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Haruldased haigused: Euroopa ees seisvad valjakutsed

SISSEJUHATUS

Haruldased haigused on haigused, mis esinevad vaga harva; Euroopa Liit peab
haigust haruldaseks, kui seda esineb Euroopa Liidus kuni viiel inimesel kiimnest
tuhandest. Siiski tdhendab see, et 5000-8 000 erinevat haruldast haigust méjutavad
praegu voi tulevikus hinnanguliselt 29 miljonit inimest Euroopa Liidus.

Haruldaste haiguste eripéra tottu — piiratud arv patsiente ning vastavate teadmiste ja
agjatundlikkuse nappus — vdivad Euroopa tasandil véetud meetmed anda nende puhul
markimisvéarset lisandvaartust. Euroopa koosttod vOib aidata jagada vaheseid
teadmisi ja Uhendada ressursse voimalikult tulemuslikult, et tdhusalt lahendada
harul daste hai gustega seotud probleeme kogu EL s tervikuna.

Komigon on mitmes valdkonnas juba astunud konkreetseid samme, et kasitleda
haruldaste haigustega seotud kisimusi. Toetudes kdnealustele saavutustele, on
harul daste haiguste valdkonnas Euroopa ees seisvaid valjakutseid késitleva kdesoleva
teati se eesmérk kehtestada Uhtne 1&henemisviis, mis annaks selge suuna praegusele ja
tulevasele Uihenduse tegevusele haruldaste haiguste valdkonnas, et haruldast haigust
podevatel patsientidel oleksid paremad ja vordsed vOimalused saada haiguse
ennetamise, diagnoosimise jaraviga seotud teenuseid kogu Euroopa Liidus.

PROBLEEMISTIK

Enamik haruldastest haigustest on geneetilised haigused, kuid sinna hulka kuuluvad
ka harva esinevad vahktGved, autoimmuunhaigused, kaasasiindinud véaararendid,
murgistused ja nakkushaigused. Teadustegevus haruldaste haiguste valdkonnas on
osutunud véaga kasulikuks sagedaste haiguste, nagu rasvumine ja diabeet, paremaks
moistmiseks, kuna need on konkreetse bioloogilise protsessi héire mudeliks.
Haruldas haigusi kasitlev teadustegevus on aga napp ja hajutatud ELi eri laborite
vahel.

Kindla tervishoiupoliitika puudumine ning vahesed erialased teadmised haruldaste
haiguste valdkonnas pOhjustavad diagnoosimise hilinemist ning muudavad
juurdepdasu  tervishoiuteenustele  raskeks.  Sellest tulenevad  fllsilised,
psthholoogilised ja vaimsed lisahdired, ebapiisav vOi isegi kahjulik ravi ning
usalduse kaotus tervishoiuslisteemi vastu, olenemata sellest, et osa haruldaste
haiguste puhul on tavapérane elu voimalik, kui need avastatakse digeaegselt ja neid
ravitakse Oigesti. Vaardiagnoos ja diagnoosi puudumine on tuhandete haruldast
haigust pddevate patsientide elukvaliteedi parandamise peamised takistused.

Tervishoiuteenused haruldaste haiguste avastamiseks, ravimiseks ja haruldasse
haigusesse haigestunud inimeste rehabiliteerimiseks on teenuste kéattesaadavuse ja
kvaliteedi poolest liikmesriigiti vaga erinevad. Juurdepaas erialaarstide teenustele ja
pakutavatel e tervishoiuteenustele soltub sellest, millises litkmesriigis vOi litkmesriigi
piirkonnas ELi kodanik elab, mis muudab juurdepddsu ebavordseks. Moned
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3.1

litkmesriigid on edukalt tegelenud haiguste haruldusest tulenevate probleemidega,
samas kui teised liikmesriigid ei ole vdimalikke lahendusi otsinud.

Haruldaste haiguste ravimite poliitikat juba viiakse elu komigoni ja Euroopa
Ravimiameti jarelevalve all. Kdnealuseid ravimeid nimetatakse haruldase haiguse
ravimiteks, sest farmaatsiatbostusel on tavaparastes turutingimustes vaike huvi
selliste ravimite vélja téotamise ja turustamise vastu, mis on ette ndhtud ainult vaga
vahestele eriti harva esinevat haigust pddevatele patsientidele. Haruldaste haiguste
ravimeid kasitlev maarus (Euroopa Parlamendi ja nGukogu 16. detsembri 1999. aasta
magrus (EU) nr 141/2000 harva kasutatavate ravimite kohta)! kavandati eesmargiga
médrata ELis kindlaks haruldaste haiguste ravimite maaratlemise kriteeriumid;
maéaruses on kirjeldatud stiimuleid (nt ainudiguse saamine turul kimneks aastaks, abi
ravimi véaljatdotamiseks, juurdepads muigiloa saamise tsentraliseeritud korrale), et
julgustada haruldaste haiguste ravimiseks, ennetamiseks ja avastamiseks vajalikku
teadus- ja arendustegevust ning ravimite turustamist. Haruldaste haiguste ravimite
ELi poliitika on olnud edukas. Paraku e kindlusta liikmesriigid veel téielikku
juurdepaasu igale haruldase haiguse ravimile, mis on heaks kiidetud.

EESMARGID

Asutamislepingu artikli 152 kohaselt on Uhenduse Ulesanne tervishoiu valdkonnas
edendada liikmesriikide koost6dd ja vaaduse korral toetada nende meetmeid.
Haruldaste haiguste eripéra tottu — piiratud arv patsiente ning vastavate teadmiste ja
agatundlikkuse nappus — voivad Euroopa tasandil voetud meetmed anda nende puhul
markimisvéarset lisandvaartust. Kéesoleva teatise eesmérk on kindlaks méaérata
uldine Uhenduse strateegia, et aidata lilkmesriikidel tagada Euroopas tulemuslik ja
t6hus haruldaste haiguste tunnustamine, ennetamine, diagnoosimine jaravi, haruldast
haigust pddevate patsientide tervishoid ning teadustegevus haruldaste haiguste
valdkonnas.

See omakorda atab kaasa kOrgemate eesmérkide saavutamisele, S.0
tervishoiutulemuste parandamisele, mille tulemusel suureneb tervena elatud aastate
arv, mis on Lissaboni strateegia (ks peamistest néitajatest’. Selleks esitatakse
kdesolevas teatises suunised operatiivsete meetmete votmiseks kolmes peamises
tegevusvaldkonnas.

Har uldaste haiguste par em tunnustamine ja nende ndhtavuse parandamine

Haruldaste haiguste valdkonna Uldiste strateegiate parandamiseks on kdige olulisem
tagada nende tunnustamine, et oleks vdimalik agjakohaselt votta kdiki nendega
seotud meetmeid. Selleks et haruldaste haiguste valdkonnas diagnoosimist ja
tervishoiuteenuseid parandada, on lisaks asjakohasele tuvastamisele vaalik tépne
teave, mis esitatakse ja edastatakse loendi vOi registri vormis, mis on kohandatud
tervishoiutottajate ja haigestunud inimeste vajadustele. Sellega aidatakse kdrvaldada
moned peamised pdhjused, miks haruldaste haigustega ei ole tegeletud. Seepérast on
komigoni eesmdrk luua Euroopa tasandil pbhjalik kodeerimis- ja
klassifitseerimissiisteem, mille raames jagatakse teadmisi haruldaste haiguste kohta

2

Euroopa Parlamendi ja ndukogu méaarus (EU) nr 141/2000, 16. detsember 1999, harva kasutatavate
ravimite kohta
V1 http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears en.htm.
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3.2.

3.3.

ning mis aitab mdista haruldasi haigusi kogu ELis kui teaduslikku ja rahvatervisega
seotud kiisimust.

Haruldaste haiguste poliitika toetamine liikmesriikides

Haruldaste haiguste valdkonnas tdhusate ja efektiivsete meetmete vétmine eeldab
Uhtset ja sidusat haruldasi haigus kasitlevat strateegiat, mille abil kasutatakse
vaheseid ja hgjutatud ressursse integreeritud ja heakskiidetud viisil ning millega need
integreeritakse Uhisesse Euroopa jOupingutusse. Euroopa thine joupingutus soltub
samas Uhtsest 1dhenemisviisist haruldaste haigustega tegelemiseks kogu Euroopas, et
kehtestada koosto6 Uhtne alus ning parandada patsientide juurdepdasu
tervishoiuteenustele ja teabel e.

Komigon teeb seega ettepaneku, et liikmesriigid toimiksid haruldasi haigus
kasitledes parimatel tavadel pShineva tihise lahenemisviisi alusel, vottes selleks vastu
ndukogu soovituse. Komigoni ettepanekus votta vastu kdesolevale teatisele lisatud
ndukogu soovitus soovitatakse vastu votta strateegiad, mille abil tehakse jargmist:

— kehtestatakse haruldasi haigusi késitlevad riiklikud valdkondadevahelised
tegevuskavad;

— kehtestatakse agakohased mehhanismid haruldaste haiguste méaératlemiseks,
kodeerimiseks ja nimestikku kandmiseks ning heade tavade kohta juhiste
koostamiseks, et luua haruldaste haiguste tunnustamise, nende kohta teabe ja
erialaste teadmiste jagamise raamistik;

— edendatakse haruldas haigusi késitlevaid teadusuuringuid, sealhulgas piiritlest
koost6dd ja koosmdju, et maksimeerida teadusressursside potentsiaal kogu ELis;

— tagatakse juurdepaés kvaliteetsetele tervishoiuteenustele, eelkdige riiklike ja
valdkondlike ekspertkeskuste kindlaks tegemise kaudu ja edendatakse nende
osalemist Euroopa tugikeskuste vorgustikes,

— tagatakse mehhanismid riigisiseste ekspertteadmiste kogumiseks haruldaste
hai guste kohta ning nende teadmi ste vahetami seks Euroopa partneritega;

— voetakse meetmeid, et tagada patsientide ja nende organi satsioonide aktiveerimine
jakaasamine;

— tagatakse, et sellised meetmed sisaldavad agakohaseid tingimusi, mis tagaksid
nende jatkusuutlikkuse.

Euroopa koosttd, kooskdlastamise ja reguleerimise arendamine haruldaste
haiguste valdkonnas

Uhenduse meetmete abil on liikmesriikidel véimalik haruldaste haiguste valdkonnas
vahesaeld ressursse tbhusalt koondada ja hallata ning aidata patsientide ja
tervishoiutootajatel litkmesriikidevahelist koost6od teha, et jagada ja kooskolastada
erialaseid teadmisi ja teavet. Uhenduse eesmérk peaks olema ELi tasandil poliitikat
ja agatusi paremini kooskOlastada ning edendada ELi programmide vahelist
koostdod, et haruldaste haigustega tegelemiseks olemasolevaid ressursse Uhenduse
tasandil veelgi tbhusamalt kasutada.
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4.1.

4.2.

4.3.

4.4,

OPERATIIVSED MEETMED HARULDASTE HAIGUSTE TUNNUSTAMISE JA NAHTAVUSE
PARANDAMISEKS

Haruldaste haiguste méaar atlus

Haruldaste haiguste praegune méératlus vOeti vastu haruldas haigusi kéasitleva
thenduse tegevusprogrammiga (1999-2003), mille kohaselt on haruldased sellised
haigused, mida pdevad ELis kuni viis inimest 10 000st. Sama méaaratlus on
kehtestatud méaaruses (EU) nr 141/2000 ja seda on EL kasutanud haruldaste haiguste
ravimite madratlemiseks. EL jétkab praeguse maératluse kasutamist. Tapsem
méaératlus, milles vdetakse arvesse nii levimust kui ka esmahaigestumust,
arendatakse véja tervishoiuprogrammi ressursside abil  ning probleemi
rahvusvahelist moddet arvesse vottes.

Haruldaste haiguste klassifitseerimine ja kodeerimine

Haiguste klassifitseerimise rahvusvaheline allikas on rahvusvaheline haiguste
klassifikatsioon (RHK), mida koordineerib Maailma Terviseorganisatsioon®.
Komigon juhib kehtiva RHK |&bivaatamise raames haruldaste haigustega seotud
t60d, et tagada haruldaste haiguste parem kodeerimine ja klassifitseerimine. Selleks
loob komisjon haruldaste haiguste klassifitseerimise ja kodeerimise téorihma®. Selle
toorihma vOib Maallma Terviseorganisatsioon madrata nouandet6orihmaks
praeguses RHK |abivaatamise protsessis.

Haruldaste haiguste kohta teadmiste ja teabe levitamine

Haruldaste haiguste paremaks diagnoosimiseks ja paremate tervishoiuteenuste
pakkumiseks on kdige olulisem anda ja levitada tdpset teavet kujul, mis on
kohandatud tervishoiuttotgate voi haigestunud inimeste vgjadustega. ELi haruldaste
haiguste dunaamilise nimestiku koostamine aitab lahendada mdned peamised
probleemid, mis on tinginud haruldaste haiguste kisimuse unarusse jamise,
sealhulgas teadmatuse kohta, milliseid haigused on haruldased. Komigjon tagab, et
kdnealune teave on jatkuvalt kéttessadav Euroopa tasandil, kasutades selleks
eelkige Orphanet’i andmebaasi,” mida toetatakse tihenduse programmide kaudu.

Haiguste teabevdr gud

Tegevusprioriteedid seoses haiguste spetsiaalsete olemasolevate (voi loodavate)
teabevorkudega on jargmised:

— tagada teabevahetus olemasol evate Euroopa teabevorkude kaudu;

— edendada teatavate haiguste paremat klassifitseerimist;

— arendada strateegiaid ja mehhanisme teabe vahetamiseks sidusriihmade vahel;
— arendada vorreldavaid epidemioloogilisi andmeid ELi tasandil;

toetada parimate tavade vahetamist ning arendada meetmed patsiendiriihmade
jaoks.

V1 http://www.who.int/classificationg/icd/en/.
V1 http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
V1 http://www.orpha.net/.
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5.2.

OPERATIIVSED MEETMED HARULDASTE HAIGUSTE VALDKONNAS EUROOPA
KOOSTOO ARENDAMISEKS NING KVALITEETSETELE TERVISHOIUTEENUSTELE
JUURDEPAASU PARANDAMISEK S

Haruldaste haiguste valdkonnas kvaliteetsetele tervishoiuteenustele dldise
juurdepdasu parandamine, eelkdige riiklike vdi piirkondlike ekspertkeskuste
arendamise ning ELi tugikeskuste vor gustike loomise kaudu

Liikmesriikidel on Uhine kohustus tagada Uldine juurdepéds kvaliteetsetele
tervishoiuteenustele vérdsuse ja solidaarsuse alusel®. Kuni haigused on haruldased,
siis on ka erialaseid teadmisi véhe. Teatavad ekspertkeskused (ehk tugikeskused voi
tippkeskused, nagu neid moénes liikmesriigis nimetatakse) on saavutanud pédevuse,
mida kasutavad laialdaselt ka teised sama riigi vOi isegi teiste riikide
tervishoiutéttajad’ ning voivad aidata tagada haruldast haigust pdédevatele
patsientidel e juurdepésu asjakohastel e tervishoiuteenustele. Haruldaste haiguste ELi
t6drihma 2006. aasta aruandes ,,Panus poliitika kujundamisse: Euroopa tervishoiu-
ja meditsiiniteenuste alase koostéd suunas haruldaste haiguste valdkonnas'®
soovitatakse liikmesriikidel aidata kindlaks méaérata oma riigi ekspertkeskused ning
anda neile rahalist toetust.

Tervishoiuteenuste ja arstiabi korgetasemeline to6rihm on té6tanud Euroopa
tugikeskuste  vorgustike loomise kontseptsiooniga alates 2004. aastast’.
Korgetasemelise tooriihma t66 pdhjal on Euroopa Parlamendi ja ndukogu direktiivi
ettepaneku patsiendidiguste kohaldamist piiritleses tervishoius kasitleva artikliga 15
(KOM (2008) 414) ette nadhtud, et liikmesriigid peavad edendama Euroopa
tugikeskuste vorgustike arendamist. Euroopa haruldaste haiguste tugikeskuste
vorgustikel on votmeroll koikide patsientide ravi kvaliteedi parandamisel kogu
Euroopas, nagu on mérkinud patsiente esindavad organisatsioonid'?.

Juurdepéads spetsiaalsetele sotsiaalteenustele

Ekspertkeskustel on oluline Ulesanne arendada ja edendada spetsiadseid
sotsiaalteenuseid, mis parandavad haruldasi haigusi pddevate inimeste elukvaliteeti.
Sotsiaalteenuseid, nagu noustamistelefonid, intervallhooldus ja terapeutilised
huvitegevusprogrammid, juba toetatakse™ ning need peavad olema jéatkusuutlikud, et
téita oma eesmarke: teadlikkuse suurendamine, parimate tavade ja normide
vahetamine, ressursside thine kasutamine terviseprogrammi ja puuetega inimestele
suunatud tegevuskavade kaudu.

10

11

N6ukogu jéreldused ELi tervishoiusiisteemide Uhiste vaartuste ja pdhimdtete kohta, ELT 2006/C
146/01.

V1t haruldaste haiguste té6riihma aruannet , Overview of current Centres of Reference on rare diseases
in the EU (2005)" veebisaidil http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm

V1 tervishoiuteenuste ja arstiabi kdrgetasemelise todriihma aruannet Euroopa referentsvfrgustike kohta
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Vt Euroopa dpikoja aurannet ,, Centres of Expertise and Reference Networks for Rare Disease”, Praha,
juuli 2007, veebisait http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop_report_3.pdf.
http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop_report_3.pdf

Sarnased nendega, mis on tuvastatud ténu ELi rahastatavale RAPSODY projektile
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm.
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5.4.

5.5.

5.6.

Juurdepaas haruldaste haiguste ravimitele

Haruldaste haiguste ravimitele juurdepadasu takistab hinna kindlaks méaéramise ja
hlvitiste maksmise protsess, mis tuleneb sellest, et kdnealuseid ravimeid kasutatakse
harva. Takistuste korvaldamiseks tuleb Euroopa tasandil suurendada koost6dd
haruldaste haiguste ravimite farmatseutilisele (lisand)vaartusel e teadusliku hinnangu
andmisel.

Komigon loob t66rihma, mille tlesanne on vahetada liikmesriikide ja Euroopa
asutuste vahel teadmisi haruldaste haiguste ravimite Kliinilise lisandvaartuse
teadusliku hindamise kohta. Sellise koosto6 tulemusel voidakse koostada paremat
teavet sisaldavaid mittesiduvaid Kliinilise lisandvéartuse hindamise Uhisaruandeid,
mis hdlbustab riiklike otsuste tegemist hinna ja hivitiste kohta ilma, et see mdjutaks
asutuste vastavat rolli*%.

Lisaks sellele tuleks kaaluda Euroopa Ravimiameti ja olemasolevate rahvusvaheliste
tervishoiutehnoloogia hindamise vorgustike nagu Health Technology Assessment
International  (HTAI),"®> Euroopa tervishoiutehnoloogia hindamise vérgustik
(EUnetHTA)* v6i Medicines Evaluation Committee (MEDEV)™ kaasamist.

Erilubade alusel kasutamise kava

Vaa on paremat stisteemi ravimite pakkumiseks neid vajavatele patsientidele enne
uute ravimite heakskiitmist voi htvitamist (nn erilubade alusel kasutamine).

Kehtivate farmaatsiaalaste Gigusaktide kohaselt vdib Euroopa Ravimiamet teha
otsuseid ravimite kasutamise kohta erilubade alusel, et kogu tihenduses kehtiks tihine
l&henemisviis.

Komigon kutsub Euroopa Ravimiametit Ules labi vaatama kehtivaid suuniseid, et
tagada patsientidele juurdepaas ravile.

M editsiiniseadmed

Haruldaste haiguste ravimeid Kkasittev méadrus e hdlma meditsiiniseadmete
valdkonda. Negatiivset mdju avaldab turu piiratud suurus ja investeeringute piiratud
tasuvus. Komisjon hindab, kas selle olukorra lahendamiseks on vaja votta meetmeid,

vOimalusal meditsiiniseadmeid kasitlevate direktiivide tulevase |&bivaatamise
kontekstis.

Stiimulid haruldaste haiguste ravimite arendamiseks

Ravimitootjad teevad pika ga jooksul suuri investeeringuid, et avastada, vdlja
arendada ja turule tuua haruldaste haiguste ravimeid. Nende investeeringud peavad
aga ennast &a tasuma. Kdige parem oleks, kui ravimitootjad saaksid
Investeeringutest saadava tulu uuesti investeerida uute ravimite avastamisse. ELis on
heaks kiidetud Ule 45 ravimi, mdned neist Uhe ja sama haiguse raviks, samas on palju
haigusi, mille jaoks ravimeid ei ole. Vastavalt maéruse (EU) nr 141/2000 artiklile 9
tuleks edendada lisasoodustuste véljaarendamist nii riiklikul kui ka Euroopa tasandil,

12

13
14
15

See on sétestatud farmaatsi atoodete kdrgetasemelise foorumi dokumendis ,, Improving access to orphan
medicines for all affected EU citizens’.

http://www.htai.org/

http://www.eunethta.net/

http://www.esip.org/publications/pb51.pdf
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5.7.

5.8.

5.9.

et toetada teadustegevust haruldaste haiguste valdkonnas ning haruldaste haiguste
ravimite arendamist ning et tosta litkmesriikide teadlikkust sellistest ravimitest.

E-tervishoid
E-tervishoiu abil on véimalik anda k&neal usesse valdkonda panus mitmel viisil.

— Orphanet’i andmebaasi ja muude ELi rahastatud projektide raames véja
arendatud elektroonilised teenused on selge ndide sellest, kuidas info- ja
kommunikatsioonitehnoloogia saab kaasa aidata patsientide vahelisele
suhtlemisele ja patsientide Uhenduste kogukondade loomisele, erinevate
uurimisrihmade andmebaaside omavahelisele sidumisele, andmete kogumisele
Kliinilisteks uuringuteks, kliinilistes uuringutes osaleda soovivate patsientide
registreerimisele ning ekspertidele haigusuhtumite edastamisele, mis parandab
diagnoosimise jaravi kvaliteeti.

— Telemeditsiin, st tervishoiuteenuste pakkumine vahemaa tagant, info- ja
kommunikatsioonitehnoloogia kaudu, on veel ks kasulik vahend. Telemeditsiini
abil on néiteks voimalik tuua tavalistesse Kliinikutesse ja arstipraksistesse
eriadlaseid teadmisi haruldaste haiguste kohta nagu teise eksperdi arvamus
tippkeskusest™®.

— Seitsmenda raamprogrammi®’ kaudu rahastatav teadustegevus fuisioloogiliste ja
patoloogiliste protsesside arvutipbhiste mudelite loomise valdkonnas on
paljulubav |dhenemisviis, et aidata paremini mdista haruldaste haiguste tausta,
prognoosida tulemusi ning voimalusel leida uusi ravivéimalusi.

S6eluuringud

Vastsiindinute fenlulketonuuria ja kaasastindinud hipotireoosi sdeluuringud on
Euroopas praegu tavalised ning need on olnud haigestunud laste puuete ennetamisel
vaga tdhusad. Tanu tehnika arengule vdib nuld véikeste kuludega teha mitmeid teste
(seahulgas robotite abil tehtavad testid) paljude haruldaste haiguste puhul, eelkdige
levinumate ainevahetushdirete ja geneetiliste haiguste puhul. Selles valdkonnas
soovitatakse julgustada koost6od tdendite kogumiseks, et otsustada, millised otsused
tuleks teha litkmesriikide tasandil. Elanikkonna sdeluuringuteks (sealhulgas
vastsiindinute sdeluuringuteks) kasutatavaid strateegiaid haruldaste haiguste ja
voimalike uute haiguste avastamiseks hindab Euroopa tasandil komigon, et anda
liikmesriikidele tdendeid (s.h eetilised aspektid), mille alusel nad peaksid tegema
oma poliitilised otsused. Komisjon peab sellist toetust prioriteetseks.

Diagnostikalaborite kvaliteedijuhtimine

Paljusid haruldasi haigusi on nitd véimalik diagnoosida bioloogiliste proovide abil,
milleks on sageli geneetilised proovid. Proovid on asjakohase patsiendihoolduse
oluline osa, kuna need voimaldavad vargjast diagnoosimist, ménikord pereuuringuid
vOi stinnieelseid uuringuid. Véttes arvesse uuringute rohkust ning vajadust tottada
vdljaja kehtestada iga haiguse avastamiseks kindel diagnostiliste proovide kogum, ei
suuda tkski riik iseseisvalt uuringuid teha ning uuringute puhul tagada téhusat valist
kvaliteedikontrolli. On vaja vbimaldada ja hdlbustada erialaste teadmiste vahetamist
selgete, |abipaistvate, ELi tasandil heaks kiidetud standardite ja menetluste kaudu.

16
17

Teatise eelndu telemeditsiini kohta patsientide, tervishoiuslisteemi ja Uihiskonna hiivanguks.
http://ec.europa.eu/information_society/activities'health/research/fp7vph/index_en.htm
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Seda saaks saavutada erialaste Euroopa diagnostikalaborite tugivorgustike loomise
abil (nt EuroGenTest'®). Kéneauseid laboreid julgustatakse osalema
padevuskatsetes, milles pooratakse erilist tdhelepanu tulemuste esitamisele ning
geneetilise ndustamise pakkumisele™ enne ja parast katsete tegemist.
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V1 http://www.eurogentest.org/
Inimesi, kellel on diagnoositud geneetiline haigus, tuleb aidata mdista nii haiguse kohta kéivaid fakte
kui ka haiguse mdju neile, et nad saaksid tuleviku kohta ise otsuseid teha.
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Esmased ennetusmeetmed

Esmased ennetusmeetmed on vimalikud véga Uksikute haruldaste haiguste puhul.
Siiski  vOetakse haruldaste haiguste suhtes voimaluse korral esmaseid
ennetusmeetmeid (nt foolhappe manustamine neuraaltoru defektide ennetamiseks).
Tegevust selles valdkonnas tuleks komisjoni juhtimisel arutada ELi tasandil, et
kindlaks méaédrata, milliste haruldaste haiguste puhul vdivad esmased
ennetusmeetmed olla edukad.

Registrid ja andmebaasid

Registrid ja andmekogud on véga oluline vahend, mille abil haruldaste haiguste
valdkonnas teadmisi suurendada ja Kliinilisi uuringuid arendada. See on ainus
vOimalus koguda andmeid epidemioloogilisteks ja/vdi kliinilisteks uuringuteks
piisava valimi saamiseks. Andmete kogumiseks ja séilitamiseks tuleks kaaluda Uhiste
joupingutuste tegemist, eeldusel et allikad on avalikud ning neile on tagatud
juurdepdds. Vaga oluline on ka tagada selliste ststeemide jatkusuutlikkus
pikaagjalises perspektiivis, selle asemel, et rahastada neid projektide alusel, mis on
aga ebakindel variant. Seda ideed on selgitatud ka farmaatsiatoodete kérgetasemelise
foorumi dokumendis , Improving access to orphan medicines for all affected EU
citizens’.

Teadus- ja arendustegevus

Enamiku raskete haruldaste haiguste jaoks, mida tendoliselt oleks voimalik ravida,
el ole praegu lihtsalt spetsiaalset ravi olemas. Ravi arendamine seisab kolme
takistuse ees: puuduvad teadmised patofiisioloogiliste mehhanismide kohta, puudub
toetus Kliinilise arendamise agetapis ning vadhene tasuvus farmaatsiatoostusele.
Ravimite arendamise kulukus ja investeeringute hinnanguliselt madal tasuvus
(patsientide véikese arvu tottu) on tavaliselt pohjuseks, miks farmaatsiatoostus el
taha haruldaste haiguste jaoks ravimeid védja arendada vaatamata suurele
meditsiinilisele vajadusele.

Seoses vdjatbotamisel olevate ravimitega tuleks juba vargases etapis pidada
dialoogi nende &itihingute ja ravimeid rahastavate ametiasutuste vahel®. Sellest
tulenevalt oleks rahastaval arithingul rohkem kindlust investeeringu voéimaliku
tasuvuse suhtes ning ametiasutustel ronkem teadmisi selliste ravimite véartuse kohta,
midatal palutakse hinnata ja rahastada ning rohkem usaldust selliste ravimite suhtes.

Haruldaste haiguste uuringuprojekte on juba Ule 20 aasta toetatud EU
teadusuuringute, tehnol oogiaarenduse ja tutvustami stegevuse raamprogrammi kaudu.
Praeguses seitsmendas raamprogrammis® on ,Koostd6” eriprogrammi tervise
teemavaldkond kavandatud toetamaks igasugust riikidevahelist koost6od
teadusuuringute valdkonnas. Seitsmenda raamprogrammi tervise teemavaldkonna
peamine eesmark seoses haruldaste haigustega on Uleeuroopalised loodusioo- ja
patoflisioloogiauuringud ning ennetavate, diagnostiliste ja raviprotseduuride
vdljatootamine.

ELi haruldaste haiguste nduandekomitee (EUCARD, vt punkt 7) ja Euroopa
Ravimiameti juurde loodud haruldaste haiguste ravimite komitee (COMP) saadavad
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Nagu selgitatud farmaatsiatoodete kdrgetasemelise foorumi dokumendis ,, Improving access to orphan
medicines for al affected EU citizens”.
V1 http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html
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komisjonile iga-aastase Uhise soovituse konkursikutsete konkreetsete punktide kohta
seoses raamprogrammide rakendamisega.

Edendada tuleks kooskdlastusprojekte, mille eesmdrk on haruldaste haiguste
teadusuuringute jaoks olemasol evate piiratud ressursside optimaal ne kasutamine. EL.i
kuuenda raamprogrammi kaudu toetatav ERA-NET kava (E-Rare),?? mille kaudu
koordineeritakse praegu haruldaste haiguste teadusuuringute rahastamise poliitikat
seitsmes riigis, aitab kaasa teadusuuringute killustatuse probleemi lahendamisele.
Sellistele lahenemisviisidel e tuleks pdorata piisavalt téhel epanu.

RAHVUSVAHELINE KOOSTOO

Komigjoni haruldaste haiguste poliitika eesmérk peaks olema haruldaste haiguste
valdkonnas rahvusvahelise koostdd edendamine kdikide huvitatud riikidega ning
tihedas koostdds Maailma Terviseorganisatsiooniga. Rahvusvaheline koostod on
juba teadusuuringute raamprogrammide lahutamatu osa.

JUHTIMINE JA JARELEVALVE

Komigoni peaks kaesoleva teatise rakendamisel abistama ELi haruldaste haiguste
nduandekomitee. Komitee eesistujaks on Euroopa Komisjon ning komiteed aitab ka
terviseprogrammi  kaudu toetatav teadussekretariaat. See komitee hakkab tddle
praeguse ELi haruldaste haiguste tdtkonna asemel.

Lisaks edendatakse ka Euroopa haruldaste haiguste paeva (29. veebruar) ja Euroopa
konverentside korraldamist, et suurendada tervishoiutootajate ja tavakodanike
teadlikkust.

Komigjon peab esitama liikmesriikidest saadud teabe pdhjal Euroopa Parlamendile,
ndukogule, Euroopa Magandus- ja Sotsiaalkomiteele ning Regioonide Komiteele
rakendusaruande ké&esoleva teatise kohta hiljemalt viienda aasta 18puks alates
ké&esoleva teatise vastuvotmise kuupédevast. Konealune aruanne tuleks esitada samal
gal kui rakendusaruanne ndukogu soovituse kohta, milles késitletakse haruldasi
haigusi.

KOKKUVOTE

Kuigi iga haruldane haigus mdjutab suhteliselt véikest arvu patsiente ja perekondi,
kujutavad need endast tervikuna siiski tdsist tervisega seotud probleemi kogu ELi
jaoks. Vaadus Uhendada eriadlaseid teadmis ja tdhusalt kasutada piiratud ressursse
téhendab, et haruldased haigused on valdkond, kus Euroopa koostéoga saab anda
konkreetset lisavdartust litkmesriikide meetmetele. Komisjon on juba kéivitanud
konkreetseid algatusi nagu haruldaste haiguste programm, harva kasutatavate
ravimite maarus, haruldastele haigustele téhelepanu pddramine teadusuuringute,
tehnol oogiaarenduse ja tutvustamistegevuse raamprogrammides. Kuid on vaja veel
meetmeid, et need Uksiktegevused séiliksid ja et need Uhendataks Uhtseks haruldasi
haigusi kasitlevaks Uldstrateegiaks nii Uhenduse kui ka liikmesriikide tasandil, et
maksi meerida koostdo dldist potentsiaali.

Komigoni eesmérk kéesoleva teatise ja sellele lisatud nGukogu soovituse puhul on
kehtestada konealune haruldasi haigusi ké&sitlev Uldstrateegia. Nii on voimalik
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V1 http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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Euroopas tervikuna maksimeerida koosto0 ulatust ja vastastikust toetust selles
valjakutseid esitavas valdkonnas. Sel viisil toetatakse liikmesriike, et nad
kehtestaksid oma riiklikud ja valdkondlikud haruldasi haigusi késitlevad strateegiad.
Nii saavad haruldast haigust pddevad patsiendid ja nende perekonnad Euroopa
integratsioonist oma igapédevael us tegelikku kasu.
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