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Harvinaiset sairaudet: Euroopan haasteet

JOHDANTO

sairautta harvinaisena, jos sité sairastaa Euroopan unionissa enintdan viis ihmista
10 000:ta henkea kohden. Tama tarkoittaa kuitenkin, ettd Euroopan unionissa
arviolta 29 miljoonaa ihmista sairastaa 5 000-8 000:ta erilaista harvinaista sairautta
tai tulee sairastumaan télaiseen sairauteen.

tarvittavan tiedon ja asiantuntemuksen niukkuus — tekevét niistd omanlaisensa alan,
jolla eurooppalainen liséarvo on erittdin suuri. Eurooppalaisella yhteisty6lla voidaan
auttaa varmistamaan, ettd niukka tietdmys voidaan jakaa ja voimavarat yhdistéa
mahdollisimman tehokkaasti harvinaisten sairauksien torjumiseksi tehokkaasti koko
EU:ssa

Komissio on jo ryhtynyt toimiin monilla aloilla harvinaisiin sairauksiin liittyvan
ongelmavyyhdin selvittémiseksi. Tassd Euroopan haasteita harvinaisten sairauksien
aldla kadttelevassa tiedonannossa otetaan huomioon ndméa saavutukset.
Tiedonannossa pyritéén esittémadan yhtendainen toimintamalli ja antamaan selked
suunta yhteison nykyisille ja tuleville toimille harvinaisten sairauksien aalla, jotta
voitaisiin parantaa harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden mahdollisuuksia
saada tasavertaisesti ennaltaehkaisypalveluja, taudinméaérityksia ja hoitoa kaikkialla
Euroopan unionissa.

ONGELMAKOKONAISUUS

Useimmat harvinaiset sairaudet ovat perinndllisid, mutta ne voivat olla my6s
harvinaisia syopid, autoimmuunisairauksia, synnynndisia epamuodostumia, toksisia
sairauksia, infektiotautegja ja muita sairauksia. Harvinaisten sairauksien tutkimus on
auttanut  selvittamdan tavanomaisten sairaudentilojen, kuten lihavuuden ja
diabeteksen mekanismeja, silla harvinaiset sairaudet ovat usein esimerkkea
biologisen prosessin hariostd. Harvinaisia sairauksia kuitenkin tutkitaan vahan, ja
tutkimustoiminta on liséksi hajautunut eri puolilla EU:ta sijaitseviin laboratorioihin.

Koska harvinaisia sairauksia varten e ole laadittu omaa erityista terveyspolitiikkaa ja
asiantuntemusta on niukasti, taudinmaéritys vie aikaa ja hoidon saaminen on vaikeaa.
Tastd on seurauksena viela muunlaista fyysisen, psykologisen ja henkisen tilan
heikkenemista seka riittdméttomia tai jopa haitallisia hoitoja, ja liséksi jotkut
saattavat menettda luottamuksensa terveydenhuoltojérjestelmaan. Kaikki harvinaiset
sairaudet eivét kuitenkaan esta viettdmasta normaalia elémaa, mikai ne maéritetéan
goissa ja niitd hoidetaan asianmukaisesti. Vé&ara diagnoosit ja diagnoosin
puuttuminen kokonaan ovat térkeimpid tekijoitd, jotka haittaavat tuhansien
harvinaisia sairauksia sairastavien elédménlaadun parantamista.

Harvinaista sairautta potevalle henkil 6lle kansalli sessa terveydenhuoltoj érjestel méssa
tarjolla olevien diagnoosi-, hoito- ja kuntoutuspalvelujen saatavuus ja laatu
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vaihtelevat suuresti. EU:n kansalaisten mahdollisuus saada kayttoonsa
asiantuntijapalveluja ja saatavilla olevia hoitovaihtoehtoja riippuu siitd, missa
jasenvaltiossa tai milléa alueella he asuvat. Muutama jasenvaltio on onnistuneesti
ratkaissut joitakin sairauksien harvinaisuuteen liittyvia ongelmia, mutta osa
jasenvaltioista el ole vield pohtinut mahdollisia ratkaisuja.

Komisson ja EMEAn (Euroopan ladkevirasto) vastuulla toteutetaan jo
harvinaiddakkeisiin  liittyvda  politiikkaa.  Néatd  188kkeitd  kutsutaan
"harvinaisl88kkeiks”, koska |aéketeollisuudella el tavallisissa markkinaol osuhteissa
ole suurta intoa kehittéd ja markkinoida |88kkeitd, jotka on tarkoitettu vain
muutamille  erittdin ~ harvinaisesta  sairaudentilasta  kéarsiville  potilaille.
Harvinaislddkkeita koskevan asetuksen (harvinaislédkkeistd 16. joulukuuta 1999
annettu Euroopan parlamentin  ja neuvoston asetus (EY) N:o141/2000%
tarkoituksena on saatéa arviointiperusteista harvinaislaékkeiden méérittelemiselle
EU:ssa, ja dina kuvataan kannustimet (esimerkiksi 10 vuoden kaupallinen
yksinoikeus, tutkimussuunnitelmaa koskeva apu ja mahdollisuus saada markkinoille
saattamista koskeva lupa keskitetylla menettelylld) harvinaisten sairauksien hoitoon,
ehkéisyyn tai diagnosointiin tarkoitettujen 1&8kkeiden tutkimukseen, kehittémiseen ja
markkinointiin. EU:n harvinaislédkepolitiikka on ollut menestys. Kaikissa
jasenvaltioissa e  kuitenkaan vieda ole saatavilla kaikkia hyvéksyttyja
harvinaisl d8kkeita.

TAVOITTEET

Y hteison tehtévana terveysaalla on perustamissopimuksen 152 artiklan mukaisesti
kannustaa jasenvaltioiden vélistd yhteistyota ja tarvittaessa tukea niiden toimia.
tarvittavan tiedon ja asiantuntemuksen niukkuus — tekevét niista ainutlaatuisen alan,
jolla eurooppalainen lisdarvo on erittdin suuri. Tassa tiedonannossa on tarkoitus
esittda kokonaisvaltainen yhteison strategia jasenvaltioiden tukemiseksi harvinaisten
sairauksien tehokkaan ja toimivan tunnistamisen, ehkéisyn, diagnosoinnin, hoidon ja
tutkimuksen varmistamiseksi Euroopassa.

Tama vuorostaan auttaa padasemadn kokonaistavoitteeseen, joka on terveystilanteen
parantaminen ja siten terveen einian lisd8minen. Terve elinikd on yks Lissabonin
strategian keskeisista indikaattoreista® Taman vuoks téss tiedonannossa esitetdan
toiminnan suuntaviivat kolmella keskeisell& toiminta-alueella.

Harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja ndkyvyyden parantaminen

Harvinaisia sairauksia koskevien yleisstrategioiden parantamisessa on olennaista se,
etta varmistetaan ndiden sairauksien tunnistaminen. Tdma mahdollistaa kaikkien
muiden niihin liittyvien toimien toteuttamisen. Harvinaisten sairauksien
diagnosoinnin  ja hoidon parantamiseks tarvitaan sairauden asianmukaisen
tunnistamisen liséks tarkkoja tietoja, jotka on toimitettava ja levitettdva
terveydenhuoltoalan ammattihenkiloston ja potilaiden tarpeisiin mukautettujen
luetteloiden ja hakemistojen muodossa. Nain voidaan pureutua joihinkin niihin
tarkeimpiin syihin, joiden vuoks harvinaiset sairaudet ovat jaéneet huomiotta.

Euroopan parlamentin ja neuvoston asetus (EY) N:o 141/2000, annettu 16. joulukuuta 1999,
harvinaisld8kkeista.
Ks. http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicatorsg/lifeyears en.htm.
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Komissio aikoo tdmén vuoks ottaa Euroopan tasolla kayttoon perusteellisen
koodaus- ja luokitug@rjestelmén, jonka tarjoamissa puitteissa voidaan paremmin
jakaa tietoa ja tietdmysta harvinaisista sairauksista tieteellisend ja kansanterveyteen
liittyvana kysymyksend EU:ssa.

Harvinaisia sairauksia koskevien politiikkojen tukeminen jasenvaltioissa

Tehokas ja vakuttava toiminta harvinaisten sairauksien alala edelyttéa
johdonmukaista ja kokonaisvaltaista harvinaisten sairauksien strategiaa, jolla otetaan
kayttéon niukat ja hajanaiset voimavarat yhtendisella ja hyvéksi todetulla tavalla ja
nivotaan ne yhdeksi yhteiseksi eurooppalaiseksi toiminnaksi. Tama yhteinen
eurooppalainen toiminta itsessédn edellyttéd lisdks, ettd luodaan yhteinen
toimintamalli harvinaisia sairauksia kasittelevassa tyossa kautta koko EU:n. Né&in
voidaan luoda yhteistytlle yhteinen perusta ja auttaa potilaita ssamaan paremmin
hoitoa jatietoa.

Komissio ehdottaa tédman vuoksi, etta jasenvaltiot — hyvaksymalla neuvoston
suosituksen — pohjaavat harvinaisia sairauksia koskevan toimintansa yhteiseen
toimintamalliin, joka perustuu parhaisiin olemassa oleviin kaytéanteisiin. Tahan
tiedonantoon  liittyvassd komission ehdotuksessa neuvoston — suositukseksi
suositellaan, etta jasenvaltiot ottavat kayttdon strategioita, joissa keskitytaan
seuraaviin ndkokohtiin:
— Otetaan harvinaisten sairauksien alala kaytt6on kansallinen eri alojen védinen
toimintasuunnitel ma.

— Luodaan asianmukaiset mekanismit harvinaisten sairauksien maarittamista,
koodausta ja luettelointia varten ja hyvia toimintatapoja koskevien ohjeiden
tuottamista varten, jotta voidaan luoda puitteet harvinaisten sairauksien
tunnistamiseksi seka tiedon ja asiantuntemuksen jakamiseksi.

— Edistetdén harvinaisia sairauksia koskevaa tutkimusta — my6s rajatylittéavan
yhteistydon ja yhteistoiminnan avulla — tieteellisten resurssien potentiaalin
maksimoimiseksi kautta EU:n.

— Varmistetaan korkealuokkaisten terveydenhuoltopalvelujen saanti erityisesti
nimeamalla kansalliset ja alueelliset osaamiskeskukset ja edistetddn niiden
osallistumista eurooppal aisiin osaamisverkostoihin.

— Varmistetaan, ettd on olemassa mekanismit harvinaisia sairauksia koskevan
kansallisen asiantuntemuksen kerédamiseks ja sen kokoamiseksi yhteen muiden
Euroopan maiden asiantuntemuksen kanssa.

— Ryhdytéén toimiin potilaiden ja potilasjérjestdjen vaikuttamismahdollisuuksien ja
osallistumisen varmistamiseksi.

— Varmistetaan toimien riittava rahoitus, jotta voidaan taata niiden pitk&kestoisuus.

Harvinaisia sairauksia koskevan eurooppalaisen yhteistyon, koordinoinnin ja
saantelyn kehittaminen

Yhteison toimilla autetaan jésenvaltioita tehokkaasti kokoamaan yhteen ja
organisoimaan harvinaisten sairauksien alalla kéytettévissa olevat niukat resurssit.
Liséks niilla voidaan auttaa potilaita ja dlan ammattilaisia tekemédan yhteistyota
valtioiden rgjojen yli asiantuntemuksen ja tiedon jakamiseks ja koordinoimiseks.
Yhteison olisi pyrittéva koordinoimaan toimintalinjat ja aloitteet paremmin EU:n
tasolla ja vahvistamaan yhteisty6ta EU-ohjelmien vélilla — nain voidaan hy6dyntéa

o



F

41

4.2

4.3

4.4

entistd paremmin harvinaisiin sairauksiin  yhteison tasolla kéytettavissa olevat
resurssit.

OPERATIIVISET TOIMET HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN TUNNISTAMISEN JA
NAKYVYYDEN PARANTAMISEKSI

Harvinaisten sairauksien méaarittely

Nykyinen harvinaisia sairauksia koskeva EU:n maaritelma hyvaksyttiin harvinaisia
sairauksia koskevassa yhteison toimintaohjelmassa vuosiksi 1999-2003. Taman
madritelman mukaan harvinaisia ovat sairaudet, joiden esiintyvyys Euroopan
unionissa on enintddn 5/10 000 henkilod. Sama méaritelmé esitetddn asetuksessa
(EY) N:o 141/2000, ja Euroopan komissio kayttéd sitd harvinaislagkkeiden
méadrittelemisessd. EU sSdilyttéd edelleen nykyisen méaritelman. Tasmallisempi
madritelmg, jossa otetaan huomioon niin esiintyvyys kuin ilmaantuvuus, aiotaan
kehittéd kayttéen terveysohjelman resurssga ja ottaen huomioon ongelman
kansainvalinen ulottuvuus.

Harvinaisten sairauksien luokittelu ja koodaus

Kansainvalinen vertailukohta sairauksien ja sairaudentilojen luokituksessa on
Maailman terveysjarjeston (WHO) koordinoima kansainvalinen tautiluokitus (ICD)°.
Harvinaisten sairauksien koodauksen ja luokituksen parantamiseksi komissio johtaa
harvinaisia sairauksia koskevaa tyttd nykyisen kansainvalisen tautiluokituksen
tarkistamisen yhteydessid. Tétd varten komissio perustaa harvinaisten sairauksien
luokittelua ja koodausta kasittelevan tyéryhman.* WHO voi nimittdd tamén
tyoryhnmén  neuvoa-antavaksi  tyoryhméaksi  kansainvélisen  tautiluokituksen
tarkistusprosessissa.

Harvinaisia sairauksia koskevan tiedon ja tietamyksen levittdminen

Harvinaisten sairauksien diagnosoinnin ja hoidon parantamiseks on térkeda tarjota
paikkansa pitavaa tietoa | é8ketieteen ammattilaisille ja potilaille sopivassa muodossa.
Kun otetaan kayttoon dynaaminen EU:n luettelo harvinaisista sairauksista, voidaan
paremmin paneutua joihinkin niihin syihin, joiden vuoks harvinaisia sairauksia on
lyoty laimin — tal6in voidaan esimerkiksi todeta, mitka sairaudet todella ovat
harvinaisia. Komissio varmistaa yhteison ohjelmien tuella, ettd nama tiedot asetetaan
edelleen saataville Euroopan tasolla. Tassa se hyodyntéd erityisesti Orphanet-
tietokantaa’.

Sairauksia koskevat tietover kot

Sairauskohtaisissa nykyisissa (tai tulevissa) tietoverkoissa toiminnalla on seuraavat
pai nopi steet:

— taataan tiedonvaihto toiminnassa olevien eurooppalaisten tietoverkkojen kautta
— edistetdan tiettyjen sairauksien parempaa luokittelua

— kehitetdan strategioita ja mekanismejatiedon vaihtoon sidosryhmien valilla
kehitetdan vertail ukel poista epidemiol ogista tietoa EU:n tasolla

Ks. http://ww.who.int/classifications/icd/en/.
Ks. http://mww.who.int/classifications/icd/en/index.html.
Ks. http://www.orpha.net/.
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— tuetaan parhaiden toimintatapojen vaihtoa ja kehitetéén potilasryhmia koskevia
toimenpiteita.

OPERATIIVISET TOIMET EUROOPPALAISEN YHTEISTYON KEHITTAMISEKSI JA
KORKEALUOKKAISTEN TERVEYDENHUOLTOPALVELUJEN SAANNIN
PARANTAMISEKSI HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN ALALLA

Korkealuokkaisten terveydenhuoltopalvelujen yleisen saannin parantaminen
harvinaisten sairauksien alalla erityisesti kehittaméalla kansallisia/alueellisia
osaamiskeskuksia ja perustamalla eur ooppalaisia osaamisver kostoja

Jasenvaltiot ovat yhdessa  sitoutuneet  varmistamaan  korkealaatuisten
terveydenhuoltopalvelujen yleisen saannin oi keudenmukai suuden ja
yhteisvastuullisuuden pohjalta® Mutta kun sairaudet ovat harvinaisia, myos
asiantuntemusta on vahan. Joissakin osaamiskeskuksissa (joita kutsutaan myos
viitekeskuksiks joissakin jasenvaltioissa) on kehitetty asiantuntemusta, jota maan
muut tai jopa muiden maiden laketieteen ammattilaiset hyddyntavét lagjalti’ ja
jonka avulla voidaan auttaa varmistamaan harvinaisia sairauksia Sairastavien
mahdollisuus saada asianmukaista terveydenhoitoa. Harvinaisia sairauksia
kasittelevan EU:n ty6ryhmén vuonna 2006 korkean tason ryhmélle antamassa
raportissa Contribution to policy shaping: For a European collaboration on health
services and medical care in the field of RD® suositellaan, etta jésenvaltiot
osallistuvat osaami skeskustensa nimeamiseen jatukevat niita taloudel lisesti.

Terveyspalveluja ja sairaanhoitoa kasitteleva korkean tason ryhméa on tydskennel lyt
vuodesta 2004 lshtien eurooppalaisten osaamisverkostojen kasitteen parissa’
Korkean tason ryhman tydskentelyyn pohjautuen ehdotuksessa Euroopan
parlamentin  ja neuvoston direktiiviksi  rgatylittavassd  terveydenhuollossa
sovellettavista potilaiden oikeuksista (KOM(2008) 414) ta tarkemmin sanoen sen
15 artiklassa mainitaan, etta jasenvaltioiden on edistettavd eurooppalaisten
osaamisverkostojen kehittamista Harvinaisia  sairauksia  kasittelevélla
eurooppalaisella osaamisverkostolla on strateginen rooli laadukkaan hoidon
parantamisessa kaikkien potilaiden kannalta eri puolilla Euroopan unionia, kuten
potilasjarjestot ovat vaatineet.™

Erikoistuneiden sosiaalipalvelujen saanti

Osaamiskeskukset voivat olla merkittavassa asemassa myos kehitettdessa tai
edistettéessa erikoistuneita sosiaalipalveluja, jotka parantavat harvinaisia sairauksia
sairastavien el@manlaatua. Neuvontapuhelimia, tilapdisia hoitopaveluja ja

10

Neuvoston paéatelmét Euroopan unionin terveysjarjestelmien yhteisista arvoista ja periaatteista, EUVL
2006/C 146/01.

Ks. harvinaisia sairauksia kasittel evéan tydryhman raportti Overview of current Centres of Reference on
rare diseases in the EU (2005) osoitteessa
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Ks. http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Ks. terveyspalveluja ja sairaanhoitoa kéasittelevan korkean tason ryhmén raportti eurooppalaisista
osaamisverkostoi sta osoitteessa http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.

Ks. harvinaisten sairauksien osaamiskeskuksia ja osaamisverkostoja kasitelleen eurooppalaisen
ty®dpajan raportti, Praha, heindkuu 2007, osoitteessa
http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop_report_3.pdf.

o



F

5.3

54

5.5

5.6

terapeuttisia virkistysohjelmia on tuettu™, ja niiden on oltava kestavalla pohjalla,
jotta ne voisivat paasta niille asetettuihin tavoitteisiin, joita ovat tietoisuuden
liss&minen, parhaiden toimintatapojen ja standardien vaihto sekd resurssien
kokoaminen yhteen terveysohjelman ja vammai stoi mintasuunnitelmien avulla.

Harvinaisaakkeiden saanti

Harvinaidddkkeiden saannissa on erityisd pullonkauloja, jotka johtuvat
harvinaisuus-nakokohtaan liittyvéastéd hinnoittelua ja korvaamista koskevasta
paatoksentekoprosessista. Asiassa olisi syyta edetd niin, ettéd tehdéén Euroopan
tasolla enemman yhteisty6td harvinaidddkkeiden terapeuttisen (lisd)arvon
arvioimiseksi tieteellisesti.

Komissio perustaa tyoryhman vaihtamaan j&senvaltioiden ja EU:n viranomaisten
vdlilla tietoja harvinaislédkkeiden Kkliinisen lisdarvon tietedllisestd arvioinnista
Taman yhteistyon tuloksena saattaa syntya yhteisd kliinisen lisdarvon
arviointiraportteja, jotka eivét ole luonteeltaan sitovia. Niilla kuitenkin parannetaan
tiedon saantia, mikd helpottaa jasenvaltioiden hinnoittelu- ja korvaamispédtoksia
vaikuttamatta kuitenkaan viranomaisten asemaan.*

Lisdks olis harkittava EMEAnN ja toiminnassa olevien terveysteknologian arvioinnin
kansainvalisten verkostojen hyddyntamistd, esimerkkeind Heath Assessment
International (HTAi)*, European Network for Health Technology Assessment
(EUnetHTA)™ tai Medicines Evaluation Committee (MEDEV)™.

Erityisluvallista kaytt6a koskevat ohjelmat

Tarvitaan parempi jarjestelma harvinaisia sairauksia koskevien uusien |aakkeiden
luovuttamiseks niita tarvitseville potilaille ennen myyntiluvan saamista jalta
korvauksen médrittelya (niin kutsuttu erityisluvallinen kaytto).

EMEA voi nykyisen ladkelainsdddannon nojalla antaa lausuntoja tuotteen
erityisluvallisesta kéytostd, jotta voidaan varmistaa yhteinen toimintamalli kaikkialla
yhtei sossé.

Komissio kehottaa EMEAa tarkistamaan nykyista ohjettaan, jotta potilaille tarjotaan
mahdollisuus saada hoitoa.

Laakinnalliset laitteet

Harvinaisl88keasetus e kata ladkinndllisia laitteita. Markkinoiden rgjalinen koko ja
sjoitusten ragjalliset mahdolliset tuotot elvédt auta asiaa. Komissio aikoo arvioida,
tarvitaanko tilanteen ratkaisemiseksi toimenpiteitd. Tama tapahtuu mahdollisesti
la&kinndllisia laitteita koskevien direktiivien tulossa ol evan tarkistuksen yhteydessa.

Harvinaisadkkeiden kehittamista koskevat kannustimet

Ladkeyritykset sjoittavat pitkdks aikaa suuria méaaria rahaa harvinaisten sairauksien
hoitojen keksimiseen, kehittamiseen ja markkinoille saattamiseen. Niiden on my6s

11

12

13

14
15

Verrattavissa aloitteisiin, jotka todettiin  EU:n rahoittaman Rapsody-hankkeen ansiosta, ks.
http://ec.europa.eu/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm.

Tama mainitaan korkean tason l&8kefoorumin hyvaksyméassa asiakirjassa Improving access to orphan
medicines for all affected EU citizens.

Ks. http://ww.htai.org/.

Ks. http://www.eunethta.net/.

Ks. http://www.esip.org/publications/pb51.pdf.
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saatava tuottoa sijoituksilleen. Ihanteellista olisi kuitenkin, ettéa ne voisivat sijoittaa
taman tuoton uudelleen uusien hoitojen |0ytdmiseen. EU:ssa on téa nykya
myonnetty lupayli 45 hoidolle — joista jotkin samaan sairaudentilaan — mutta monille
sairauksille ei edelleenkdan ole hoitoa. Asetuksen (EY) N:o 141/2000 9 artiklan
mukaisesti olis tarkasteltava jasenvaltioiden ja EU:n tasolla muita kannustimia,
joilla voitaisiin lisdta harvinaisten sairauksien tutkimusta ja harvinaislédkkeiden
kehittamista seka liséta jasenvaltioiden tietoi suutta néi sté tuottei sta.

Sahkoinen terveydenhuolto

Sahkoisella terveydenhuollolla voidaan usellla eri tavoin vaikuttaa myonteisesti
tahan alaan:

— Orphanetissa ja muissa EU:n rahoittamissa hankkeissa kehitetyt sahkoiset
verkkopalvelut osoittavat selvasti, etté tieto- ja viestintatekniikan avulla potilaat
voival saada yhteyden muihin potilaisin ja muodostaa potilasyhteisja ja
tutkimusryhmét voivat kéyttéa yhteisia tietokantoja. Lisaksi niiden avulla voidaan
kerétd tietoja kliinisia tutkimuksia varten, rekisterdida potilaita, jotka ovat
halukkaita osallistumaan kliiniseen tutkimukseen, seka esitella tapauksia
asiantuntijoille, mik& parantaa diagnoosien ja hoidon laatua.

— Telelddketiede €eli terveydenhoitopalvelujen toimittaminen etdpalveluna tieto- ja
viestintétekniikan avulla on toinen kayttokelpoinen véline. Sen avulla voidaan
esmerkiksi tuoda harvinaisa sairauksia koskevaa huippuasiantuntemusta
tavalisille klinikoille ja vastaanotoille (esim. toinen asiantuntijalausunto
osaami skeskuksesta).*

— Tutkimuksen seitsemannesta puiteohjelmasta’’ rahoitettu tutkimus fysiologisten ja
patologisten prosessien tietokoneavusteisen mallintamisen aala on lupaava
toimintamalli, jonka avulla voidaan paremmin ymmartéa harvinaisten sairauksien
taustatekijoita, tehda ennusteita ja l6ytda mahdollisesti uusia hoitoratkai suja.

Seulontamenettelyt

Euroopassa vastasyntyneiden fenyyliketonurian ja synnynndisen Kilpirauhasen
vaaatoiminnan seulontatutkimukset ovat yleinen kéytanto, ja ne ovat osoittautuneet
erittdin tehokkaiks keinoiks estéd niitd sarastavien lasten vammautuminen.
Tekniikan kehityttyd voidaan nyt vadhdisin kustannuksin testata — esimerkiksi
robottien avulla — monia erilaisia harvinaisia sairauksia,  erityisesti
aineenvaihduntahéiri6ita ja geneettisia hairioita ylipaétéan. Taman alan yhteistyon
edistamistd suositellaan, jotta saataisiin kerdttyd néyttéd, jonka perusteella
jasenvaltiot voisivat tehda padédtoksensd. Komissio arviol EU:n tasolla nykyisia
strategioita, jotka koskevat harvinaisten sairauksien ja mahdollisten uusien
sairauksien seulontoja vaeston keskuudessa (vastasyntyneiden seulonta mukaan
luettuna). Na@n on tarkoitus kerdta nayttéa (myos eettisista ndkokohdista), johon
jasenvaltiot voivat pohjata poliittiset padtdksensd. Komissio pitdd tata tukea
ensisijaisenatoimena.
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Tiedonantoluonnos  potilaita,  terveydenhuoltojérjestelmid  ja  yhteiskuntaa  hyodyttvasta
telel 88ketieteesta.
Ks. http://ec.europa.eu/information_society/activities’health/research/fp7vph/index_en.htm.
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Diagnoosg a tekevien laboratorioiden laadunhallinta

Monet harvinaiset sairaudet voidaan nykyaan diagnosoida biologisella testilla, joka
on usein geenitesti. Testit ovat tarked osa asianmukaista potilaan hoitoa, sillé niiden
ansiosta voidaan tehda varhainen diagnoosi, ja joskus ne johtavat sukulaisten
seulontaan tai syntymaa edeltavadan testiin. Koska testien madra on suuri ja jokaista
sairautta varten on suunniteltava ja validoitava omat diagnostiset testinsg, mikaan
maa e yksinddn voi tarjota kaikkia testeja eiké toteuttaa tarjottujen testien ulkoista
laadunarviointia tehokkaasti. Asiantuntemuksen vaihto on tehtdva mahdolliseks ja
sitd on helpotettava laatimala selkedt ja avoimet normit ja menettelyt, jotka
hyvaksytdan EU:n tasolla.

Tahan voidaan péasta perustamalla diagnooseja tekevien asiantuntijalaboratorioiden
eurooppalaisia  osaamisverkostoja  (esim.  EuroGenTest'®).  Laboratorioita
kannustetaan suorittamaan patevyyskoe kiinnittéen erityistéd huomiota raportoinnista
saatuihin tuloksiin ja ennen testid ja sen jalkeen annettavaan geneettiseen
neuvontaan®.

Primaaripreventio

Primaaripreventio on mahdollista vain hyvin harvojen harvinaisten sairauksien
kohdalla. Primaarisia ennalta ehkéisevid toimenpiteita toteutetaan kuitenkin
harvinaisten sairauksien kohdalla aina kun se on mahdollista (esim. hermostoputken
sulkeutumishéirididen ehkédisy foolihappolisilld). Taman aan toimista olis
keskusteltava EU:n laguisesti komission johdolla sen selvittdmiseksi, missa
harvinai sissa sairauksissa primaaripreventiosta voi olla hyotya.

Rekisterit ja tietokannat

Rekistereilla ja tietokannoilla on olennainen rooli liséttéessa tietoa harvinaisista
sairauksista ja kehitettdessa kliinisté tutkimusta. Ne ovat ainoa tapa koota yhteen
tietoja niin, ettd saadaan riittdvan suuria otoksia epidemiologista jaltai kliinista
tutkimusta varten. Olis harkittava yhteisia toimia tietojen kerd8miseks ja niiden
yllapitdmiseksi edellyttéen, ettd resurssit ovat avoimia ja kaytettdvissd. On myos
erittain tarkedd varmistaa téllaisten jarjestelmien pitkdaikaisuus eikd vain rahoittaa
niita projektirahoituksella, joka on luonnostaan epavarmaa. Tata gatusta kehiteltiin
myds korkean tason |a&kefoorumin hyvaksymassa asiakirjassa Improving access to
orphan medicines for all affected EU citizens.

Tutkimusja kehittaminen

Useimpiin vakaviin harvinaisiin sairauksiin, jotka saattaisivat olla hoidettavissa, e
tala hetkella yksinkertaisesti ole olemassa erityista hoitoa. Hoitomuotojen
kehittamiselle on kolme estettd: taustalla olevia patofysiologisia mekanismeja el
tunneta, Kliinisen kehittdmisen varhaisvaiheita el tueta ja |ééketeollisuus ndkee vain
toiminnasta aiheutuvat kustannukset mutta el sen hydétyja. Ladketeollisuus e ole
kehittanyt |a8kkeita harvinaisiin sairauksiin vaikka | 88ketieteellinen tarve on valtava,
koska |adkkeiden kehittaminen on kallista ja investoinneille odotettavissa olevat
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Ks. http://www.eurogentest.org/..
Neuvonnalla autetaan niitd, joilla on diagnosoitu perinndllinen sairaus, ymmartamaén sairauttaan
koskevat faktat ja sen vaikutus heidan elaméénsa, jotta he voivat paéttad tulevai suudestaan.
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Néaiden yritysten ja |&8kkeet rahoittavien viranomaisten olisi jo varhaisessa vaiheessa
voitava keskustella kehitteilla ol evista | aakkeista.®® Tama antaa yritykselle enemman
varmuutta sen saamasta mahdollisesta tulevasta tuotosta. Lisdks viranomaiset saavat
enemman tietoa niista 188kkeista, joita niitd pyydetéén arvioimaan jarahoittamaan, ja
voivat paremmin luottaa ndiden | &&kkeiden arvoon.

Harvinaisia sairauksia koskevia tutkimushankkeita on tuettu yli  kahden
vuosikymmenen gan tutkimusta, teknologista kehittdmista ja esittelya koskevista
Euroopan yhteisdn puiteohjelmista. Nykyisessa seitsemannessd puiteohjel massa®
yhteistyohon keskittyvan ohjelman terveytta koskevalla aihealuedlla on tarkoitus
tukea monikansallista yhteistyona tehtavda tutkimusta monessa muodossa.
Harvinaisten sairauksien osalta terveytté koskevalla aihealueella keskitytdan ndiden
sairauksien luonnollista kehitystd koskeviin Euroopan lagjuisiin tutkimuksiin,
patofysiologiaan sekd ennaltaehkaisy-, diagnoosi- ja hoitotoimenpiteiden
kehittami seen.

Harvinaisia sairauksia kasitteleva EU:n neuvoa-antava komitea (EUACRD, ks. kohta
7) ja EMEAan kuuluva harvinaisladkkeita kasitteleva komitea osoittavat komissiolle
vuosittain yhteisen suosituksen ehdotuspyyntojen erityiskohdista puiteohjelmien
téytantdonpanon yhteydessa.

Olis kannustettava koordinointihankkeita, joilla pyritéén k&yttamaéan optimaalisesti
ne raalliset resurssit, joita harvinaisten sairauksien tutkimukseen on osoitettu.
Esmerkkind voidaan mainita EU:n kuudennesta tutkimuksen puiteohjelmasta
rahoitettu ERANet-hanke (E-Rare)?, jolla koordinoidaan nykyasn harvinaisten
sairauksien tutkimuksen rahoittamista koskevia seitseman maan politiikkoja ja jolla
osaltaan lievennetdan tutkimustoiminnan pirstoutumista. Tallaiset toimintamallit olisi
otettava asianmukaisesti huomioon.

KANSAINVALINEN YHTEISTYO

Harvinaisia sairauksia koskevalla komission politiikalla olis pyrittéva edistamaan
harvinaisia sairauksia koskevaa yhteistyota kansainvalisella tasolla kaikkien asiasta
kiinnostuneiden maiden kanssa ja |aheisessd yhteistydssd Maailman terveygérjeston
kanssa. Kansainvalinen yhteisty6 on jo olennainen osa tutkimuksen puiteohjelmia.

HALLINTO JA SEURANTA

Harvinaisia sairauksia kasittelevan EU:n neuvoa-antavan komitean olisi avustettava
komissiota antamaan opastusta taman tiedonannon taytantdonpanosta. Komitean
puheenjohtajana toimii Euroopan komissio, ja sitd avustaa tieteellinen sihteeristo,
josta huolehtii terveysohjelma. Tama komitea korvaa nykyisen harvinaisia sairauksia
kasittelevan EU:n tyoryhman.

Lisdks kannustetaan jarjestdmaan harvinaisten sairauksien eurooppalaisia
teemapaivia (29. helmikuuta, harvinainen pdivd) ja eurooppaaisia
tiedotuskonferenssgja alan ammattilaisille jayleisolle.

20

21
22

Tama mainitaan korkean tason lé8kefoorumin hyvaksyméassa asiakirjassa Improving access to orphan
medicines for all affected EU citizens.

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

Ks. http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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Komissio laatii jasenvaltioiden toimittamien tietojen pohjata tastd tiedonannosta
taytantoonpanoraportin, jonka se osoittaa Euroopan parlamentille, neuvostolle,
Euroopan  talouss ja  sosiadikomitealle ja  aueiden komitealle.
Taytantoonpanoraportti  laaditaan viimeistéén viiden vuoden kuluttua téaman
tiedonannon hyvaksymispéaivasta. Raportti olis esitettdvd samaan aikaan kuin
harvinaisa  sairauksia  koskevasta  neuvoston  suosituksesta — annettava
taytantdonpanoraportti.

PAATELMAT

Vaikka yksittdiset harvinaiset sairaudet koskettavat vain suhteellisen harvoja potilaita
ja heidan perheitdan, aiheutuu niistd yhteensa merkittéva terveystaakka EU:lle.
Harvinaiset sairaudet ovat aa, jolla Euroopan tason yhteistyé voi tuoda erityista
lisdarvoa jasenvaltioiden toimiin, koska asiantuntemus on koottava yhteen ja
kaytettévissd olevia rgjallisia resurssgja on kaytettava tehokkaasti. Komissio on jo
toteuttanut yksittdisia aloitteita, joista mainittakoon harvinaisia sairauksia koskeva
ohjelma, harvinaisd8keasetus ja harvinaisten sairauksien ottaminen huomioon
tutkimusta, teknologista kehittamista ja esittelyd koskevissa puiteohjelmissa.
Lisdtoimia kuitenkin tarvitaan, jotta toimintaa néilla yksittéisilla lohkoilla voidaan
pitda yll& jajotta toimet voidaan koota yhteen yhtendiseksi ja kattavaks harvinaisten
sairauksien strategiaksi niin yhteison tasolla kuin jasenvaltioissa. Nén voidaan
maksimoida yhtei styotmahdollisuudet kaikilta osin.

Komissio pyrkii téla tiedonannolla ja siihen liittyvala ehdotuksella neuvoston
suositukseksi  ottamaan kayttoon tdlaisen harvinaisia sairauksia koskevan
yleisstrategian. Nain voidaan maksimoida yhteistytmahdollisuudet ja keskindinen
tuki tdlla haasteita tarjoavalla aalla kakkialla Euroopassa. Komissio tukee
jasenvaltioita niiden ottaessa kéyttoon omat kansalliset ja alueelliset strategiansatalla
aala. Téala tavoin se myds antaa harvinaisia sairauksia sairastaville ja heidan
perheilleen mahdollisuuden hyotya Euroopan yhdentymisesta konkreettisesti

jokapdivai sessa el massaan.
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