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A BIZOTTSAG KOZLEMENYE AZ EUROPAI PARLAMENTNEK, A

TANACSNAK, AZ EUROPAI PARLAMENTNEK, AZ EUROPAI GAZDASAGI ES

SZOCIALIS BIZOTTSAGNAK ES A REGIOK BIZOTTSAGANAK
Ritka betegségek: kihivas Europa szamara

BEVEZETES

Ritka betegségeknek nevezik azokat a betegségeket, amelyek prevalencidja
kiilondsen alacsony; az Eurdpai Unid allaspontja szerint egy betegség akkor
tekinthetd ritka betegségnek, ha 10 000 ember koziil legfeljebb 6tot érint az Eurdpai
Unidban. Ez azt is jelenti ugyanakkor, hogy az Europai Uni6 mintegy 29 millid
lakosat 5000 — 8000 kiilonbozd ritka betegség érinti vagy fogja érinteni.

A ritka betegségek specialis jellege — korlatozott szdmu beteg, hianyos szakismeret
¢s szakértelem— olyan kiemelt teriiletté teszi 6ket, ahol az unios tébbletérték nagyon
jelentds. Az eurdpai egyiittmiikodés hozzajarulhat a rendelkezésre allo, korlatozott
ismeretek megosztasdhoz ¢és a forrasok leghatékonyabb felhasznaldsdhoz a célbdl,
hogy a ritka betegségekkel az EU egészében eredményesen lehessen foglalkozni.

A Bizottsag a ritka betegségek kérdésének megoldasahoz mar szdmos teriileten tett
konkrét 1épéseket. Az emlitett eredményekre épitve, a ritka betegségek terén az
Europa el6tt allo kihivasokrdl szold kozlemény célja, hogy olyan integralt
megkozelitést ny(jté dokumentumként szolgaljon, amely egyértelmii irdnymutatast
ad a ritka betegségek terén a jelenben ¢és a jovoben megvalosuldo kozosségi
tevékenységekhez, hogy az Eurdpai Unid egészében tovabb javitsa a ritka
betegségtdl szenvedd betegek szamara a megeldzéshez, diagnozishoz és kezeléshez
vald hozzaférést és ezek terén az egyenld feltételek megteremtéséhez.

KERDESFELVETES

A legtobb ritka betegség genetikai betegség, masok — egyéb kategoridk mellett —
ritka rakbetegségek, autoimmun betegségek, velesziiletett fejlodési rendellenességek,
mérgezések ¢és fert6z0 megbetegedések. A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas
rendkiviil hasznosnak bizonyult olyan gyakori betegségek kialakulasdban kozrejatszo
k6z6s mechanizmusok jobb megértésében, mint az elhizas és a cukorbetegség, mivel
ezek gyakran egyetlen biologiai folyamat diszfunkciondlis modelljeként szolgalnak.
A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatds nemcsak szdmaranyat tekintve csekély,
hanem meg is oszlik az EU egész teriiletén talalhato laboratoriumok kozott.

A ritka betegségekre vonatkozo specifikus egészségiigyi politikdk hidnya, valamint a
szakértelem hidnya késedelmes diagnosztizalast és az ellatashoz vald nehézkes
hozzaférést eredményez. Ez tovabbi fizikai, pszichologiai ¢és intellektualis
igénybevételt, nem megfeleld vagy akar karos hatasu kezeléseket, valamint az
egészségiigyi rendszerbe vetett bizalom megrendiilését okozza — annak ellenére,
hogy egyes ritka betegségek Osszeegyeztethetok a normalis életvitellel, amennyiben
azokat id6ben diagnosztizaljak és megfeleléen kezelik. A téves diagndzis és a
diagnosztizalas elmaradéasa képezi a legfébb akadalyokat, amelyek megnehezitik a
ritka betegségben szenvedd betegek ezrei életmindségének javitasat.

A ritka Dbetegségben szenvedd betegek diagnosztizalasara, kezelésére ¢és
rehabilitaciojara szolgald nemzeti egészségligyi szolgalatok kozott jelentds
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kiilonbségek vannak rendelkezésre allas és mindség szempontjabol. Az unids
polgarok helyzete — attol fiiggden, mely tagallamban/régidban laknak — egyenlétlen a
szakorvosi szolgaltatasokhoz és a rendelkezésre allo ellatasi lehetoségekhez valo
hozzaférés szempontjabol. Néhany tagillam mar sikeresen megoldott egyes, a
betegségek ritkasagabol adodo kérdést, mig masok még nem vették fontolora a
lehetséges megoldasokat.

A Bizottsag és az EMEA (Eurépai Gyogyszeriigynokség) illetékessége keretében a
ritka betegségek gydgyszerei terén most zajlik a szakpolitikai végrehajtas. Ezeket a
gyogyszereket azért nevezik ,,arva” gyogyszereknek, mert a gyogyszeriparnak rendes
piaci koriilmények kozott nem flizddik szamottevd érdeke ahhoz, hogy nem
szamottevo létszamu, ritkan el6forduld betegségben szenvedd szamara fejlesszen ki
¢s hozzon forgalomba termékeket. A ritka betegségek gyogyszereirdl szol6 rendelet
(a ritka betegségek gyogyszereirdl szold, 1999. december 16-1 141/2000/EK europai
parlamenti és tanacsi rendelet') célja az volt, hogy az EU-ban a ritka betegségek
gyogyszereinek mindsitési kritériumai meghatarozasra keriiljenek; emellett pedig a
rendelet ismerteti a ritka betegségek kezelésére, megeldzésére vagy
diagnosztizalasara szolgdldo gyogyszerek kutatasat, fejlesztését és forgalmazasat
eldmozditdo 6sztonzoket (példaul 10 éves piaci kizardlagossag, segitségnyujtas
jegyzOkonyvek kidolgozasahoz, hozzaférés a forgalomba hozatali engedély
kiadasadnak kozpontositott eljarasdhoz). A ritka betegségek gyogyszereire vonatkozé
unids politika sikerrel jart. A tagallamok azonban még nem biztositanak teljes
hozzatérést valamennyi engedélyezett ¢és jovahagyott, ritka betegséget orvoslod
gyogyszerhez.

CELKITUZESEK

A Szerz6dés 152. cikkének értelmében a Ko6zosség szerepe az, hogy 0sztondzze a
tagallamok kozotti egyiittmiikodést és sziikség esetén tdmogassa tevékenységeiket. A
ritka betegségek sajatossdgai — korlatozott szdmu beteg, hidnyos szakismeret és
szakértelem— olyan egyedi teriiletté teszi Oket, ahol az wunids tobbletérték
kiemelkedden jelentds. E kozlemény célkitlizése, hogy atfogd kozosségi stratégiat
hatdrozzon meg a tagallamok tdmogatdsara a ritka betegségek hatékony ¢és
eredményes felismerése, megeldzése, diagnozisa, kezelése, ellatdsa és kutatasanak
biztositasa terén Eurdpéaban.

Ez hozza fog jarulni az atfogd célkitlizés: az egészségligyi eredmények javulasa és
kovetkezésképpen egy fontos lisszaboni stratégiai mutatd, az egészségben eltoltott
életévek” terén torténd eldrelépéshez. E célbol a kozlemény az operativ fellépéseket
harom f6 munkateriiletre iranyitja.

A ritka betegségek felismerésének és ismertségének javitasa

A ritka betegségekre vonatkozd atfogd stratégia kulcsa felismerésiik biztositasa,
mely alapja annak, hogy sor keriilhessen az ezzel 6sszefliggd mas tevékenységekre.
A ritka betegségek teriiletén a diagnozis €s az ellatas javitasa érdekében a megfeleld
azonositashoz pontos informécioknak kell tarsulniuk, melyeket a szakmabeliek és az
érintett személyek igényeihez alkalmazkodd formatumi jegyzék és nyilvantartas

A ritka betegségek gyogyszereirdl szo6lo, 1999. december 16-i 141/2000/EK eurdpai parlamenti és
tandcsi rendelet
Lasd http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm
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formajaban kell rendelkezésre bocsatani és terjeszteni. Ez hozzajarul a ritka
betegségek kérdésének melldzéséhez vezetd fobb okok vizsgalatdhoz. A Bizottsag
ezért eurdpai szintll, atfogd kodolasi és osztalyozasi rendszert kivan bevezetni, amely
keretet nyujt a ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek megfelelobb
megosztasanak és a ritka betegségek mint tudomanyos és kozegészségiigyi probléma
jobb megértéséhez az EU egészében.

A ritka betegségekre vonatkozo politikak timogatasa a tagallamokban.

A ritka betegségekre vonatkozd hatékony és eredményes fellépés a ritka
betegségekre vonatkozd egységes, atfogd stratégian mulik, amely integralt és jol
felismerhetd modon mozgdsitja az erre vonatkozo csekély és elszort eréforrasokat,
kozos eurdpai erdfeszitésbe agyazva azokat. Ez az egyiittes eurdpai eréfeszités attol
is fiigg, sikeriil-e az egylittmiikodés kozos alapjanak létrehozdsa és a betegek
ellatdshoz ¢és informacidhoz vald hozzaférésének javitasa érdekében az EU
egészében kozos megkozelitést taldlni a ritka betegségekre vonatkozd munka terén.

A Bizottsag ezért azt javasolja, hogy a tagallamok tanacsi ajanlas elfogadésa altal a
ritka betegségekkel kapcsolatos munkéjuk soran egy, a meglévd bevalt gyakorlaton
alapuld kozos megkozelitést alkalmazzanak. Az e kozleményt kisérd, tanacsi
ajanlasra iranyuld bizottsagi javaslat azt ajanlja, hogy a tagallamok a kovetkezd
elvek koré szervezddo stratégidkat vezessenek be:

— aritka betegségekre vonatkoz6 dgazatkdzi nemzeti cselekvési tervek elinditasa,

— a ritka betegségek meghatarozasara, kodoldsi rendszerének ¢és jegyzékének
Osszeallitasara szolgalo megfeleld mechanizmusok, valamint a helyes gyakorlatot
tartalmaz6 iranymutatdsok Osszeéllitasa a ritka betegségek felismerését, valamint
az ismeretek €s szakértelem megosztasat eldsegitd keret biztositasa érdekében,

— a ritka betegségekre irdnyuld kutatds eldsegitése, beleértve a hatarokon atnyuld
egyiittmiikodést az EU tudomanyos er6forras-potencidljanak maximalis
kiaknazasa érdekében,

— a magas szinvonalu egészségligyi ellatashoz valdé hozzaférés biztositésa,
els@sorban a nemzeti ¢s regionalis szakértéi kdzpontok kijeldlése és azok eurdpai
referenciahdlozatban valo részvételének eldsegitése révén;

— aritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti szakértelem 9sszegytiijtésére és az eurdpai
partnerekkel val6 kozos hasznélatra irdnyuldé mechanizmusok biztositasa;

— a betegek és betegképviseleti szervezetek felels helyzetbe hozatalat és bevonasat
biztositd intézkedések meghozatala;

— a fellépések hosszi tava fenntarthatosaganak rendelkezések altal szavatolt
biztositasa.

A ritka betegségekre vonatkozé eurdpai egyiittmiikodés, koordinacio és
szabalyozas kialakitasa

A kozosségi fellépés hozzajarul ahhoz, hogy a tagallamok eredményesen vonhassak
Ossze ¢€s szervezhessék meg a ritka betegségek teriiletén meglévd korlatozott
forrdsokat és szakértelmet, és abban is segithet, hogy a betegek és a szakmabeliek
tagallamokon ativeld egylittmiikodésben oszthassak meg egymassal a szakértelmet és
informdaciokat, illetve koordinalhassak azokat. A Ko6zdsség célja a szakpolitikak és
kezdeményezések megfelelobb unids szintli koordinalasa és az unids programok
kozotti egyiittmiikodés erdsitése annak érdekében, hogy a ritka betegségek terén
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kozosségi szinten rendelkezésre allo erdforrasokat a lehetd legelénydsebben
hasznaljak fel.

A RITKA BETEGSEGEK FELISMERESENEK ES ISMERTSEGENEK JAVITASARA
IRANYULO OPERATIV FELLEPESEK

A ritka betegségek definicioja

A ritka betegségek meglévd unids fogalommeghatdrozasat, amely szerint ritka
betegségnek szamit az a betegség, amely az Eurdpai Unidban 10 000 embert tekintve
legfeljebb 5-nél fordul eld, a ritka betegségekre irdnyuld, 1999-2003.évi kozosségi
cselekvési programban fogadtak el. A 141/2000/EK rendelet, és ennek értelmében az
Eurdopai Bizottsdg is ugyanezt a definiciot alkalmazza a ritka betegségek
gyogyszereinek mindsitésekor. Az EU megtartja a jelenlegi fogalommeghatarozast.
Ugyanakkor egy, a prevalencidt és incidenciat is figyelembe vevd, pontosabb
definiciot alakit ki az egészségiigyi program forrasainak bevonasaval, valamint a
probléma nemzetkdzi vetiileteinek figyelembe vételével.

A ritka betegségek osztalyozasa és kddolasi rendszerbe foglalisa

A betegségek osztilyozasara nemzetkdzi referenciaként a betegségek nemzetkozi
osztalyozdsa (BNO) szolgal, amelyet az Egészségiigyi Vilagszervezet (WHO)’
koordinal. A Bizottsag a Iétez6 BNO (a betegségek nemzetkdzi osztalyozasa)
feliilvizsgalatara irdnyulo eljaras keretében vezetd szerepet fog jatszani a ritka
betegségek tekintetében végzett munka terén a ritka betegségek megfelelobb
kodolasanak ¢és osztalyozasanak biztositasa érdekében. E célbol a Bizottsag
létrehozza a ritka betegségek osztalyozasaval ¢és kodolasaval foglalkozo
munkacsoportot®. Ezt a munkacsoportot a WHO a BNO jelenlegi feliilvizsgalatara
iranyul6 munkéban tandcsaddé munkacsoportnak nevezheti ki.

A ritka betegségekre vonatkozo ismeretek és informaciok terjesztése

A ritka betegségek terén a diagnosztizalas ¢€s ellatas javitasat szolgald egyik f6 elem,
hogy pontos informaciok alljanak rendelkezése és keriiljenek terjesztésre, és olyan
formatumban, amely a szakemberek és az érintett személyek igényeihez igazodik. A
ritka betegségek dinamikus unids jegyzékének Iétrehozdsa hozzajarul a ritka
betegségek kérdésének mell6zéséhez vezetd fobb okok vizsgalatdhoz, beleértve az
arra vonatkozd hidnyos ismereteket, hogy mely betegségek tekinthetdk ritkanak. Az
Eurodpai Bizottsag biztositani fogja, hogy ez az informdacio eurdpai szinten, tovabbra
is rendelkezésre alljon, elsésorban az Orphanet’ adatbazisara épitve, és kozosségi
programok altal tamogatva.

A betegségekkel kapcsolatos informacios halézatok

A megléve (vagy jovobeni), betegségekkel kapcsolatos vonatkozo specialis
informacios halozatok legfontosabb tevékenységei kozé a kdvetkezok tartoznak:

— az informécidmegosztas biztositdsa a meglévd eurdpai informacids haldzatokon
keresztiil;

— az egyes betegségek megfelelobb osztalyozasanak eldsegitése;

Lasd: http://www.who.int/classifications/icd/en/.
Lasd: http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html
Lasd: http://www.orpha.net/
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— az ¢rintett felek kozotti informacidcserére iranyuld stratégidk és mechanizmusok
létrehozasa;

— 0Osszehasonlithatd, unids szintii epidemiologiai adatok 1étrehozésa;

— a bevalt gyakorlatok megosztdsanak tdmogatasa €s a betegcsoportokra vonatkozé
intézkedések kialakitasa.

A RITKA BETEGSEGEKRE VONATKOZO EUROPAI EGYUTTMUKODES ES A MAGAS
SZINVONALU EGESZSEGUGYI ELLATASHOZ VALO HOZZAFERES JAVITASARA
IRANYULO OPERATIV FELLEPESEK

A magas szinvonali egészségiigyi ellatashoz valé altalanos hozzaférés javitasa,
kiilonosen a nemzeti/regionalis szakértoi kozpontok fejlesztése és unios
referenciahalézatok felallitasa révén

A tagéllamok kozds kotelezettségvallalassal, az egyenldség és szolidaritas elve
alapjan biztositjdk a magas szinvonali egészségiligyi ellatdsokhoz vald altalanos
hozzaférést®. Amennyiben azonban egy betegség ritka, ugy a rendelkezésre allo
szakértelem is hidnyos. Egyes szakért6i kozpontok (melyeket egyes tagallamokban
referenciakdzpontoknak vagy kivalosagi kozpontoknak is neveznek) olyan
szakértelmet halmoztak fel, amelyet mas szakemberek’ is széles korben alkalmaznak
az egyes orszagon beliil vagy nemzetkdzi viszonylatban is, és amely segitheti a ritka
betegségben szenvedd betegek megfeleld egészségligyi ellatdshoz vald hozzaférését.
A ritka betegségekkel foglalkozd munkacsoportnak a magas szintli munkacsoport
szamara nyujtott, Az europai egyiittmiikodeésért az egészségiigyi szolgaltatasokban és
az orvosi ellatdsban a ritka betegségek terén cimii, 2006-os jelentése® azt a javaslatot
tartalmazza, hogy a tagdllamok jaruljanak hozzd a szakértdi kozpontok
beazonositasdhoz, és pénziigyileg timogassak dket.

Az egészségligyi szolgaltatadsokkal és orvosi ellatassal foglalkoz6 magas szinti
csoport 2004 6ta dolgozik az eurdpai referenciahalozatok koncepciéjan’. A magas
szintli csoport munkéja alapjan a hatdrokon atnyuld egészségiigyi ellatasra vonatkozo
betegjogok érvényesitésérdl szold eurdpai parlamenti €s tanacsi iranyelvjavaslat
(COM(2008)414) 15. cikke ugy rendelkezik, hogy a tagallamoknak el6 kell
segitenilik az eurdpai referenciahdlozatok Iétrehozédsat. A ritka betegségekkel
foglalkoz6 eurdpai referenciahdlozat stratégiai szerepet fog betdlteni abban, hogy a
betegképviseleti szervek felhivasanak'® megfeleléen az Eurdpai Unié egészében
javulas kovetkezzen be a betegek ellatdsanak mindségében.

A Tanacs kovetkeztetései a kozos értékekrdl és elvekrdl az eurdpai unids egészségiigyi rendszerekben
(HL C 146/01., 2006.6.22., 1. 0.)

Lasd a ritka betegségekkel foglalkozé munkacsoport jelentését: Overview of current Centres of
Reference on rare diseases in the EU (2005) (Attekintés a ritka betegségek jelenlegi
referenciakézpontjairol) http://ec.europa.cu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm
http://ec.europa.ecu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm

Lasd az egészségiigyi szolgaltatasokkal és orvosi ellatassal foglalkoz6 magas szintli csoport az eurdpai
referenciak6zpontokrol szo6l10 jelentését, http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non com/rare 8 en.htm
Lasd a ritka betegségek szakértdi kdzpontjaira és referenciahalézataira vonatkozo, 2007. juliusi pragai
europai munkaértekezletrél szo616 jelentést;

http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop report 3.pdf
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A specialis szocialis szolgaltatasokhoz val6 hozzaférés

A szakértdi kozpontok alapvetd szerepet tolthetnek be az olyan specidlis szocidlis
szolgaltatasok kialakitasa vagy elOsegitése terén, amelyek a ritka betegségektol
szenved6 betegek ¢életmindségének javitasara irdnyulnak. Mar jelenleg is
tamogatasban részesiilnek a segélyvonalak, kisegitd gondozasi szolgalatok ¢és
terdpids  szabadidéprogramok'! ¢s  céljaikk  megvalositdsa  érdekében
fenntarthatosagukat is biztositani kell: e célok a kovetkezok: a tudatositas ndvelése, a
bevalt gyakorlatok és szabvanyok megosztasa, valamint a forrdsok Osszevonasa az
egészségiigyi program és a fogyatékkal élokkel kapcsolatos cselekvési tervek révén.

A ritka betegségek gyogyszereihez valo hozzaférés

A ritka betegségek gyogyszereihez vald hozzaférést a gyogyszerek ritkasdga miatt —
az arképzésre €s a visszatéritésre vonatkoz6 dontéshozatali folyamat egésze sordn —
sajatos akadalyok hatraltatjdk. Mindezen ugy lehet eléremutatdé valtozasokat
eszk6zOlni, ha szorosabbra flizik az egylittmiikddést eurdpai szinten a ritka
betegségek gydgyszerei jelentette terapias (hozzaadott) érték tudomanyos
értékelésére vonatkozdan.

A Bizottsag a tagallamok és az eurdpai hatdosagok kozotti tudasmegosztas érdekében
fel fog allitani egy, a ritka betegségek gyodgyszereinek terapias hozzaadott értékének
tudomanyos értékelésével foglalkozd6 munkacsoportot. Az egyiittmiikodés keretében
akar nem kotelezd erejii értékelési jelentések is sziilethetnek a kozos terapias
hozzaadott érték targykorében, mely olyan informdaciotobbletet jelenthet, mely
megkonnyiti a nemzeti arképzési és visszatéritési dontések meghozatalat, anélkiil
hogy ezzel elézetes hatast gyakorolna a hatésagok dontéshozatali hataskorére'.

Ezenfelil meg kell fontolni az EMEA, illetve a mar I1étezd nemzetkozi
egészségtechnologiai  értékeld halozatok, mint példaul a Health Technology
Assessment International (HTAi1; nemzetkozi egészségtechnologiai értekeld
halézat)'"®, a European Network for Health Technology Assessment (EUnetHTA;
eurépai egészségtechnologiai értékeld haldzat)'® illetve a Medicines Evaluation
Committee (MEDEV; gyégyszerértékelési bizottsag)' *részvételét is.

Az engedélyezés elotti alkalmazasra iranyulé programok

Jobban kidolgozott rendszerre van sziikség annak biztositasara, hogy a ritka
betegségekben  szenvedd  betegek egyes gyodgyszerekhez ~mar  azeldtt
hozzajuthassanak, hogy ezeket az 1) gyogyszereket jovahagytdk és/vagy
visszatéritették volna (az ugynevezett engedélyezés eldtti alkalmazas).

A hatalyos gyodgyszerészeti jogszabalyok alapjan a kozosségben alkalmazott kozos
megkozelités biztositasa érdekében az EMEA véleményeket adhat ki a termékek
engedélyezés elotti alkalmazasarol.

az unios finanszirozasit RAPSODY projektnek kdszonhetden meghatarozottakhoz hasonloan
http://ec.europa.ecu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm

V6. a magas szintli gyogyszerészeti forum altal elfogadott dokumentumban (,,Improving access to
orphan medicines for all affected EU citizens” — A ritka betegségek gyogyszereihez vald hozzaférés
javitasa Eurépaban valamennyi érintett szamara) meghatarozottakkal.

http://www.htai.org/

http://www.eunethta.net/

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

HU



5.5.

5.6.

5.7.

A Bizottsag fel fogja kérni az EMEA-t, hogy a betegek ellatashoz valod hozzajutasat
szem el6tt tartva dolgozza at az altala elfogadott, jelenleg érvényben 1évo
iranymutatdsokat.

Orvostechnikai eszkozok

A ritka betegségek gyogyszereirdl szold rendelet nem foglalja magiban az
orvostechnikai eszk6zok teriiletét. A piac korlatozott mérete és a beruhdzas
megtériilésének korlatozott lehetéségei visszatartd tényezoként hatnak. A Bizottsag
értékelni fogja, hogy a helyzet megoldasara sziikség van-e Ujabb intézkedések
meghozatalara, esetleg az orvostechnikai eszkozokrdl —sz6l6  iranyelvek
feliilvizsgalatanak keretében.

A ritka betegségek gyogyszereinek fejlesztésére iranyul6 6sztonzok

A gyogyszeripari vallalatok hosszl id6n at és jelentds Osszegeket fektetnek be a ritka
betegségek kezelésére szolgdld termékek felfedezése, fejlesztése és forgalomba
hozatala érdekében. Ezen befektetéseknek meg kell tériilnilik szamukra. Idedlis
esetben ugyanakkor arra is lehetségiik van, hogy a befektetés hozamat tovabbi
kezelések felfedezésébe forgassak vissza. Az EU-ban tobb mint 45 kezelést
engedélyeztek — tobbet koziilik ugyanarra a betegségre —, ugyanakkor szdmos
betegségre tovabbra sem Iétezik kezelés. A 141/2000/EK rendelet 9. cikkével
Osszhangban a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatds és a ritka betegségek
gyogyszereire iranyulo fejlesztések megerdsitése érdekében tamogatni kell tovabbi
nemzeti €s eurdpai szintli OsztonzOk kialakitasat, és novelni kell a tagallamok e
termékekhez kapcsolodo tudatossagat.

E-egészségiigy

Az e-egészségligy szamos modon hozzijarulast jelenthet e téren, kiillonosen az
alabbiak altal:

— az elektronikus online-szolgaltatasok, amelyeket az Orphanet és mas, az EU altal
finanszirozott projektek keretein belill fejlesztettek ki, egyértelmiien
demonstraljak, hogy az informacidés €s kommunikacios technologiak hogyan
jarulhatnak hozzd a Dbetegek-beteg kozti kapcsolat kialakitdsdhoz, a
betegkdzosségek kialakulasahoz, az adatbazisok kutatocsoportok kozotti
megosztasdhoz, a klinikai kutatdsoknal felhasznalhato adatok gytjtéséhez, a
klinikai kutatasokban val6 részvételre hajlandd betegek nyilvantartasba vételéhez,
valamint olyan esetek szakértok elé tardsdhoz, amelyek a diagnosztizalds és
kezelés mindségét javithatjak,

— a tavorvoslds — azaz informacids és kommunikacids technologidk segitségével az
egészségligyi ellatds tavszolgaltatasokon keresztiili megvalositasa — egy masik
hasznos eszkdz. Lehetévé teszi tobbek kozott, hogy a ritka betegségekre
vonatkozd szaktudas eljusson a nem szakosodott koérhazakba és praxisokba,
példaul kivalésagi kozponttol kért masodik szakvéleményként'®;

— a fiziologiai és patoldgiai folyamatok szamitdgépes modellezése terén végzett, a
hetedik keretprogramban'’ finanszirozott kisérletek igéretes megkozelitést

16

17

A Dbetegek, egészségiigyi rendszerek és a tarsadalom szamara elényds tavorvoslasrol szo6ld
kozleménytervezet
http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm
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jelentenek a ritka betegségek hatterében allo tényezok jobb megértéséhez, a
prognosztizaladshoz és az esetleges 1) kezelési megoldasok megtalalasahoz.

Sziirési gyakorlatok

Europadban megszokott eljards a fenilketonuria és a velesziiletett pajzsmirigy-
elégtelenség ujsziilottkori sziirése, ami rendkiviil hatékonynak bizonyult az érintett
gyermekeknél a fogyatékossdg megeldzésében. A technoldgia fejlddésével szdmos
ritka betegség, kiilondsen az anyagcserezavarok ¢és altaldban véve a genetikai
rendellenességek esetében sok vizsgélat elvégezhetd — tobbek kozott robotok altal is
— alacsony koltséggel. Ezen a teriileten ajanlatos 6sztondzni az egyiittmiikddést, hogy
olyan tudoményos ismeretek alljanak rendelkezésre, amelyekre tagallami szinten a
dontéseket alapozni lehet. A ritka betegségekre iranyuld jelenlegi és lehetséges 1ij
lakossagi sziirési stratégiak (beleértve az 0jsziilottkori sziirést) értékelését a Bizottsag
fogja elvégezni unids szinten, hogy a tagallamoknak tudomanyos alapot biztositson
(az etikai szempontokat is beleértve), melyekre épitve politika dontést hozhatnak. A
Bizottsag e tamogatast cselekvési prioritasnak tekinti.

A diagnosztikai laboratéoriumok minéségiranyitasa

Ma mar szamos ritka betegséget lehet diagnosztizalni bioldgiai vizsgalattal, amely
gyakran genetikai vizsgalat. Ezek a vizsgalatok a megfeleld betegkezelési stratégia
lényeges elemei, mivel lehetdvé teszik a korai diagnozist, egyes esetekben pedig a
csaladszlirését vagy a prenatalis vizsgalatot. A vizsgalatok nagy szdma, valamint az
egyes vizsgalatokra vonatkozo kiilon diagnosztikai proba megtervezésének és
validalasanak szilikségessége miatt egyetlen orszdg sem képes egyediil elvégezni a
biologiai vizsgalatokat és a nyujtott vizsgalatok hatékony kiilsé mindségértékelését.
A szakértelem megosztadsat egyértelmiien megallapitott, atlathat6, az EU altal
elfogadott szabvanyok ¢és eljarasok révén kell lehetdvé tenni és eldsegiteni.

Ez szakértéi diagnosztikai laboratériumok eurdpai referenciahaldzatanak
létrehozasaval valosithatdo meg (pl. EuroGenTest'®). E laboratériumokat 6szténdzni
fogjak arra, hogy szakmai jartassagi vizsgéalatokban vegyenek részt, kiilonos
figyelmet forditva a jelentések, ugymint a vizsgalatot megel6z0, illetve kdvetd
genetikai tanacsadas eredményeire'’.

Elsodleges megelozés

Nagyon kevés ritka betegség esetén van lehetdség elsddleges megeldzésre. A ritka
betegségek megeldzésére irdnyuld elsddleges intézkedéseket azonban minden
lehetséges esetben meg fogjak hozni (pl. a nyeldcsO-zarodasi rendellenesség
megelézése folsavpoitlassal). Az e téren torténd fellépést a Bizottsag altal vezetett
unios szintli vitan kell megtargyalni, amely azt hivatott megallapitani, hogy mely
ritka betegségek esetében lehet eredményes, ha elsédleges megel6zd intézkedéseket
hoznak.

Jegyzékek és adatbazisok

A jegyzekek ¢€s adatbazisok kulcsfontossagu elemek a ritka betegségekre vonatkozd
ismeretek bdvitésében ¢és a klinikai kutatds fejlesztésében. Ez az egyetlen mod az

Lasd: http://www.eurogentest.org/
Genetikai betegség diagnozisaval szembesiild betegeknek nyujtott segitség, amely segit megérteni a

betegséggel kapcsolatos tényszerli informaciokat, valamint azt, hogy a betegség milyen hatast gyakorol

majd életiikre, hogy a jovore vonatkozdan dontést hozhassanak.
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adatok oly modon torténd O0sszevonasara, hogy altaluk egy elégséges mintanagysagot
lehessen elérni a jarvanyiigyi és/vagy klinikai kutatdsokhoz. Mérlegelni kell az
adatgytjtés létrehozasara és az adatok fenntartdsdra vonatkozo egytittmiikodési
torekvéseket, amennyiben ezek nyilt hozzaférésli forrasok. Az egyik kulcsfontossagu
kérdés e rendszerek hosszi tava fenntarthatosaganak biztositdsa az alapvetden
bizonytalan projektfinanszirozds helyett. Ezt a gondolatot fejti ki a magas szintii
gyogyszerészeti forum altal elfogadott dokumentum (,,Improving access to orphan
medicines for all affected EU citizens” — A ritka betegségek gyodgyszereihez valod
hozzaférés javitasa Europaban valamennyi érintett szdmara) is.

Kutatas és fejlesztés

A legtobb stlyos ritka betegségre, amely potencialisan kezelhetd lenne, jelenleg
egyszerlien nincs specifikus kezelés. A terapiak kifejlesztésének harom akadalya is
van: a mogottes patofizioldgiai mechanizmusok megértésének hianya, a klinikai
fejlesztés korai szakaszdban a tdmogatds hidnya, valamint a gyogyszeripar
érdeklodésének hianya/koltségszemlélete. Mivel az érintett betegcsoport nagyon
kicsi, a gyogyszerek kifejlesztésének magas koltsége €s a beruhdzas alacsony becsiilt
megtériillése az oOriasi egészségligyi igény ellenére rendszerint visszatartja a
gyogyszeripart a ritka betegségek elleni gyogyszerek kifejlesztésétol.

A fejlesztés alatt allo gyogyszerekrdl a gyogyszereket finanszirozo vallalatoknak és
hatosagoknak a folyamat korai szakaszaban egyeztetniiik kell*’. Ezaltal nagyobb
bizonyossagot nyerne a jovObeli megtériilés ténye a tdmogatd cégek szamadra, a
hatosdgok pedig tobb ismerettel rendelkeznének, ¢és nagyobb bizalommal
viseltetnének az olyan gyogyszerek altal képviselt érték tekintetében, amelyeket
értékelni és finanszirozni fognak.

Az Europai Kozosség kutatasi, technoldgiafejlesztési ¢és  demonstracios
tevékenységekre vonatkozd keretprogramja révén a ritka betegségekre vonatkozd
kutatasi projektek mar tobb mint két évtizede részesiilnek tdmogatasban. A jelenlegi
keretprogramban (FP7)*!, az ,.egyiittmiikddés” specifikus program egészségiigyi
témaja keretében megvalositando feladat a kiilonféle formaji nemzetkdzi egylittes
kutatas tamogatasa. A ritka betegségek terén az egészségligyi téma kozéppontjaban a
kovetkezOk allnak: a betegségek természetes lefolyasa korélettandnak, valamint a
megel6zd, diagnosztikai és terapias beavatkozasok kifejlesztésének egész Eurdpara
kiterjedd tanulmanyozasa.

Az EU ritka betegségekkel foglalkoz6 tanacsadd bizottsaganak (EUARD, lasd a 7.
pontot), valamint az EMEA (Eurdpai Gyogyszerliigynokség) ritka betegségek
gyogyszereivel foglalkozo bizottsdga (COMP) a Bizottsaghoz éves kozos ajanlést
fog intézni a keretprogramok végrehajtasa soran az ajanlati felhivasok specifikus
pontjai tekintetében.

Osztondzni kell a ritka betegségekre vonatkozé kutatdsra forditott korldtozott
forrasok optimalis kihasznaldsara iranyuld koordinacids projekteket. A hatodik
keretprogram keretében tamogatott ERANET projekt (E-Rare)*?, amely hét orszag
ritka betegségekre forditott kutatdsfinanszirozo projektjeinek koordindlasat végzi,

20

21
22

V6. a magas szintli gyogyszerészeti forum altal elfogadott dokumentumban (,,Improving access to
orphan medicines for all affected EU citizens” (A ritka betegségek gyogyszereihez vald hozzaférés

javitasa Eur6épaban valamennyi érintett szdmara)) meghatarozottakkal.

Lasd: http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html
Lasd: http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php
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hozzajarul a szétforgacsolt kutatasi erdfeszitések jobb Osszefogasiahoz. Az ilyen
megkozelitéseket megfelelden mérlegelni kell.

NEMZETKOZI EGYUTTMUKODES

A ritka betegségekre vonatkoz6 bizottsagi politikdnak nemzetkdzi szinten, valamint a
WHO-val val6 egyetértésben eld kell segitenie a ritka betegségekre vonatkozo
egylittmitkddést valamennyi érdekelt orszaggal. A nemzetkozi egylittmiitkodés mar
most elengedhetetlen eleme a kutatési keretprogramoknak.

IRANYITAS ES ELLENORZES

A Bizottsag munkajat az EU ritka betegségekkel foglalkozo6 tanacsado bizottsaganak
(EUACRD) kell segitenie, mely tanacsot nyujt e kozlemény végrehajtasa
vonatkozasaban. A bizottsag elndki tisztét az Eurdpai Bizottsag tolti be, és munkajat
egy, az egészségligyl programbol tdmogatott tudoményos titkarsag segiti. Ez a
bizottsag 1ép a ritka betegségekkel foglalkozo jelenlegi munkacsoport helyébe.

Oszténdzni kell a ritka betegségek eurdpai napjanak (egy ritka napon, februdr 29-én
torténd) megrendezését, valamint a szakemberek és a nagykozonség tudatossaganak
novelését célz6 konferenciak szervezését.

A Bizottsag a tagdllamok altal rendelkezésre bocsatott informéciok alapjan
legkés6bb ezen kozlemény elfogadasatol szamitott 6t éven beliill végrehajtasi
jelentést készit e kdzleményrdl, melynek cimzettje az Eurdpai Parlament, a Tanécs,
az Eurépai Szocialis és Gazdasagi Bizottsag, valamint a Régiok Bizottsdga. E
jelentést a ritka betegségekrél szold tandcsi ajanlasra vonatkozo végrehajtasi
jelentéssel egy idoben kell elkésziteni.

KOVETKEZTETES

Jollehet az egyes ritka betegségek csak a betegek viszonylag kis csoportjat, valamint
csaladjukat érintik, egylittvéve mégis sulyos egészségiigyi terhet jelentenek az EU-
nak. Réadasul a szakértelem Osszefogasanak sziikségessége €s a rendelkezésre allo
korlatozott forrdsok hatékony felhasznalasa azt jelenti, hogy a ritka betegségek
teriiletén az eurdpai egylittmikodés kiilonos értéktobbletet tud nyudjtani a tagallami
fellépéseknek. A Bizottsag a multban mar inditott egyéni kezdeményezéseket példaul
a ritka betegségekre vonatkozd program, a ritka betegségek gyogyszereinek
szabalyozasa, valamint a kutatdsi, technologiafejlesztési ¢és demonstracios
tevékenységekre vonatkoz6 keretprogramban a ritka betegségekre forditott figyelem
révén. Ugyanakkor még tobb intézkedés sziikséges annak biztositdsdhoz, hogy az
egyiittmiikodési lehetoségek teljes mértékli kiaknézasa érdekben az egyes
erofeszitéseket sikeriiljon fenntartani €és a ritka betegségekre vonatkozo egységes,
atfogo stratégia keretébe dgyazni mind kozdsségi, mind tagallami szinten.

Ez a kozlemény és az azt kisérd tanacsi ajanlds révén a Bizottsag egy, a ritka
betegségekre vonatkozé atfogo stratégiat kivan létrehozni. Ez lehetdséget kinal arra,
hogy e problematikus teriileten Eurdpa egészében maximalisan kihasznaljak az
egyiittmiikddés €s a kolcsonds tamogatas lehetdségeit. A stratégia tdmogatni fogja a
tagallamokat abban, hogy kialakitsék a ritka betegségekre vonatkozo sajat nemzeti és
regiondlis stratégidikat. Ezaltal az eurdpai integracid a ritka betegségek altal érintett
betegek ¢és csalddok szamara a mindennapi életben is kézzelfoghatd eredményeket
fog hozni.
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