¢ biomarkerow byly nowe techniki biologii
molekularnej (np. genomiki, proteomiki, chemii kombinatoryjnej), ktére umozliwiaja
identyfikacje¢ duzej liczby potencjalnych biomarkeréw réwnoczes$nie. Nalezy pamigta¢ o
tym, ze UE wspiera nowe techniki odkrywania biomarkerow, w tym techniki
radiodiagnostyczne i czynnosciowe. Jeszcze bardziej newralgiczne znaczenie ma wspieranie
badan i1 dziatan prowadzacych do walidacji biomarkerdéw 1 ich stosowania klinicznego. Ten
proces jest diugi, kosztowny oraz — przynajmniej w chwili obecnej — nieefektywny. W
zakresie rzadkich choréb moze on odnie$¢ korzysci z finansowania z ocena przydatnosci
poszczego6lnych biomarkerow (lub zestawow biomarkerow) na jak najwigkszej liczbie
pacjentow (w ramach sieci referencyjnych) 1ze zwigkszenia wspoOtpracy pomiedzy
przemystem farmaceutycznym a $rodowiskiem akademickim, tak aby zapewni¢ pelna
realizacjg $ciezki ,,od tawy akademickiej do t6zka chorego™.

Ochrona danych: wszystkie te infrastruktury nalezy wdraza¢ zgodnie z rozporzadzeniami
UE 1 umowami dotyczacymi poufnosci danych i1 ochrony prywatno$ci pacjentow.
Szczegblna uwage nalezy zwréci¢ na dyrektywe WE w zakresie ochrony danych?’.
Nalezy rozwazyé podjecie inicjatywy IDA (wymiana danych pomiedzy administracjami)®®
dla dobra dzialan zwigzanych z rzadkimi chorobami, w celu ulatwienia tworzenia
europejskich rejestrow niektorych rzadkich chorob o istotnym znaczeniu dla zdrowia
publicznego.

Sieci badan nad rzadkimi chorobami: skoordynowane projekty badan na poziomie UE sa
kluczowymi elementami sukcesu. Skoordynowane sieci wymagaja wsparcia zardwno na
poziomie panstw cztonkowskich, jak 1 UE, przy czym rzadkie choroby powinny pozosta¢

T Dyrektywa 95/46/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 24 pazdziernika 1995 r. w sprawie ochrony oséb fizycznych w zakresie
przetwarzania danych osobowych i swobodnego przeptywu tych danych
2 Zob. http://europa.eu.int/idabc/
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priorytetem przysztych programéw Dyrekcji Generalnej ds. Badan Naukowych. Co wigcej
nalezy wprowadzi¢ pewne nowe obszary badan spotecznych w sprawie rzadkich chorob.

Koordynacja pomigdzy agencjami finansujacymi panstw czlonkowskich: Projekt ERA-
NET wspierany przez szosty program ramowy UE, w ramach ktorego prowadzi si¢ obecnie
koordynacj¢ polityki finansowania rzadkich choréb w siedmiu krajach, stanowi przyktad
udanego rozwiazania zmniejszajacego fragmentacje dzialan badawczych. Podejscie to
powinno by¢ dalej stosowane 1 kolejne panstwa cztonkowskie sa wzywane do witaczenia si¢
do tej inicjatywy.

Intensyfikacja badan: w przypadku wigkszosci cigzkich, rzadkich chorob, ktore
potencjalnie sa uleczalne, obecnie po prostu brak dostgpnego leczenia swoistego. Na
przeszkodzie rozwojowi metod terapeutycznych stoja trzy czynniki: brak zrozumienia
podstawowych mechanizméw patofizjologicznych, brak wsparcia publicznego we
wczesnych fazach rozwoju klinicznego i1 brak zainteresowania ze strony przemystu
farmaceutycznego. Rzeczywiscie, wysoki koszt prac rozwojowych nad lekami tacznie z
szacunkowo niskim zwrotem z inwestycji (ze wzgledu na bardzo niewielkie populacje
pacjentéw) zniechgcaly przemyst farmaceutyczny do prowadzenia prac rozwojowych nad
lekami przeznaczonymi do terapii rzadkich choréb, pomimo ogromnego zapotrzebowania
medycznego. Chociaz przepisy dotyczace lekow sierocych z pewnoscia ulatwity rozwoj
terapii rzadkich chorob, ciagle utrzymuja si¢ znaczne trudnosci i konieczne sa dodatkowe
inicjatywy. Poniewaz okreslanie celow terapeutycznych zalezy w duzej mierze od
genetycznego i molekularnego scharakteryzowania choroby i od wyjasnienia mechanizmow
biologicznych, bezwzglednie konieczna jest intensyfikacja badan patofizjologicznych 1
klinicznych dotyczacych rzadkich chorob. Wraz z postgpem prac badawczych,
sekwencjonowaniem ludzkiego genomu irozwojem wysoce wydajnych narzedzi
genomicznych 1 post-genomicznych mozemy oczekiwaé wyjasnienia mechanizmow
odpowiedzialnych za rozwo6j wielu rzadkich choréb genetycznych w ciagu najblizszych
kilku lat. Konieczne jest promowanie badan nad leczeniem tych chorob, w tym
innowacyjnych badan biotechnologicznych (z uzyciem przeciwcial monoklonalnych, terapii
komoérkowej 1 genowej oraz zastepczej terapii enzymatycznej), a takze klasycznych badan
nad leczeniem polegajacych na poszukiwaniu czynnych zwiazkéw chemicznych. Nawet w
dziedzinie rzadkich choréb genetycznych wybor zwiazkéw chemicznych oddziatujacych na
zidentyfikowane cele biologiczne stanowi waznym celem prac nad odkrywaniem nowych
lekéw. Poniewaz w wigkszosci przypadkdéw ten poczatkowy etap dzialania nie bedzie
podejmowany przez przemysly farmaceutyczne, wazne jest rozwijanie zainteresowania
sektora publicznego jego podejmowaniem. Konieczne jest wspieranie przez UE badan
akademickich na etapie przedklinicznym. Nalezy réwniez zachgca¢ do tworzenia potaczen z
europejskimi platformami o wysokiej przepustowosci, ktore sa obecnie zaktadane, a takze
do korzystania z udostgpnianych europejskich bibliotek czastek chemicznych. Konieczne
jest promowanie badan na styku pomigdzy przedsigbiorstwami farmaceutycznymi a
organizacjami sektora publicznego, za posrednictwem partnerstwa publiczno-prywatnego
prowadzacego do oceny tych przyszlych lekow do stosowania w terapii rzadkich choréb. Na
poziomie europejskim rozwigzaniu problemu powinno shuzy¢ ustanawianie i finansowanie
publiczno-prywatnych foréw dotyczacych rzadkich chorob, ktére umozliwilyby rozwdj
obiecujacych projektéw przedklinicznych 1 klinicznych projektéw wieloosrodkowych za
posrednictwem zapewnienia niezbednej wiedzy specjalistycznej i finansowania. Niezalezne
akademickie badania kliniczne nalezy wspiera¢ na poziomie krajowym, wykorzystujac jako
model to, co zostato dotychczas dokonane we Wloszech, Francji 1 Hiszpanii, przy czym
dziatania te powinny by¢ koordynowane, aby zapewni¢ wystarczajace uczestnictwo
pacjentow.
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Pytanie 12: Jak postrzegaja Panstwo rolg partneréw (przemyshu i organizacji charytatywnych)
w dziataniach dotyczacych rzadkich chorob, prowadzonych w UE? Jaki model bylby
najwlasciwszy do tego celu?

4.4. Upodmiotowienie pacjentow z rzadkimi chorobami na poziomie indywidualnym
i zbiorowym

Wspolne podejscie do upodmiotowienia organizacji pacjentéw: organizacje pacjentow
okazaly si¢ bezcennymi partnerami na poziomie panstw cztonkowskich i UE, do zwigkszenia
widocznosci rzadkich chorob, zbierania i rozpowszechniania informacji wymaganych do
okreslania polityki publiczne w sprawie rzadkich chorob, poprawy dostepu do wysokiej
jako$ci informacji na temat rzadkich chorob i lekow sierocych, organizowania warsztatow na
poziomie europejskim 1 krajowym oraz opracowywania wytycznych i1 dokumentéw
pedagogicznych. Zbiorowe upodmiotowienie pacjentéw i ich organizacji bedzie wymagad
wsparcie takich dziatan, jak tworzenie mozliwosci rozwojowych, szkolenia 1 tworzenie sieci
kontaktow dziatan pomigdzy grupami pacjentdéw na poziomach regionalnym, krajowym
1 europejskim, wymiana informacji, dos§wiadczenie i najlepsze praktyki w dziedzinie uslug na
rzecz pacjentOw oraz tworzenie ,,spoteczno$ci wspierania pacjentdéw” w odniesieniu do
bardzo rzadkich, izolowanych pacjentow 1 ich rodzin. Program zdrowia publicznego i siodmy
program ramowy powinny obejmowac takie wsparcie jako dziatanie priorytetowe.

4.5 Koordynowanie polityKki i inicjatyw na poziomie panstw czlonkowskich i UE

Przyjecie krajowych/regionalnych planéw dotyczacych rzadkich choréb: w celu
zintegrowania wszystkich niezbednych inicjatyw, ktéore musza by¢ podejmowane na
poziomie krajowym i/lub regionalnym, panstwa cztonkowskie sa wzywane do ustanawiania
krajowych lub regionalnych plandéw dziatania dotyczacych rzadkich chordb. Jedynie
niewielka liczba panstw cztonkowskich przyjeta lub wkrotce przyjmie plan krajowy lub
podejmie odpowiednie inicjatywy. Chociaz tylko Francja ustanowita kompleksowy plan
dzialania (2005-2008)%°, inne panstwa czlonkowskie dysponuja polityka krajowa w
ograniczonej liczbie obszaréw (Wiochy, Szwecja, Dania, Zjednoczone Kroélestwo) lub
ustanawiaja obecnie swoja polityke (Bulgaria, Portugalia, Hiszpania, Rumunia,
Luksemburg). Inne panstwa cztonkowskie ustanowity ukierunkowana polityke wytacznie w
dziedzinie badan (Niemcy, Niderlandy). Unia Europejska powinna zdecydowanie zalecac
przyjmowanie planéw krajowych/regionalnych zgodnych z zaleceniami niniejszego
komunikatu i ich koordynacj¢ po ustanowieniu. Przydatne moga si¢ okaza¢ europejskie
wytyczne opracowywania plandéw dzialania dotyczacych rzadkich chordb. Bedzie to
stanowi¢ wsparcie na rzecz polityki UE dotyczacej ,,;rownego dostepu do ustug zdrowotnych
oraz kosztow 1 jakosci tych ostatnich”. Wsparcie to zostalo wtaczone do programu zdrowia
publicznego jako jeden z priorytetow dziatania.

Pytanie 13: Czy zgadzaja si¢ Panstwo z ideq ustanowienia planéw dziatania? Jezeli tak, to czy
nalezy je ustanowi¢ w Panstwa kraju na poziomie krajowym lub regionalnym?

Opracowanie wskaznikow stanu zdrowia zwiazanych z rzadkimi chorobami: konieczne
jest opracowanie wskaznikdw stanu zdrowia, aby mozliwe bylo monitorowanie stanu i
postepow choroby u chorych z UE. Nalezy zache¢ca¢ do zbierania danych z istniejacych
zrodel, zwtlaszcza tych, ktore sa juz finansowane na poziomie UE. Konieczne jest okreslenie
zestawu realistycznych i istotnych wskaznikow w dziedzinie dostgpnos$ci lekow sierocych,

% Zob. http://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006/doc/French National Plan.pdf
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w dziedzinie o$rodkéw wiedzy specjalistycznej/referencyjnych, w dziedzinie polityki na
poziomie panstw cztonkowskich i UE.

e Organizacja Europejskich Konferencji na temat Rzadkich Choréb: Europejskie
Konferencje na temat Rzadkich Chorob organizowano w przesztosci co dwa lata
(Kopenhaga, 2001 r.; Paryz, 2003 r.; Luksemburg, 2005 r.>° i Lizbona, 2007 r.h. Okazaly
si¢ bezcenne jako forum wymiany danych pomig¢dzy stronami zainteresowanymi i jako
bardzo wydajne narzedzie komunikacyjne zapewniajace widoczno$¢ rzadkich choréb w
mediach. Powinny pehi¢ rolg platformy dla pacjentow, zawodowych przedstawicieli opieki
zdrowotnej 1 politykdw w celu weryfikacji polityk, strategii i przyktadow udanych dziatan,
zglaszania potrzeb, promowania polityk skoncentrowanych na pacjencie na poziomie
krajowym 1 europejskim oraz potwierdzania witalno$ci spotecznosci oséb z rzadkimi
chorobami w Europie. Konferencj¢ nalezy zorganizowa¢ tacznie z Komitetem Doradczym
UE ds. Rzadkich Chorob.

e Stworzenie Komitetu Doradczego UE ds. Rzadkich Choréb: Komitet Doradczy UE ds.
Rzadkich Chorob begdzie realizowaé zadania wykonywane obecnie przez grupg zadaniowa
UE ds. rzadkich chorob. Komitet musi by¢ wspomagany przez sekretariat naukowy
zatozony w celu pomocy w rozwoju dzialan na rzecz zdrowia publicznego zwiazanych
z rzadkimi chorobami i kompetentny do udzielania Komisji porad w sprawie: (i) organizacji
ustug dotyczacych rzadkich chordb na podstawie planu krajowego (zasada pomocniczosci);
(i1) badan klinicznych i przesiewowych; (iii) oznaczania sieci referencyjnych rzadkich
choréb 1ikontroli jakos$ci; (iv) opracowywania wytycznych dotyczacych najlepszych
praktyk; (vi) sporzadzania okresowego sprawozdania epidemiologicznego w sprawie
sytuacji rzadkich choréb w UE; (vii) rejestrow/sieci/badan ad hoc w UE; (viii) wsparcia na
rzecz rozwoju polityki na poziomie UE; (ix) ustanowienia wspolnych ram dla rzadkich
choréb w dziedzinie zdrowia publicznego oraz (x) publikacji elektronicznego biuletynu
informacyjnego dotyczacego rzadkich chorob. Sktad tego Komitetu Doradczego UE ds.
Rzadkich Choréb pozwoli na zachowanie roli prowadzonych aktualnie 1 w przesztosci
projektow w dziedzinie wspierania rzadkich choréb przez program zdrowia publicznego,
jednak powinien obejmowaé szeroka reprezentacje projektéw na temat rzadkich chorob
realizowanych w ramach programéw ramowych, najwazniejszych organizacji pacjentow i
reprezentacj¢ wysokiego szczebla publicznych organéow administracji stuzby zdrowia
panstw cztonkowskich. Aby zapewni¢ zdolno$¢ tego komitetu do dzialania, nalezy
ustanowi¢ dla niego budzet w ramach budzetu UE na nadchodzace lata.

e Rzadkie choroby w budzecie UE: Obecnie wszystkie inicjatywy wspierane finansowo
przez Komisj¢ sa finansowane na podstawie krotkoterminowych kontraktow. Chociaz
uznano stuszno$¢ regularnej oceny skutecznosci projektow i ich istotnosci w relacji do
polityki UE, to fakt, ze ich odnawianie jest trudne, a czasem niemozliwe w S$wietle
aktualnych zasad, jest uznawany za istotna przeszkode w rozwoju wspdlnych infrastruktur
dzielonych. Innym kamieniem weggielnym przysztego programu zdrowia publicznego UE
(2014-2020) w dziedzinie rzadkich choréb powinno by¢ stworzenie Funduszu Rzadkich
Choréb w celu zapewnienia dziatania UE w dziedzinie europejskich sieci referencyjnych
rzadkich chorob, ushug informacyjnych, akredytacji genetycznej i laboratoryjnej w
odniesieniu do rzadkich choréb, trwatosci platformy archiwum europejskiego zawierajacego
rejestry 1 bazy danych dotyczace rzadkich chordb, i wielu innych dziatan zwiazanych z
rzadkimi chorobami wymagajacych trwatego, wieloletniego wsparcia, co zostanie

30 Zob. http://ec.europa.ew/health/ph_threats/mon_com/ev_pre2005_en.htm
31 Zob. http://www.rare-diseases.eu/home_en.php
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zdefiniowane w sprawozdaniach z realizacji niniejszego komunikatu przedktadanych przez
Komisje¢ Radzie i Parlamentowi Europejskiemu.

Ustanowienie Agencji Wspolnotowej ds. Rzadkich Chorob: Europejska Agencja
zaspokajataby potrzebg ustanowienia trwalego instrumentu stuzacego dlugoterminowemu
wdrazaniu polityk w sprawie rzadkich choréb na poziomie wspdlnotowym. Zgodnie
z definicja ,,Agencja wspolnotowa jest organem podlegajqcym europejskiemu prawu
publicznemu. Rozni sie ona od instytucji wspolnotowych oraz posiada witasng osobowos¢
prawnq. Jest ustanawiana na mocy wykonawczego aktu prawnego w celu realizacji bardzo
konkretnych zadan technicznych, naukowych lub zarzqdczych”. Agencja UE ds. rzadkich
chorob moze by¢ znakomitym instrumentem zapewnienia trwalosci 1 spdjnosci
odpowiednich strategii na poziomie UE w réznych obszarach, takich jak rejestry pacjentow,
biobanki, badania kliniczne, informacje na temat rzadkich chordb, sieci osrodkow
referencyjnych, uzgadniane zalecenia na temat opieki klinicznej i ocena jako$ci. Zgodnie
ze wskazaniami prac Dyrekcji Generalnej ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentéw i poradami
Europejskiego Komitetu Doradczego ds. Rzadkich Chorob, w 2009 r. Komisja powinna
przeprowadzi¢ studium wykonalnos$ci stworzenia Europejskiej Agencji ds. Rzadkich
Chordb. Agencja ta mogtaby stanowi¢ podstawowy element przysztego programu zdrowia
publicznego UE (2014-2020) w dziedzinie rzadkich choréb.

Pytanie 14: Czy uwazaja Panstwo za niezbg¢dne ustanowienie nowej Europejskiej Agencji ds.
Rzadkich Choréb i przeprowadzenie studium wykonalnosci tego planu w 2009 r.?

Regularne sprawozdanie na temat sytuacji rzadkich choréb w UE: Co trzy lata Komisja
powinna przedtozy¢ Radzie, Parlamentowi, Komitetowi Ekonomiczno-Spotecznemu 1
Komitetowi Regionow sprawozdanie z realizacji komunikatu na temat sytuacji
1 epidemiologii rzadkich chorob w UE 1 na temat stanu realizacji komunikatu Komisji w
sprawie rzadkich chorob.

5. DALSZE KROKI

Odpowiedzi na niniejsze konsultacje dotyczace szczegdétowych pytan sformutowanych powyzej
powinny zosta¢ nadestane do Komisji do dnia 14 lutego 2008 r., droga elektroniczna na adres
sanco-rarediseases-consultation@ec.europa.eu, lub listownie na adres:

European Commission

Health and Consumer Protection Directorate-General
Rare Diseases consultation

HTC 01/198

11, Rue Eugene Ruppert

L-2557 Luxembourg

Wszystkie otrzymane uwagi zostang opublikowane, o ile nie wskazano inaczej. W nastgpstwie
tych konsultacji Komisja zamierza przedtozy¢ odpowiednie wnioski w 2008 r.

20




	Na podstawie art. 152 na okres od 1 stycznia 1999 r. do 31 grudnia 2003 r. przyjęto wspólnotowy program działania w dziedzinie
	4. CELE
	Pytanie 1: Czy aktualna definicja rzadkiej choroby przyjęta w UE jest satysfakcjonująca?
	Pytanie 2: Czy zgadzają się Państwo z tym, że istnieje pilna potrzeba poprawy kodowania i klasyfikacji w tej dziedzinie?
	Pytanie 3: Czy europejski rejestr rzadkich chorób pomoże Państwa krajowemu/regionalnemu systemowi w udoskonaleniu postępowania
	Pytanie 4: Czy europejskie sieci referencyjne powinny traktować transfer wiedzy jako zagadnienie priorytetowe? A może mobilnoś
	Pytanie 5: Czy należy wdrożyć narzędzia internetowe i elektroniczne w tej dziedzinie?
	Pytanie 6: Co można zrobić, aby jeszcze bardziej poprawić dostęp do wysokiej jakości badań pod kątem rzadkich chorób?
	Pytanie 7: Czy uważają Państwo, że istnieje istotna potrzeba wykonania oceny na poziomie UE potencjalnych populacyjnych badań 
	Pytanie 8: Czy przewidują Państwo rozwiązanie problemu dostępności leków sierocych w skali krajowej, czy w skali UE?
	Pytanie 10: Jakie rodzaje usług specjalistycznych i edukacyjnych dla pacjentów z rzadkimi chorobami i ich rodzin należy zaleci
	Pytanie 12: Jak postrzegają Państwo rolę partnerów (przemysłu i organizacji charytatywnych) w działaniach dotyczących rzadkich
	5. DALSZE KROKI
	European Commission

