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KOMUNIKAZZJONI MILL-KUMMISSJONI LILL-PARLAMENT EWROPEW,
LILL-KUNSILL, LILL-KUMITAT EKONOMIKU U SOCJALI U LILL-KUMITAT
TAR-REGJUNI

dwar Mard Rari: L-isfidi Ewropej

INTRODUZZJONI

Mard rari huwa mard bi prevalenza partikolarment baxxa; L-Unjoni Ewropea tqis
mard bhala rari meta dan jaffettwa mhux aktar minn hamsa ghal kull 10 000 persuna
fl-Unjoni Ewropea. Madankollu dan xorta jfisser li bejn 5000 u 8 000 marda
differenti rari jaffettwaw jew se jaffettwaw bejn wiehed u ichor 29 miljun ruh fl-
Unjoni Ewropea.

L-ispec¢ificitajiet ta’ mard rari — numru limitat ta’ pazjenti u gharfien skars u
kompetenza rilevanti — jigu individwati bhala dominju distintiv ta’ valur mizjud
Ewropew gholi hafna. Il-kooperazzjoni Ewropea tista’ tghin biex tizgura li t-gharfien
skars jista’ jkun kondiviz u r-rizorsi jinghaqdu bl-aktar mod effi¢jenti possibbli,
sabiex jigi ttrattat mard rari b’mod effettiv madwar 1-Unjoni Ewropea kollha.

[I-Kummissjoni diga hadet passi specifi¢i f"hafna oqsma biex tittratta I-kwistjonijiet
ta’ mard rari. Filwaqt li tibni fuq dawn il-kisbiet, din il-Komunikazzjoni dwar 1-Isfidi
tal-Ewropa fil-qasam ta’ Mard Rari timmira li tkun dokument integrat ta’ approcc,
billi taghti direzzjoni c¢ara lill-attivitajiet Komunitarji attwali u futuri fil-qasam ta’
mard rari sabiex tkompli ttejjeb 1-access u l-ekwita ghall-prevenzjoni, dijanjozi u
trattament ghall-pazjenti li jsofru minn marda rari madwar 1-Unjoni Ewropea.

IL-KWISTJONI

L-aktar mard rari huwa l-mard genetiku, il-mard l-iehor hu kancer li jkun rari, mard
awtoimmuni, malformazzjonijiet kongenitali, mard tossiku u infettiv fost kategoriji
ohrajn. Ri¢erka fuq mard rari wriet li kienet ferm utli biex ikun hemm fehma ahjar
tal-mekkanizmu ta’ kundizzjonijiet komuni bhal obezita u dijabete, minhabba li
dawn ta’ spiss jirrapprezentaw mudell ta’ nuqqas fil-funzjoni ta’ moghdija unika
bijologika. Madankollu, ir-ricerka fuq mard rari mhix skarsa biss, izda mifruxa wkoll
f’laboratorji differenti madwar 1-UE.

In-nuqqas ta’ politiki specifi¢ci tas-sahha ghal mard rari u l-iskarsezza tal-
kompetenza, iwasslu ghal dewmien tad-dijanjozi u access difficli ghall-kura. Dan
jirrizulta f"nuqqasijiet fizici, psikologi¢i u intellettwali, trattamenti mhux adegwati
jew ukoll 1i huma ta’ hsara u nuqqas ta’ fiducja fis-sistema tal-kura tas-sahha,
minkejja li xi mard rari hu kompatibbli ma’ hajja normali jekk id-dijanjozi tkun saret
f"waqtha u tigi ttrattata kif xieraq. Dijanjozi zbaljata u nuqqas ta’ dijanjozi huma I-
ostakoli ewlenin ghat-titjib fil-kwalita tal-hajja ghal eluf ta’ pazjenti li jsofru b’mard
rari.

Is-servizzi tal-kura tas-sahha nazzjonali ghad-dijanjozi, trattament u rijabilitazzjoni
ta’ nies li jbatu minn mard rari jvarjaw b’mod sinifikanti jiddependi fuq id-
disponibbilta u l-kwalita taghhom. I¢-¢ittadini tal-UE ma ghandhomx l-istess access
ghal servizzi esperti u ghazliet ta’ kura disponibbli, jiddependi mill-Istat Membru
u/jew ir-regjun li jkunu jghixu fih. Xi stati Membri rnexxielhom jindirizzaw ftit mill-



kwistjonijiet li tqajmu mir-rarita tal-mard, filwaqt li ohrajn ghadhom ma
kkunsidrawx soluzzjonijiet possibbli.

Taht ir-responsabbilta tal-Kummissjoni u I-EMEA (I-Agenzija Ewropea ghall-
medicini jissejhu "orfni" minhabba li l-industrija farmacewtika ma ghandhiex hafna
interess, skont il-kundizzjonijiet normali tas-suq, fl-izvilupp u t-tqeghid fis-suq tal-
prodotti mahsuba ghal numru Zghir biss ta’ pazjenti li jbatu minn kundizzjonijiet rari
hafna. Ir-Regolament tal-Prodott Medic¢inali Orfni (ir-Regolament (KE)
Nru 141/2000 tal-Parlament Ewropew u tal-Kunsill tas-16 ta’ Dicembru 1999 dwar
il-prodotti medicinali orfni' gie propost biex jistabbilixxi I-kriterji ghal
klassifikazzjoni orfni fl-UE u jiddeskrivi l-in¢entivi (ez. 10 snin esklussivita tas-suq,
assistenza tal-protokoll, ac¢ess ghall-Procedura Centralizzata ghal Awtorizzazzjoni
ghat-Tqeghid fis-Suq) biex jinkoraggixxi r-ricerka, l-izvilupp u t-tqeghid fis-suq ta’
medic¢ini biex jikkuraw, jipprevjenu jew jaghmlu dijanjozi ta’ mard rari. Il-politika
tal-UE ghal medic¢ini orfni rnexxiet. Madankollu, I-Istati Membri ghad ma
ghandhomx assigurazzjoni b’ac¢cess shih ghal kull medi¢ina orfni awtorizzata
approvata.

L-GHANLJIET

Ir-rwol tal-Komunita f’dan il-qasam tas-sahha skont I-Artikolu 152 tat-Trattat hu li
jinkoraggixxi l-kooperazzjoni bejn I-Istati Membri u jekk mehtieg jaghti appogg lill-
azzjoni taghhom. L-ispecificitajiet ta’ mard rari — numru limitat ta’ pazjenti u
skarsezza ta’ gharfien u kompetenza rilevanti — jigu individwati bhala sfera distintiva
ta’ valur mizjud Ewropew gholi hafna. L-ghan ta’ din il-Komunikazzjoni hi li
tistabbilixxi strategija Komunitarja globali lill-Istati Membri 1i taghti appogg biex
tizgura rikonoxximent effettiv u effi¢jenti, prevenzjoni, dijanjozi, trattament, kura, u
ricerka ghall-mard rari fl-Ewropa.

Dan imbaghad se jikkontribwixxi ghall-ghanijiet komprensivi — it-titjib fir-rizultati
tas-sahha, u ghalhekk estensjoni tas-Snin ta’ Sahha Tajba, I-indikatur ewlieni tal-
Istrategija ta’ Lizbona’. Ghal dan il-ghan din il-Komunikazzjoni se torjenta
azzjonijiet operattivi fi tliet ogsma ewlenin tax-xoghol.

Titjib fir-Rikonoxximent u 1-Vizibilita dwar Mard Rari

Il-punt krucjali ghat-titjib ta’ strategiji globali ghal mard rari hu 1i jkun zgurat 1i hu
rikonoxxut, biex l-azzjonijiet konnessi l-ohra jkunu jistghu jsegwu b’mod xieraq.
Biex jitjiebu d-dijanjozi u l-kura fil-qasam ta’ mard rari, identifikazzjoni xierqa
tehtieg tkun akkumpanjata b’informazzjoni ezatta, ipprovduta u mxerrda f’formati ta’
inventarju u repertorju adattati ghall-htigijiet ta’ professjonisti u ta’ nies effettwati.
Dan se jikkontribwixxi biex jigu ttrattati ftit mill-kawzi ewlenin ta’ negligenza tal-
kwistjoni ta’ mard rari. I[I-Kummissjoni ghalhekk timmira 1i tistabbilixxi sistema
tajba ta’ kodifikazzjoni u klassifikazzjoni f’livell Ewropew, li se tipprovdi l-qafas
ghal skambju ahjar ta’ gharfien u fehim ta’ mard rari bhala kwistjoni xjentifika u tas-
sahha pubblika madwar 1-UE.

Ir-Regolament (KE) Nru 141/2000 tal-Parlament Ewropew u tal-Kunsill tas-16 ta' Dicembru 1999 dwar
il-prodotti medi¢inali orfni
Ara http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm
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3.2

3.3.

4.1.

Appogg ta’ Politika dwar Mard Rari fl-Istati Membri

Azzjoni effi¢jenti u effettiva ghal mard rari tiddependi fuq strategija koerenti globali
ghal mard rari li timmobilizza rizorsi skarsi u mifruxa b’mod integrat u rikonoxxut
sew, u integrat fi sforz komuni Ewropew. L-isforz komuni Ewropew stess jiddependi
fuq appro¢¢ komuni biex jahdem fuq mard rari madwar 1-UE, sabiex jistabbilixxi
bazi komuni ghal kollaborazzjoni u jghin biex jitjieb l-ac¢ess tal-pazjenti ghal kura u
informazzjoni.

Ghalhekk il-Kummissjoni tipproponi li 1-Istati Membri jibbazaw lilhom infushom
fuq appro¢¢ komuni biex jindirizzaw mard rari, ibbazat fuq l-ahjar prassi ezistenti,
permezz tal-adozzjoni ta’ Rakkomandazzjoni tal-Kunsill. Il-proposta tal-
Kummissjoni  ghar-Rakkomandazzjoni tal-Kunsill 1i takkumpanja din il-
Komunikazzjoni tirrakkomanda 1i 1-Istati Membri jistabbilixxu strategiji organizzati
fuq:

— it-twaqqif'ta’ pjanijiet ta’ azzjoni intersettorjali ghal mard rari;

— mekkanizmi adegwati ghal definizzjoni, kodifikazzjoni u inventarju ta’ mard rari
u produzzjoni ta’ linji gwida ta’ prassi tajba, sabiex jipprovdu qafas ghal
rikonoxximent ta’ mard rari u skambju ta’ gharfiengharfien u kompetenza;

— trawwim ta’ ricerka dwar mard rari, inkluza l-kooperazzjoni transkonfinali u I-
kollaborazzjoni biex izzid il-potenzjal ta’ rizorsi xjentifici madwar I-UE;

— assigurazzjoni tal-acCess ghal kura tas-sahha ta’ kwalita gholja, b’mod partikolari
permezz ta’ identifikazzjoni ta’ ¢entri nazzjonali u regjonali ta’ kompetenza u t-
trawwim tal-partecipazzjoni taghhom fin-Netwerks Ewropej ta’ referenza;

— assigurazzjoni tal-mekkanizmi biex jigbru kompetenza nazzjonali dwar mard rari
u jghagqduha flimkien mal-kontropartijiet Ewropej;

— tehid ta’ azzjoni biex ikunu Zgurati l-awtorizzazzjoni u l-involviment ta’ pazjenti u
organizzazzjonijiet ta’ pazjenti;

— u l-assigurazzjoni ta' dawn l-azzjonijiet jinkludu dispozizzjonijiet xierqa biex
jizguraw is-sostenibbilta taghhom matul iz-zmien.

Zvilupp ta’ kooperazzjoni Ewropea, koordinazzjoni, u regolament ghal mard
rari

Azzjoni Komunitarja se tghin lill-Istati Membri jiksbu effi¢jenza billi jghaqqdu
flimkien u jorganizzaw ir-rizorsi skarsi fil-qasam tal-mard rari, u tista’ tghin lill-
pazjenti u l-professjonisti biex jikkollaboraw madwar I-Istati Membri biex jaqgsmu u
jikkoordinaw il-kompetenza u l-informazzjoni. Il-Komunita ghandha timmira li
tikkoordina ahjar il-politika u l-inizjattivi f’livell tal-UE, u li ssahhah il-
kooperazzjoni bejn il-programmi tal-UE, sabiex izzid aktar ir-rizorsi disponibbli ghal
mard rari f’livell Komunitarju.

AZZJONIJIET OPERATTIVI BIEX JITJIEBU R-RIKONOXXIMENT U L-VIZIBILITA TA’
MARD RARI

Definizzjoni ta’ mard rari

Id-definizzjoni ezistenti ta’ mard rari fl-UE giet adottata mill-programm ta’ azzjoni
tal-Komunita dwar mard rari 1999-2003 minhabba 1li dan il-mard jipprezenta
prevalenza ta’ mhux aktar minn hamsa ghal kull 10 000 persuni fl-Unjoni Ewropea.
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4.2.

4.3.

4.4.

L-istess definizzjoni hi stipulata fir-Regolament (KE) 141/2000 u, uzata kif xieraq
mill-Kummissjoni Ewropea ghad-desinjazzjoni ta’ medicini orfni. L-UE se Zzomm
id-definizzjoni kurrenti. Definizzjoni aktar irfinuta li tikkunsidra kemm il-prevalenza
u l-in¢idenza se tigi zviluppata bl-uzu tar-rizorsi tal-Programm tas-Sahha u
tikkunsidra d-dimensjoni internazzjonali tal-problema.

II-Klassifikazzjoni u I-kodifikazzjoni ta’ mard rari

Ir-referenza internazzjonali ghal klassifikazzjoni ta’ mard u kundizzjonijiet hi I-
Klassifika Internazzjonali tal-Mard (ICD), ikkoordinata mill-Organizzazzjoni Dinjija
tas-Sahha (WHO?). II-Kummissjoni se tmexxi x-xoghol fir-rigward ta’ mard rari fil-
process ta’ revizjoni tal-ICD ezistenti (Klassifikazzjoni Internazzjonali tal-Mard)
sabiex tizgura kodifikazzjoni u klassifikazzjoni ahjar ta’ mard rari. Ghal dan il-ghan
se jinholoq grupp ta’ hidma dwar il-Klassifikazzjoni u -Kodifikazzjoni ta’ mard rari’
mill-Kummissjoni. Dan il-grupp ta’ hidma jista’ jinhatar bhala Grupp ta’ Hidma
Konsultattiv mill-WHO fil-process kurrenti tar-revizjoni tal-ICD.

Tixrid ta’ gharfiengharfien u informazzjoni dwar mard rari

Element wiehed ewlieni ghat-titjib tad-dijanjozi u I-kura fil-qasam ta’ mard rari hu li
tigi pprovduta u mxerrda informazzjoni preciza f’format adattat ghall-htigijiet ta’
professjonisti u ta’ nies affettwati. It-twaqqif ta’ inventarju dinamiku tal-UE ta’ mard
rari se jikkontribwixxi biex jittratta uhud mill-kawzi ewlenin li jittraskuraw il-
kwistjoni ta’ mard rari inkluza l-injoranza ta' liema mard huwa rari. II-Kummissjoni
se tizgura li din l-informazzjoni se tkompli tkun disponibbli f’livell Ewropew, u tibni
b’mod partikolari fuq il-bazi ta’ dejta Orphanet’, appoggjata permezz tal-programmi
tal-Komunitarji.

Netwerks ta’ informazzjoni tal-mard

Il-prijoritajiet ghal azzjoni dwar in-netwerks ezistenti ta’ informazzjoni ta’ mard
specifiku (jew tal-futur) huma:

— i jiggarantixxu l-iskambju ta’ informazzjoni permezz ta’ netwerks ezistenti ta’
informazzjoni Ewropea;

— biex jippromwovu klassifikazzjoni ahjar ta’ mard partikolari;

— 11 jizviluppaw strategiji u mekkanizmi ghal skambju ta’ informazzjoni bejn il-
partijiet interessati;

— i jizviluppaw dejta epidemjologika komparabbli f’livell Ewropew;

— u biex jappoggjaw skambju tal-ahjar prassi u jizviluppaw mizuri ghal gruppi ta’
pazjenti.

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

AZZJONIJIET OPERATTIVI BIEX TIGI ZVILUPPATA KOOPERAZZJONI EWROPEA U
JITJIEB L-ACCESS GHAL KURA TAS-SAHHA TA’ KWALITA GHOLJA GHAL MARD RARI

Titjib fl-a¢¢ess universali ghal kura tas-sahha ta’ kwalita gholja ghal mard rari,
b’mod partikolari permezz ta’ zvilupp ta’ centri nazzjonali/regjonali ta’
kompetenza u t-twaqqif ta’ netwerks ta’ referenza tal-UE

L-Istati Membri ghandhom impenn komuni biex jizguraw access universali ghal kura
tas-sahha ta’ kwalita gholja fuq il-bazi tal-ekwita u s-solidarjeta’. Izda meta I-mard
huwa rari, il-kompetenza hi skarsa wkoll. Certi ¢entri ta’ kompetenza (imsejha wkoll
¢entri ta’ referenza jew eccellenza f'uhud mill-Istati Membri) adottaw kompetenza li
tintuza b'mod wiesa' minn professjonisti ohrajn mill-pajjizi taghhom’ u wkoll
internazzjonalment, u li tista’ tghin biex tizgura l-a¢¢ess ghal kura tas-sahha xierqa
ghal pazjenti b’mard rari. Ir-Rapport tal-Grupp ta’ Hidma tal-UE tal-2006 tal-mard
rari lill-Grupp ta’ Livell Gholi ‘Kontribut ghat-tfassil tal-politika: Ghal
kollaborazzjoni Ewropea dwar is-servizzi tas-sahha u I-kura medika fil-qasam tal-
RD* jirrakkomanda li I-Istati Membri jikkontribwixxu ghall-identifikazzjoni tac-
¢entri esperti taghhom u jappoggjawhom finanzjarjament.

[1-Grupp ta’ Livell Gholi dwar is-servizzi tas-sahha u l-kura medika kien qed jahdem
fuq il-kuncett ta’ netwerks Ewropej ta’ referenza mill-2004°. Fuq il-bazi tax-xoghol
tal-Grupp ta’ Livell Gholi, I-Artikolu 15 tal-proposta tad-Direttiva tal-Parlament
Ewropew u tal-Kunsill dwar l-applikazzjoni tad-drittijiet tal-pazjenti fil-kura tas-
sahha transkonfinali (COM(2008) 414) jipprovdi ghall-izvilupp ta’ netwerks
Ewropej ta’ referenza (ERNs) li ghandhom ikunu ffacilitati mill-Istati Membri. L-
ERN ghal Mard Rari se jkollu rwol strategiku fit-titjib ta’ trattament ta’ kwalita
ghall-pazjenti kollha madwar 1-Unjoni Ewropea kif mitlub mill-organizzazzjonijiet
tal-pazjenti'’.

Access ghal servizzi so¢jali specjalizzati

I¢-centri ta’ kompetenza jista’ jkollhom ukoll rwol essenzjali fl-izvilupp jew I-
iffacilitar ta’ servizzi soc¢jali specjalizzati li se jtejbu l-kwalita ta’ hajja ta’ nies li
ghandhom marda rari. Linji telefoni¢i ta’ ghajnuna, servizzi ta’ kura temporanja ta’
Mistriech u Programmi Terapewtici ta’ Rikreazzjoni, kienu appoggjati'' u jehtieg li
jkunu sostenibbli biex isegwu l-miri taghhom: zieda fl-gharfien, skambju tal-ahjar
prassi u standards, gbir ta’ rizorsi bl-uzu tal-Programm tas-Sahha u 1-Pjanijiet ta’
Azzjoni tad-Dizabilita.

Konkluzjonijiet tal-Kunsill dwar valuri u prin¢ipji Komuni fis-Sistemi tas-Sahha tal-Unjoni Ewropea,
GU 2006/C 146/01

Ara r-rapport tal-Grupp ta’ Hidma tal-Mard Rari “Harsa generali ta’ Centri ta’ Referenza kurrenti dwar
mard rari fl-UE (2005)” http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare § en.htm

Ara r-rapport tal-grupp ta’ livell gholi dwar is-servizzi tas-sahha u l-kura medika dwar netwerks ta’
referenza Ewropej http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Ara r-Rapport tal-Workshop Ewropew dwar Centri ta’ Kompetenza u Netwerks ta’ Referenza ghal
Mard Rari, Praga, Lulju 2007;

http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop report 3.pdf

simili ghal dawk identifikati grazzi ghall-progett RAPSODY iffinanzjat mill-UE
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm
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5.3.

54.

5.5.

5.6.

Access ghal Medicini Orfni

Hemm xkiel specifiku fl-a¢¢ess ghall-medicini orfni permezz tal-process tat-tehid
tad-decizjonijiet ghall-ipprezzar u r-rifuzjoni konnessi ma’ rarita. Il-mod kif wiehed
jista’ jimxi 'l quddiem hu li tizdied il-kollaborazzjoni f’livell Ewropew ghal
valutazzjoni xjentifika tal-valur (mizjud) terapewtiku tal-Prodotti Medicinali Orfni.

[I-Kummissjoni se tistabbilixxi grupp ta’ hidma biex jaghmel skambju ta’
gharfiengharfien bejn I-Istati Membri u l-awtoritajiet Ewropej dwar il-valutazzjoni
xjentifika tal-valur mizjud kliniku ta’ medi¢ini orfni. Dawn il-kollaborazzjonijiet
jistghu jwasslu ghal rapporti komuni li ma jorbtux ta’ valutazzjoni ta’ valur mizjud
kliniku b’informazzjoni mtejba li tiffacilita d-decizjonijiet tal-ipprezzar u r-rifuzjoni
nazzjonali, minghajr anti¢ipazzjoni tar-rwoli rispettivi tal-awtoritajiet'>

Barra minn hekk, ghandhom jigu kkunsidrati l-involviment tal-EMEA u n-netwerks
ezistenti internazzjonali Valutazzjoni tat-Teknologija tas-Sahha bhall-Valutazzjoni
tat-Teknologija tas-Sahha Internazzjonali (HTAi)", in-Netwerk Ewropew ghall-
Valutazzjoni tat-Teknologija tas-Sahha (EUnetHTA)" jew il-Kumitat tal-
Evalwazzjoni tal-Medi¢ini (MEDEV) B,

Pragrammi ta’ uzu dhuli

Sistema ahjar ghall-provvista ta’ medi¢ini ghal pazjenti b’mard rari qabel I-
approvazzjoni u/jew ir-rifuzjoni (l-hekk imsejjah uzu dhuli) ta’ medic¢ini godda hi
mehtiega.

Skont il-legizlazzjoni farmacewtika ezistenti, -lEMEA tista’ tohrog opinjonijiet dwar
l-uzu tal-prodott taht 1-uzu dhuli biex jizgura appro¢¢ komuni madwar il-Komunita.

[I-Kummissjoni se tistieden lill-EEMEA biex taghmel revizjoni tal-linja gwida
ezistenti taghha bl-ghan 1i tipprovdi access ghat-trattament lill-pazjent.

Taghmir mediku

Ir-Regolament tal-Prodott Medic¢inali Orfni ma jkoprix il-qasam ta’ taghmir mediku.
Id-dags limitat tas-suq u l-qligh potenzjali limitat fuq I-investiment hu dizinc¢entiv. Il-
Kummissjoni se tivvaluta jekk hemmx htiega ghal mizuri biex teghleb din is-
sitwazzjoni, possibilment fil-kuntest tar-revizjoni li jmiss tad-Direttivi tat-Taghmir
Mediku.

Inéentivi ghal zvilupp ta’ Medi¢ini Orfni

Kumpaniji farmacewti¢i jinvestu bil-kbir fuq perjodu taz-zmien twil biex jiskopru,
jizviluppaw u jgibu trattamenti ghal mard rari fis-suq. Huma jehtiegu jkunu kapaci
juru gligh fuq l-investiment. Madankollu, 1-ideal hu li huma jkunu kapaci wkoll
jergghu jinvestu dak il-qligh fuq investiment meta jiskopru aktar trattamenti. B’aktar
minn 45 trattament awtorizzat fl-UE — u x’uhud ghall-istess kundizzjonijiet — xorta
ghad hemm kundizzjonijiet minghajr trattament. L-esplorazzjoni ta’ incentivi
addizzjonali f’livell nazzjonali u Ewropew biex tissahhah ir-ricerka fil-mard rari u 1-
izvilupp ta’ prodotti medic¢inali orfni, u 1-familjarita tal-Istati Membri ma’ dawn il-

Dan kif stipulat fid-dokument “Titjib fl-ac¢ess ghall-medic¢ini orfni ghac-¢ittadini affetwati kollha tal-
UE”, adottat mill-Forum Farmacewtiku ta’ livell Gholi.

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.

prodotti ghandhom jigu mhegga skont I-Artikolu9 tar-Regolament (KE)
Nru 141/2000.

e-Sahha

e-Sahha tista’ tikkontribwixxi f°ghadd ta’ modi differenti f"dan il-qasam, b’mod
partikolari permezz ta’:

— Servizzi elettroni¢i onlajn Zviluppati minn Orphanet u minn progetti ffinanzjati
ohra tal-UE, huma turija ¢ara dwar kif it-Teknologija tal-Informazzjoni u tal-
Komunikazzjoni (ICT) tista’ tikkontribwixxi biex taghmel lill-pazjenti f’kuntatt
ma’ pazjenti ohra u biex tizviluppa komunitajiet tal-pazjenti, biex ikun hemm
bazijiet ta’ dejta komuni bejn il-gruppi ta’ ricerka, biex tigbor id-dejta ghar-
ricerka klinika, biex tirregistra lill-pazjenti 1i jixtiequ jipparte¢ipaw fir-ricerka
klinika, u biex tressaq kazijiet lill-esperti li jtejbu I-kwalita tad-dijanjozi u t-
trattament;

— It-Telemedic¢ina, il-provvista tas-servizzi tal-kura tas-sahha f’distanza permezz tal-
ICT, hi ghodda utli ohra. Din tista’, perezempju, taghmilha possibbli li ggib
esperti specjalizzati ta’ livell gholi fuq mard rari fil-klini¢i u pratti¢i privati, bhal
opinjoni ohra mi¢-centru ta’ ecéellenza'®;

— Ir-Ricerka ffinanzjata taht I-FP7'" fil-qasam ta’ mudellar bl-ghajnuna tal-
kompjuter ta’ processi fizjologic¢i u patologic¢i hi appro¢¢ promettenti biex jghin
biex wiehed jithem ahjar il-fatturi 1i jezistu ta’ mard rari, tbassir ta’ rizultati u
possibilment li jinstabu soluzzjonijiet ghal trattamenti godda.

Prattika ta’ Skrining

Skrining tat-trabi ghal Phenylketonuria u ipotirojdizmu kongenitu qed jigi pprattikat
bhalissa fl-Ewropa u ppruvat bhala effi¢jenti hafna fil-prevenzjoni ta’ dizabilitajiet fi
tfal affettwati. Hekk kif it-teknologija tevolvi, issa jistghu jsiru hafna testijiet, inkluzi
dawk mir-robots, bi prezz baxx ghal firxa wiesgha ta' mard rari, spe¢jalment mard
metaboliku u kundizzjonijiet geneti¢ci b'mod generali. Hu rakkomandat li tkun
imhegga l-kooperazzjoni f’dan il-qasam biex tigi ggenerata l-evidenza li fugha
ghandhom ikunu bbazati d-decizjonijiet fil-livell tal-Istati Membri. Evalwazzjoni tal-
iskrining tal-popolazzjoni kurrenti (inkluz l-iskrining tat-trabi) strategiji ghal mard
rari u ta’ dawk potenzjali godda, se jitmexxew mill-Kummissjoni fil-livell tal-UE
biex tipprovdi lill-Istati Membri bl-evidenza (inkluzi aspetti ta’ etika) li fughom
ghandhom jibbazaw id-dec¢izjoni politika taghhom. II-Kummissjoni se tikkunsidra
dan l-appogg bhala prijorita ghal azzjoni.

Gestjoni ta’ kwalita ta’ laboratorji dijanjosti¢i

Hafna mard rari issa jista’ jsir dijanjozi tieghu bl-uzu ta’ test bijologiku li ta’ spiss
ikun test genetiku. Dawn it-testijiet huma elementi magguri ta’ gestjoni xierqa tal-
pazjent minhabba li jippermettu dijanjozi bikrija, xi kultant skrining ta’ kaskata
familjali jew test ta’ qabel it-twelid. Minhabba n-numru kbir ta’ testijiet u I-htiega
biex jigi mfassal u vvalidat sett specifiku ta’ analizijiet dijanjosti¢i ghal kull wiehed,
l-ebda pajjiz uniku ma jista’ jkun suffi¢jenti ghalih innifsu fil-provvista ta’ ttestjar u
f’valutazzjoni effi¢jenti ta’ kwalita esterna tat-testijiet ipprovduti. Hemm il-htiega 1i

Abbozz ta’ Komunikazzjoni dwar it-Telemedicina ghall-beneficcju tal-pazjenti, is-sistemi tal-kura tas-
sahha u s-socjeta.
http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm
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jkun possibli u ffa¢ilitat I-iskambju ta’ kompetenza permezz ta’ standards u
proceduri, iddikkjarati b’mod ¢ar, trasparenti u li jagblu mal-UE.

Dan jista’ jinkiseb permezz tat-twaqqif ta’ netwerks Ewropej ta’ referenza ta’
laboratorji dijanjosti¢i esperti (ez. EuroGenTest'® Dawn il-laboratorji se jigu mhegga
biex jipparte¢ipaw fl-ittestjar tal-profi¢jenza b’attenzjoni specjali ghar-rijultat tar-
rapport u fil-provvista tal-konsulenza genetika ta’ qabel u wara t-test'”

Ara http://www.eurogentest.org/.

Ghajnuna lil nies i qed jiffac¢jaw dijanjozi ta’ mard genetiku biex jithmu kemm l-informazzjoni
fattwali dwar il-marda kif ukoll l-effett li se jkollha fuq hajjithom, biex ikunu jistghu jaslu ghad-
decizjonijiet taghhom dwar il-futur.
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5.10.

5.11.

5.12.

Prevenzjoni primarja

Huwa ftit hafna I-mard rari li ghalih il-prevenzjoni primarja hi possibbli.
Madankollu, se jittiehdu mizuri preventivi primarji ghal mard rari meta jkun
possibbli (ez. prevenzjoni ta’ difetti tat-tubi tan-nervi mis-supplimentazzjoni tal-
Acidu Foliku). L-azzjoni f’dan il-qasam ghandha tkun is-suggett ghal dibattitu fil-
livell tal-UE mmexxi mill-Kummissjoni bil-mira li tiddetermina ghal liema mard rari
l-mizuri preventivi primarji jistghu jkunu ta’ suécess.

Bazijiet ta’ dejta u registri

Bazijiet ta’ dejta u registri jikkostitwixxu strumenti ewlenin biex izidu t-gharfien
dwar mard rari u jizviluppaw ricerka klinika. Dawn huma l-uniku mod li jigbor id-
dejta biex jinkiseb daqs suffi¢jenti ta’ kampjun ghal ricerka epidemjologika u/jew
ricerka klinika. Se jigu kkunsidrati sforzi kollaborattivi biex tigi stabbilita gabra ta’
dejta u tinzamm, sakemm dawn ir-rizorsi jkunu miftuha u ac¢cessibbli. Kwistjoni
ewlenija se tkun ukoll li tigi assigurata s-sostenibbilta fuq perjodu ta’ zmien twil ta’
sistemi bhal dawn, aktar milli jigu ffinanzjati fuq il-bazi ta’ finanzjament inerenti ta’
progett prekarju. L-idea kienet ukoll elaborata fid-dokument “Titjib fl-access ghall-
medi¢ini orfni ghac¢-cittadini affetwati kollha tal-UE”, adottat mill-Forum
Farmacewtiku ta’ livell Gholi.

Ir-Ri¢erka u L-Izvilupp
Ghal mard rari sever li ghandu potenzjal 1i jitfejjaq, ma hemm l-ebda trattament

zvilupp kliniku u n-nuqqas ta’ percezzjoni ta’ opportunitd/prezz mill-industrija
farmacewtika. Il-prezz gholi tal-izvilupp tal-medic¢ini, flimkien mal-qligh stmat bhala
baxx fuq l-investiment (minhabba popolazzjonijiet zghar hafna ta’ pazjenti),
normalment kien jaqta’ qalb l-industrija farmacewtika milli tizviluppa l-medicini
ghal mard rari, minkejja 1-htiega medika enormi.

Process ta’ djalogu bikri dwar medic¢ini 1i ghadhom ged jizviluppaw ghandu jigi
stabbilit bejn dawn il-kumpaniji u l-awtoritajiet li jiffinanzjaw il-medi¢ini*’. Dan se
jaghti aktar certezza lill-kumpanija 1i tisponsorja dwar il-qligh potenzjali taghha tal-
futur u se jaghti lill-awtoritajiet aktar gharfien u fidu¢ja fil-valur ta’ medicini 1i se
jintalab biex jevalwa u jiffinanzja.

Progetti ta’ ricerka dwar mard rari kienu appoggjati ghal aktar minn zewg decennji
permezz tal-Programmi ta’ Qafas tal-Komunita Ewropea ghal Ricerka, Zvilupp
Teknologiku u Attivitajiet ta’ Demostrazzjoni. Fil-Programm ta’ Qafas kurrenti, I-
FP7%!, it-Tema tas-Sahha tal-Programm Specifiku tal-“Kooperazzjoni”, hu mfassal
biex jaghti appogg lil ricerka kollaborattiva multinazzjonali f’forom differenti. Il-
punt fokali ewlieni tat-tema tas-Sahha fil-qasam ta’ mard rari hu l-istudju mifrux
mal-Ewropa kollha tal-istorja naturali, tal-patofizjologija, u l-izvilupp ta’ interventi
preventivi, dijanostici u terapewtici.

[I-Kumitat Konsultattiv tal-UE dwar Mard Rari (EUACRD, ara punt 7) u [-Kumitat
ghal Prodotti Medi¢inali Orfni (COMP) fl-Agenzija Ewropea ghall-Medi¢ini

21

Dan kif stipulat fid-dokument “Titjib fl-ac¢ess ghall-medic¢ini orfni ghac-¢ittadini affettwati kollha tal-
UE”, adottat mill-Forum Farmacewtiku ta’ livell Gholi.
Ara http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html
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(EMEA) se jindirizza lill-Kummissjoni rakkomandazzjoni annwali kongunta dwar
punti specifici ghas-sejhiet ghall-proposti fl-implimentazzjoni tal-programmi ta’
qafas.

Progetti ta’ koordinazzjoni mmirati lejn l-aqwa uzu tar-rizorsi limitati ddedikati lir-
ricerka dwar mard rari ghandhom ikunu mhegga. Bhala ezempju, 1-UE FP-6
appoggijat lill-progett ERANet (E-Rare)* 1i bhalissa qed jikkoordina 1-politika dwar
il-finanzjament tar-ricerka ghal mard rari ta’ seba’ pajjizi jikkontribwixxi ghat-
trattament tal-frammentazzjoni ta’ sforzi ta’ ricerka. Approcci bhal dawn ghandhom
jinghataw konsiderazzjoni dovuta.

KOOPERAZZJONI INTERNAZZJONALI

[l-politika tal-Kummissjoni dwar mard rari ghandha timmira li trawwem
kooperazzjoni dwar mard rari f’livell internazzjonali bil-pajjizi kollha interessati u
b’kollaborazzjoni mill-qrib mal-Organizzazzjoni tas-Sahha Dinjija. Il-kooperazzjoni
internazzjonali hi diga parti integrali tal-Programmi ta’ Qafas ghal Ricerka.

GOVERNANZA U MONITORAGG

[I-Kummissjoni ghandha tinghata 1-ghajnuna mill-Kumitat Konsultattiv tal-UE dwar
il-Mard Rari (EUACRD) biex taghti parir dwar l-implimentazzjoni ta’ din il-
Komunikazzjoni. II-Kumitat se jkun ippresedut mill-Kummissjoni Ewropea u se jkun
mghejun mis-Segretarjat Xjentifiku, appoggjat permezz tal-Programm tas-Sahha. I1-
kumitat se jiehu post il-Grupp ta’ Hidma kurrenti tal-UE dwar il-Mard Rari.

L-organizzazzjoni tal-Jum Ewropew tal-Mard Rari (29 ta’ Frar, jum rari) u I-
konferenzi Ewropej biex jizdied I-gharfien ta’ professjonisti u tal-pubbliku generali
se jkunu mhegga wkoll.

[I-Kummissjoni se tipprodu¢i rapport ta’ implimentazzjoni dwar din il-
Komunikazzjoni — indirizzat lill-Parlament Ewropew, lill-Kunsill, lill-Kumitat
Ekonomiku u Soc¢jali Ewropew u lill-Kumitat tar-Regjuni fuq il-bazi tal-
informazzjoni pprovduta mill-Istati Membri, mhux aktar tard minn hames snin wara
d-data tal-adozzjoni ta’ din il-Komunikazzjoni. Dan ir-rapport ghandu jkun indirizzat
fl-istess hin tar-rapport tal-implimentazzjoni li se jkun prodott fir-Rakkomandazzjoni
tal-Kunsill dwar mard rari.

KONKLUZJONI

Ghalkemm kull marda rari taffettwa biss numru relattivament zghir ta’ pazjenti u
familji, meta jitqiesu b’mod globali dawn jirrapprezentaw ostakolu tas-sahha serju
ghall-UE. Barra minn hekk, il-htiega li tinghaqad flimkien il-kompetenza u jsir uzu
effi¢jenti tar-rizorsi limitati disponibbli jfisser li I-mard rari huwa qasam fejn il-
kooperazzjoni Ewropea tista’ zzid valur partikolari lill-azzjonijiet tal-Istati Membri.
[I-Kummissjoni diga hadet inizjattivi individwali fl-imghoddi, bhall-programm tal-
mard rari, ir-regolament dwar prodotti medicinali orfni, u l-attenzjoni lill-mard rari fi
hdan il-Programmi ta’ Qafas ghal ricerka, Zvilupp teknologiku u attivitajiet ta’
demostrazzjoni. 1zda tehtieg aktar azzjoni biex tizgura li dawn il-linji individwali ta’
xoghol huma sostnuti u migjuba flimkien fi strategija koerenti globali ghal mard rari,

22

Ara http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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kemm flivell Komunitarju u fl-Istati Membri, sabiex izzid il-potenzjal ghal
kooperazzjoni globali.

B’din il-Komunikazzjoni u I-proposta li takkumpanjaha ghal Rakkomandazzjoni tal-
Kunsill, il-Kummissjoni timmira li tistabbilixxi dik l-istrategija globali ghal mard
rari. Din toffri 1-potenzjal 1i zzid l-ambitu ghal kooperazzjoni u appogg reciproku
f’dan il-qasam ta’ sfida madwar 1-Ewropa kollha. Din se taghti appogg lill-Istati
Membri biex jistabbilixxu l-istrategija nazzjonali u regjonali taghhom stess ghal
mard rari. U permezz ta’ dan, se tipprovdi lill-pazjenti u l-familji affettwati minn
mard rari b’benefic¢ju tangibbli mill-integrazzjoni Ewropea fil-hajja taghhom ta’
kuljum.

12

MT



	1. INTRODUZZJONI
	2. IL-KWISTJONI
	3. L-GĦANIJIET
	3.1. Titjib fir-Rikonoxximent u l-Viżibilità dwar Mard Rari
	3.2. Appoġġ ta’ Politika dwar Mard Rari fl-Istati Membri
	3.3. Żvilupp ta’ kooperazzjoni Ewropea, koordinazzjoni, u regolament għal mard rari

	4. AZZJONIJIET OPERATTIVI BIEX JITJIEBU R-RIKONOXXIMENT U L-VIŻIBILITÀ TA’ MARD RARI
	4.1. Definizzjoni ta’ mard rari
	4.2. Il-Klassifikazzjoni u l-kodifikazzjoni ta’ mard rari
	4.3. Tixrid ta’ għarfiengħarfien u informazzjoni dwar mard rari
	4.4. Netwerks ta’ informazzjoni tal-mard

	5. AZZJONIJIET OPERATTIVI BIEX TIĠI ŻVILUPPATA KOOPERAZZJONI EWROPEA U JITJIEB L-AĊĊESS GĦAL KURA TAS-SAĦĦA TA’ KWALITÀ GĦOLJA
	5.1. Titjib fl-aċċess universali għal kura tas-saħħa ta’ kwalità għolja għal mard rari, b’mod partikolari permezz ta’ żvilupp 
	5.2. Aċċess għal servizzi soċjali speċjalizzati
	5.3. Aċċess għal Mediċini Orfni
	5.4. Pragrammi ta’ użu dħuli
	5.5. Tagħmir mediku
	5.6. Inċentivi għal żvilupp ta’ Mediċini Orfni
	5.7. e-Saħħa
	5.8. Prattika ta’ Skrining
	5.9. Ġestjoni ta’ kwalità ta’ laboratorji dijanjostiċi
	5.10. Prevenzjoni primarja
	5.11. Bażijiet ta’ dejta u reġistri
	5.12. Ir-Riċerka u L-Iżvilupp

	6. KOOPERAZZJONI INTERNAZZJONALI
	7. GOVERNANZA U MONITORAĠĠ
	8. KONKLUŻJONI

