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KOMUNIKAT KOMISJI DO PARLAMENTU EUROPEJSKIEGO, RADY,
EUROPEJSKIEGO KOMITETU EKONOMICZNO-SPOLECZNEGO ORAZ

KOMITETU REGIONOW

na temat: Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed Europa

WPROWADZENIE

Rzadkie choroby to choroby o szczegélnie niskiej chorobowos$ci (czgstosci
wystepowania) — Unia Europejska uznaje chorobg za rzadka, jesli dotyka ona nie
wigcej niz 5 na 10 000 os6b w UE. Niemniej jednak, poniewaz liczba takich chorob
wynosi od 5000 do 8 000, oznacza to, ze na rzadkie choroby choruje lub bedzie
chorowac¢ ok. 29 milionow ludzi w Unii Europejskie;.

Szczegolne cechy rzadkich chorob — ograniczona liczba pacjentéw oraz niewielki i
trudnodostepny zaséb wiedzy, w tym wiedzy specjalistycznej, na ich temat —
wyrdzniaja je jako wyjatkowa dziedzing o bardzo wysokiej europejskiej wartosci
dodanej. Wspotpraca w skali europejskiej moze pomdc w rozpowszechnieniu tej
ograniczonej wiedzy i potaczeniu zasobow w maksymalnie efektywny sposob, tak
aby skutecznie zwalcza¢ rzadkie choroby w calej UE.

Komisja podjeta juz w wielu obszarach konkretne dziatania w celu rozwiazania
problemow zwiazanych z rzadkimi chorobami. Niniejszy komunikat w sprawie
stojacych przed Europa wyzwan w dziedzinie rzadkich choréb, ktéry opiera si¢ na
tych osiagnigciach, ma w zatozeniu by¢ dokumentem przedstawiajacym spdjne
podejscie oraz wskazujacym jasne wytyczne na potrzeby obecnych i przysztych
dziatan Wspdlnoty w tej dziedzinie, aby na sprawiedliwych zasadach poprawic
dostgpnos$¢ profilaktyki, diagnozy i leczenia pacjentow cierpiacych na rzadkie
choroby w catej Unii Europejskiej.

ISTOTA ZAGADNIENIA

Wigkszos¢ rzadkich choréb to choroby genetyczne; pozostale to m.in. rzadkie
nowotwory, choroby autoimmunologiczne, wady wrodzone, choroby toksyczne i
zakazne. Badania nad rzadkimi chorobami okazaty si¢ bardzo przydatne do lepszego
poznania mechanizmu powszechniej wystepujacych chordb, takich jak otylos$¢ i
cukrzyca, poniewaz czgsto choroby te stanowia model zaburzenia funkcjonowania
okreslonego szlaku biologicznego. Jednak badania nad rzadkimi chorobami sa nie
tylko rzadko prowadzone, ale w dodatku rozproszone w réznych laboratoriach w
catej UE.

Brak polityki zdrowotnej dotyczacej wylacznie rzadkich chorob i niewielkie zasoby
wiedzy specjalistycznej w tej dziedzinie powoduja op6znienie diagnozy omawianych
schorzen 1 trudny dostep do opieki. Prowadzi to do dodatkowego pogorszenia stanu
fizycznego, psychicznego i umystowego chorych, niewystarczajacego lub nawet
szkodliwego leczenia oraz do utraty zaufania do systemu opieki zdrowotnej, pomimo
faktu, ze z niektorymi rzadkimi chorobami mozna prowadzi¢ normalne zycie, o ile
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tylko zostang na czas rozpoznane i beda wlasciwie leczone. Niewtasciwa diagnoza
lub brak diagnozy sa gtownymi przeszkodami w poprawie jakosci zycia tysigcy
pacjentoéw z rzadkimi chorobami.

Krajowe $wiadczenia zdrowotne w zakresie diagnozowania, leczenia i rehabilitacji
0s0b z rzadkimi chorobami réznig si¢ istotnie pod wzgledem dostgpnosci i jakosci.
Obywatele UE maja nierowny dostgp do specjalistycznych ustug i do mozliwosci
opieki, rézniacy si¢ w poszczegolnych panstwach cztonkowskich i regionach. Kilku
panstwom czlonkowskim udalo si¢ rozwiazaé niektére z problemow zwiazanych z
rzadko$cia omawianych chordb, natomiast inne nie rozwazyly jeszcze mozliwych
rozwigzan.

Pod auspicjami Komisji i EMEA (Europejskiej Agencji Lekow) rozpoczgto juz
realizacje¢ polityki w sprawie lekéw sierocych. Leki te sa zwane ,sierocymi”,
poniewaz w normalnych warunkach rynkowych przemyst farmaceutyczny nie ma
istotnego interesu w opracowywaniu i sprzedawaniu produktéw przeznaczonych
tylko dla niewielkiej liczby pacjentow cierpiacych na bardzo rzadkie choroby.
Przedstawiono wniosek dotyczacy rozporzadzenia w sprawie sierocych produktow
leczniczych (rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z
dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych') w celu
ustanowienia kryteridw przyznawania statusu sierocego w UE. Opisano w nim
zachety (np. dziesigcioletnia wylaczno$¢ rynkowa, pomoc w opracowaniu protokotu,
dostep do scentralizowanej procedury udzielania pozwolen na dopuszczenie do
obrotu) sklaniajace do prowadzenia prac badawczo-rozwojowych nad lekami
stuzacymi do leczenia, profilaktyki Iub diagnostyki rzadkich choréb i1 do
wprowadzania takich lekow na rynek. Polityka UE w zakresie sierocych produktow
leczniczych okazala si¢ sukcesem. Jednak panstwa czlonkowskie nie zapewniaja
jeszcze petnego dostepu do kazdego leku sierocego dopuszczonego do obrotu.

CELE

Na mocy art. 152 Traktatu rola Komisji w dziedzinie zdrowia polega na zachgcaniu
do wspotpracy migdzy panstwami cztonkowskimi oraz, w razie koniecznosci,
wspieraniu ich dziatan Szczegoélne cechy rzadkich chordob — ograniczona liczba
pacjentow oraz niewielki 1 trudnodostepny zaséb wiedzy, w tym wiedzy
specjalistycznej, na ich temat — wyrozniaja je jako wyjatkowa dziedzing o bardzo
wysokiej europejskiej wartosci dodanej. Niniejszy komunikat ma na celu
ustanowienie ogolnej strategii Wspdlnoty w zakresie udzielania wsparcia panstwom
cztonkowskim w zapewnieniu efektywnego 1 skutecznego rozpoznawania,
profilaktyki, diagnozy, leczenia, opieki i badan w zakresie rzadkich chorob w
Europie.

Przyczyni si¢ to z kolei do realizacji nadrzednego celu — poprawy wynikow
zdrowotnych, a wigc do wydtluzenia liczby zdrowych lat zycia, kluczowego

Rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w
sprawie sierocych produktéw leczniczych
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3.2.

wskaznika strategii lizbonskiej”. W tym celu komunikat przewiduje skupienie
dzialan operacyjnych na trzech gtownych obszarach.

Poprawa rozpoznawania rzadkich choréb i spolecznej §wiadomosci ich istnienia

Kluczem do poprawy catosciowych strategii w zakresie rzadkich chorob jest
zapewnienie ich rozpoznawania, co jest niezbednym warunkiem podjecia
odpowiednich kolejnych dzialan. Dla poprawy jakosci diagnozy i opieki w
dziedzinie rzadkich choréb konieczne jest, aby wilasciwemu okresleniu choroby
towarzyszyly odpowiednie informacje, przedstawiane i rozpowszechniane w formie
rejestrow 1 spisow, dostosowanej do potrzeb pracownikow stuzby zdrowia i oséb
dotknigtych chorobami. Przyczyni si¢ to do usunigcia przynajmniej czesci
najwazniejszych przyczyn zaniedbywania kwestii rzadkich choréb. W zwiazku z tym
Komisja zamierza wprowadzi¢ szczegotowy system kodowania i1 klasyfikacji na
szczeblu europejskim, ktory bedzie stanowi¢ ramy dla lepszego rozpowszechniania
wiedzy 1 rozumienia rzadkich chordb jako kwestii majacej znaczenie dla zdrowia
publicznego w catej UE.

Wspieranie polityk dotyczacych rzadkich choréb w panstwach czlonkowskich

Efektywne i skuteczne dzialanie w dziedzinie rzadkich choréb wymaga spojnej i
catlosciowej strategii, ktora pozwoli na wykorzystanie ograniczonych i
rozproszonych $rodkéw w spdjny i cieszacy si¢ powszechna akceptacja sposob oraz
bedzie wlaczona we wspdlny wysitek na poziomie europejskim. Ten wspolny
wysitek zalezy z kolei od wspdlnego w catej UE podejscia do dziatan w zakresie
rzadkich chordb, ktére moze zapewni¢ wspolne podstawy dla wspolpracy i1
przyczyni¢ si¢ do poprawy dostgpnosci opieki i informacji dla pacjentow.

Komisja proponuje zatem, aby panstwa cztonkowskie prowadzity swoje dziatania w
zakresie rzadkich chorob zgodnie ze wspdlnym podejsciem, opartym na
dotychczasowych najlepszych praktykach. W tym celu proponuje si¢ przyjecie
zalecenia Rady. Wniosek Komisji dotyczacy zalecenia Rady, zalaczony do
niniejszego komunikatu, przewiduje wprowadzenie w zZycie przez panstwa
cztonkowskie strategii skupionych wokot:

— wprowadzenia krajowych, miedzysektorowych planéw dzialania w zakresie
rzadkich choréb;

— odpowiednich mechanizméw stuzacych definiowaniu i oznaczaniu kodami
rzadkich chordéb, sporzadzaniu ich rejestrow oraz opracowywaniu wytycznych
dobrej praktyki w celu sformulowania ram rozpoznawania rzadkich chorob i
rozpowszechniania wiedzy teoretycznej i praktycznej;

— wspierania badan poswigconych rzadkim chorobom, w tym wspotpracy
transgranicznej w celu maksymalnego zwigkszenia potencjalu zasobow
naukowych w catej UE;

Zob. http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm
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— zapewnienia dostepnosci opieki zdrowotnej wysokiej jakosSci, szczegolnie przez
okreslenie krajowych 1 regionalnych centrow wiedzy specjalistycznej i
promowanie ich uczestnictwa w europejskich sieciach referencyjnych;

— zapewnienia mechanizméw gromadzenia wiedzy specjalistycznej na temat
rzadkich choréb w kontekscie krajowym i taczenia jej przy wspotudziale
partneréw europejskich;

— podjegcia dzialan w celu zwigkszenia potencjatu i uczestnictwa pacjentow i ich
organizacji;

— uzupehienia tych dziatan odpowiednimi przepisami zapewniajacymi ich trwalos¢.

Rozwijanie europejskiej wspolpracy, koordynacji i regulacji w zakresie
rzadkich chorob

Dziatanie wspolnotowe pomoze panstwom czlonkowskim sprawnie gromadzi¢ i
organizowac niewielkie istniejace zasoby w dziedzinie rzadkich choréb, a pacjentom
1 pracownikom stuzby zdrowia z réznych panstw cztonkowskich utatwi wspotprace
zmierzajaca do rozpowszechniania i koordynowania wiedzy i informacji. Wspolnota
powinna postawi¢ sobie za cel lepsza koordynacj¢ polityk i inicjatyw na poziomie
UE oraz wzmocnienie wspoétdziatania migdzy programami UE, tak by
zmaksymalizowa¢ skutecznos$¢ srodkéw dostepnych na walke z rzadkimi chorobami
na poziomie wspdlnotowym.

DZIALANIA OPERACYJNE W CELU POPRAWY ROZPOZNAWANIA RZADKICH CHOROB I
SPOLECZNEJ SWIADOMOSCI ICH ISTNIENIA

Definicja rzadkich chorob

Obecna definicja rzadkich chordb, okreslajaca je jako choroby wystgpujace z
czestoscia nie wigksza niz 5 przypadkow na 10 000 oséb w Unii Europejskie;,
zostala przyjgta we wspoOlnotowym programie dzialania w dziedzinie rzadkich
chorob na lata 1999-2003. Ta sama definicja podana jest w rozporzadzeniu (WE) nr
141/2000 1 w konsekwencji stosowana przez Komisj¢ Europejska do okreslania
lekéw sierocych. UE zamierza utrzyma¢ obecna definicje. Opracowana zostanie
réwniez, z wykorzystaniem $rodkéw programu w dziedzinie zdrowia, bardziej
precyzyjna definicja, uwzgledniajaca oprocz czestosci wystepowania (chorobowosci)
réwniez wspotczynnik zachorowalnosci oraz migdzynarodowy aspekt problemu.

Klasyfikacja i oznaczanie kodami rzadkich chorob

Gléwnym migdzynarodowym zroédlem w zakresie klasyfikowania chordb jest
Miedzynarodowa Klasyfikacja Chorob (ICD), koordynowana przez Swiatowa
Organizacje Zdrowia (WHO?). Komisja bedzie prowadzi¢ prace w zakresie rzadkich
chorob w ramach procesu zmiany istniejacej Migdzynarodowej Klasyfikacji Choréb
(ICD) w celu zapewnienia lepszej klasyfikacji rzadkich chorob i oznaczania ich
kodami. W tym celu Komisja powota grupe robocza ds. klasyfikacji 1 kodyfikacji

Zob. http://www.who.int/classifications/icd/en/.
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rzadkich choréb®. Grupa ta moglaby otrzymaé od WHO status doradczej grupy
roboczej w biezacym procesie rewizji ICD.

Rozpowszechnianie wiedzy i informacji o rzadkich chorobach

Kluczowym elementem poprawy diagnostyki i opieki w zakresie rzadkich choréb
jest zapewnienie 1 rozpowszechnianie dokladnych informacji w formacie
dostosowanym do potrzeb pracownikow stuzby zdrowia i chorych. Stworzenie
dynamicznego rejestru rzadkich choréob w UE przyczyni si¢ do rozwiazania
niektorych gléwnych probleméw powodujacych zaniedbywanie kwestii rzadkich
choréb, np. problemu braku wiedzy co do tego, ktére choroby sa rzadkie. Komisja
dopilnuje, aby informacje te byly stale dostgpne na poziomie europejskim,
szczegolnie z wykorzystaniem bazy danych Orphanet’ wspieranej w ramach
programow wspolnotowych.

Sieci informacji o chorobach

W zakresie istniejacych (lub przysztych) sieci informacji o konkretnych chorobach,
priorytetowe znaczenie maja nastepujace dziatania:

— zagwarantowanie wymiany informacji za pos$rednictwem istniejacych
europejskich sieci informacyjnych;

— promowanie lepszej klasyfikacji poszczegdlnych chorob;

— opracowanie strategii 1 mechanizméw wymiany informacji pomigdzy
zainteresowanymi stronami;

— opracowanie porownywalnych danych epidemiologicznych na szczeblu UE;

— wspieranie wymiany najlepszych praktyk 1 opracowywanie $rodkow
adresowanych do grup pacjentow.

DZIALANIA OPERACYJNE W CELU ROZWOJU EUROPEJSKIEJ WSPOLPRACY I
POPRAWY DOSTEPNOSCI OPIEKI ZDROWOTNEJ WYSOKIEJ JAKOSCI W ZAKRESIE
RZADKICH CHOROB

Poprawa powszechnej dostepnosci opieki zdrowotnej wysokiej jakosci w
zakresie rzadkich chorob, szczegolnie poprzez rozwdj krajowych i regionalnych
osrodkow wiedzy oraz stworzenie sieci referencyjnych UE

Panstwa czltonkowskie sa wspdlnie zaangazowane w zapewnienie powszechnej
dostgpnosci opieki zdrowotnej wysokiej jakosci na zasadach sprawiedliwosci i
solidarnoéci®. Jednak gdy choroby sa rzadkie, brakuje réwniez wiedzy
specjalistycznej. Niektore osrodki wiedzy (w niektorych panstwach cztonkowskich
nazywane rowniez osrodkami referencyjnymi lub os$rodkami doskonato$ci)

Zob. http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.

Zob. http://www.orpha.net/.

Konkluzje Rady w sprawie wspolnych wartosci i zasad w systemach zdrowotnych Unii Europejskiej,
Dz.U. 2006/C 146/01.
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wypracowaly wiedzg specjalistyczna, z ktorej korzystaja powszechnie pracownicy
stuzby zdrowia z’ ich krajow lub nawet w zakresie miedzynarodowym, ktora to
wiedza moze pomoc w zapewnieniu dostgpnosci odpowiedniej opieki zdrowotnej dla
pacjentow z rzadkimi chorobami. W sprawozdaniu grupy zadaniowej UE ds.
rzadkich chordb z 2006 r. pt. ,,Wkitad w ksztattowanie polityki: na rzecz europejskiej
wspolpracy w zakresie ustug zdrowotnych i opieki medycznej w zakresie rzadkich
choréb™®, skierowanym do grupy wysokiego szczebla, zaleca sig, aby pafistwa
cztonkowskie braty udziat w identyfikacji swoich osrodkéw wiedzy specjalistyczne;j
i wspieraly je finansowo.

Grupa wysokiego szczebla ds. $wiadczen zdrowotnych i opieki medycznej pracuje
od 2004 r. nad koncepcja europejskich sieci referencyjnych’. Na podstawie prac
grupy wysokiego szczebla, w art. 15 wniosku dotyczacego dyrektywy Parlamentu
Europejskiego i Rady w sprawie stosowania praw pacjenta w transgranicznej opiece
zdrowotnej (COM(2008)414) przewiduje si¢ ulatwianie przez panstwa cztonkowskie
rozwoju europejskich sieci referencyjnych. Europejskie sieci referencyjne w zakresie
rzadkich choréb beda odgrywac strategiczna rolg¢ w poprawie jako$ci leczenia dla
wszystkich pacjentow w Unii Europejskiej, do czego wzywaja organizacje
pacjentow .

Dostep do specjalistycznych ushug socjalnych

Osrodki wiedzy moga roéwniez odegra¢ kluczowa role w rozwijaniu lub
usprawnianiu specjalistycznych ustug socjalnych, dzialajacych na rzecz poprawy
jakosci zycia 0sob zyjacych z rzadkimi chorobami. Wsparcie otrzymywaly ustugi w
postaci pomocy telefonicznej, okazjonalnej opieki nad osobami chorymi i
programéw rekreacji terapeutycznej'', ktore musza charakteryzowaé sig stabilnoscia,
aby realizowa¢ swoje cele — zwigkszanie $wiadomosci, wymiana dobrych praktyk i
standardow, taczenie zasoboOw z wykorzystaniem programu w dziedzinie zdrowia
oraz plany dzialania w dziedzinie niepelnosprawnosci.

Dostepnos¢ lekow sierocych

Istnieja pewne specyficzne utrudnienia w dostgpie do lekoéw sierocych wynikajace z
procesu decyzyjnego w zakresie cen i refundacji, zwiazanego z rzadkoscia chorob,
ktorych leki te dotycza. Rozwiazaniem problemu moze by¢ zwigkszenie wspotpracy
na poziomie europejskim w celu naukowej oceny terapeutycznej wartosci (dodanej)
sierocych produktéw leczniczych.

Zob. sprawozdanie grupy zadaniowej ds. rzadkich choréb ,Przeglad istniejacych osrodkow
referencyjnych ds. rzadkich chorob w UE (2005)” (Overview of current Centres of Reference on rare
diseases in the EU (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

Zob. sprawozdanie grupy wysokiego szczebla ds. §wiadczen zdrowotnych i opieki medycznej na temat
europejskich sieci referencyjnych — http://ec.europa.cu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.

Zob. Sprawozdanie z europejskich warsztatow na temat osrodkow wiedzy i sieci referencyjnych w
zakresie rzadkich chor6b, Praga, lipiec 2007;

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

podobne do zidentyfikowanych dzigki projektowi RAPSODY, finansowanemu przez UE
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm
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Komisja powota grupg robocza zajmujaca si¢ wymiana wiedzy pomigdzy panstwami
cztonkowskimi a organami europejskimi w zakresie oceny naukowej klinicznej
wartosci dodanej sierocych produktow leczniczych. Wspolpraca ta powinna
doprowadzi¢ do opracowania wspdolnych niewiazacych sprawozdan z oceny
klinicznej warto$ci dodanej, zawierajacych lepszej jakosci informacje pomocne w
podejmowaniu na szczeblu krajowym decyzji o wycenie i1 refundacjach bez
naruszania kompetencji poszczeg6olnych organow °.

Ponadto nalezy rozwazy¢ zaangazowanie EMEA 1 istniejacych migdzynarodowych
sieci oceny technologii medycznych, takich jak Health Technology Assessment
International (HTAi)", Europejska Sie¢ Oceny Technologii Medycznych (European
Network for Health Technology Assessment, EUnetHTA)'* czy Komitet Oceny
Lekow (Medicines Evaluation Committee, MEDEV)".

Programy indywidualnego stosowania

Konieczny jest lepszy system oferowania pacjentom z rzadkimi chorobami nowych
lekéw przed dopuszczeniem do obrotu i/lub lekéw nieobjetych refundacja (w ramach
tak zwanego indywidualnego stosowania).

W ramach obowiazujacego obecnie prawodawstwa farmaceutycznego EMEA moze
wydawa¢ opinie o indywidualnym stosowaniu danego produktu, co ma na celu
zapewnienie wspolnego podejscia w catej Wspolnocie.

Komisja zwréci si¢ do EMEA o zmodyfikowanie jej obecnych wytycznych w celu
zapewnienia pacjentom dostgpu do leczenia.

Wyroby medyczne

Rozporzadzenie w sprawie sierocych produktéw leczniczych nie obejmuje
zagadnienia wyrobéw medycznych. Czynnikiem zniechgcajacym jest ograniczona
wielko$¢ rynku i niewielki potencjalny zwrot z inwestycji. Komisja dokona oceny,
prawdopodobnie w konteks$cie zblizajacej si¢ zmiany dyrektyw o wyrobach
medycznych, czy konieczne jest podjgcie Srodkow w celu rozwiazania tego
problemu.

Zachety do opracowywania lekow sierocych

Przedsigbiorstwa farmaceutyczne dokonuja znacznych i dlugotrwatych inwestycji w
celu odkrycia, opracowania i wprowadzenia na rynek lekow przeciwko rzadkim
chorobom. Musza one by¢ w stanie wykaza¢ zwrot z inwestycji. Najbardziej
pozadane bytoby jednak, aby byly one rowniez w stanie ponownie inwestowaé
srodki uzyskane jako zwrot z inwestycji, w celu odkrywania kolejnych lekow.
Obecnie w UE dopuszczonych jest ponad 45 lekéw — niektore z nich dotycza tych
samych chorob; istnieje jednak nadal wiele chorob, na ktore nie ma leku. Zgodnie z

Dziatanie to zostato przewidziane w dokumencie ,,Poprawa dostepu do lekdw sierocych dla wszystkich
zainteresowanych obywateli UE” (,/mproving access to orphan medicines for all affected EU
citizens”), przyjetym przez Forum Farmaceutyczne Wysokiego Szczebla.

http://www.htai.org/

http://www.eunethta.net/

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

5.8.

art. 9 rozporzadzenia (WE) nr 141/2000 nalezy sprzyjac¢ rozpatrywaniu dodatkowych
zachet na poziomie krajowym i europejskim, ktére pobudza rozwdj badan nad
rzadkimi chorobami oraz opracowywanie sierocych produktow leczniczych, a takze
rozwija¢ §wiadomos¢ panstw cztonkowskich w zakresie tych produktow.

e-Zdrowie

e-Zdrowie moze na wiele sposoboéw wnosi¢ swoj wkilad w tym obszarze, w
szczegolnosci poprzez nastepujace srodki:

— Elektroniczne ustugi internetowe opracowane w ramach bazy Orphanet i za
posrednictwem innych projektow finansowanych przez UE sa wyrazna ilustracja
tego, jak technologie informacyjne i komunikacyjne moga si¢ przyczyni¢ do
nawiazywania przez pacjentow wzajemnych kontaktéw i tworzenia wspolnot,
korzystania ze wspdlnych baz danych przez poszczegdlne grupy badawcze,
gromadzenia danych do badan klinicznych, rejestracji pacjentow sktonnych wziaé
udzial w badaniach klinicznych oraz przekazywania przypadkéw ekspertom,
ktérzy poprawia jakos¢ diagnostyki i leczenia.

— Kolejnym uzytecznym narzedziem jest telemedycyna — $wiadczenie ustug
zdrowotnych na odleglos¢ za pomoca technologii teleinformatycznych.
Umozliwia ona m.in. zwyktym przychodniom i o§rodkom zdrowia korzystanie ze
specjalistycznej wiedzy na temat rzadkich chordb, np. uzyskanie drugiej opinii ze
specjalistycznego osrodka'®.

— Badania finansowane w ramach siédmego programu ramowego'~ w dziedzinie
komputerowo wspomaganego modelowania procesow fizjologicznych 1
patologicznych stanowia obiecujace podejscie zmierzajace do lepszego
zrozumienia czynnikow lezacych u podtoza rzadkich chorob, przewidywania
skutkéw i ewentualnie wynajdowania nowych metod leczenia.

Praktyka w zakresie badan przesiewowych

Obecnie w Europie praktykuje si¢ powszechnie wykonywanie badan przesiewowych
noworodkow pod katem fenyloketonurii i wrodzonej niedoczynnos$ci tarczycy.
Okazaly si¢ one wysoce skuteczne pod wzgledem zapobiegania niepelnosprawnos$ci
u dzieci z tymi chorobami. W wyniku rozwoju technologii mozliwe sa obecnie
liczne, niedrogie badania, m.in. wykonywane przez roboty, pod katem szerokiej
grupy rzadkich choréb, w tym zwlaszcza zaburzen metabolicznych 1 choréb
genetycznych. Zaleca si¢ zachgcanie do wspolpracy w tej dziedzinie, aby uzyskac
dane, na ktorych powinny opiera¢ si¢ decyzje na poziomie panstw cztonkowskich.
Na poziomie UE przeprowadzona zostanie przez Komisj¢ ocena obecnie przyjgtych
strategii badan przesiewowych ludnosci (w tym noworodkow) pod katem rzadkich
choréb i ewentualnych nowych choréb, zmierzajaca do dostarczenia panstwom
cztonkowskim podstaw merytorycznych (w tym réwniez etycznych) do decyzji
politycznych. Komisja bgdzie traktowac tego rodzaju wsparcie jako dziatanie
priorytetowe.

17

Projekt komunikatu w sprawie korzysci z telemedycyny dla pacjentéw, systemow opieki zdrowotnej i
spoteczenstwa.
http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm
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5.9.

5.10.

5.11.

Zarzadzanie jakoScig w laboratoriach diagnostycznych

Wiele rzadkich choréb mozna obecnie diagnozowa¢ za pomoca badania
biologicznego, ktérym czgsto jest badanie genetyczne. Badania te stanowia gtowne
elementy wlasciwego prowadzenia pacjenta, poniewaz pozwalaja na wczesna
diagnozeg, czasem na rodzinne kaskadowe badania przesiewowe lub na wykonanie
badania prenatalnego. Ze wzgledu na duza liczbe badan i potrzebg opracowania i
zatwierdzenia okreslonego zestawu testow diagnostycznych dla kazdego badania,
zaden kraj nie moze by¢ samowystarczalny pod wzgledem zaopatrzenia w badania
diagnostyczne oraz prowadzenia skutecznej zewngtrznej oceny jakosci badan.
Istnieje potrzeba umozliwienia i ulatwienia wymiany specjalistycznej wiedzy za
posrednictwem jasno okreslonych, przejrzystych norm i procedur, uzgodnionych na
poziomie UE.

Mozna to osiagnaé poprzez stworzenie europejskich sieci referencyjnych
specjalistycznych laboratoriow diagnostycznych (np. EuroGenTest'®). Laboratoria
takie beda zachgcane do uczestnictwa w badaniach bieglosci (ze szczegdlnym
uwzglednieniem kwestii wynikow w sprawozdaniach), a takze w poradnictwie
genetycznym przed wykonaniem i po wykonaniu testow'’.

Profilaktyka pierwotna

Profilaktyka pierwotna jest mozliwa w przypadku bardzo nielicznych rzadkich
chorob. Niemniej jednak w przypadkach, w ktorych jest to mozliwe, S$rodki
profilaktyki pierwotnej w odniesieniu do rzadkich choréb bgda podejmowane (np.
profilaktyka wad cewy nerwowej poprzez uzupetnianie kwasu foliowego). Dzialania
w tej dziedzinie powinny stanowi¢ przedmiot debaty na poziomie UE, prowadzonej
przez Komisje, majacej na celu ustalenie, ktorym rzadkim chorobom mozna
skutecznie zapobiega¢ za pomoca Srodkow profilaktyki pierwotne;.

Rejestry i bazy danych

Rejestry i bazy danych stanowia kluczowe narze¢dzia zwigkszania wiedzy na temat
rzadkich choréb oraz rozwoju badan klinicznych. Stanowia one jedyny sposob
zebrania danych w celu uzyskania wystarczajacych liczebnie prob do badan
epidemiologicznych 1i/lub klinicznych. Rozwazona zostanie wspoOtpraca w celu
organizacji procesu gromadzenia i utrzymywania danych, o ile tylko zasoby te bgda
otwarte 1 dostgpne. Istotnym zagadnieniem begdzie roéwniez zapewnienie
dlugoterminowej trwatosci finansowej takich systemow — nie powinny one by¢
finansowane w typowy dla projektow, tymczasowy sposob. Koncepcja ta zostata
rowniez omowiona w dokumencie ,,Poprawa dostgpu do lekow sierocych dla
wszystkich zainteresowanych obywateli UE” (,,/mproving access to orphan
medicines for all affected EU citizens”), przyjetym przez Forum Farmaceutyczne
Wysokiego Szczebla.

Zob. http://www.eurogentest.org/.

Pomoc osobom, u ktorych wykryto chorobg genetyczna, w zrozumieniu zaréwno informacji
merytorycznych na temat choroby, jak i jej mozliwego wplywu na ich zycie, tak aby byli w stanie
samodzielnie podja¢ decyzje dotyczace swojej przysztosci.
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5.12.

Badania i rozwdj

W przypadku wigkszosci cigzkich, rzadkich chordb, ktére potencjalnie sa uleczalne,
obecnie po prostu brak swoistego leczenia. Na przeszkodzie rozwojowi metod
terapeutycznych stoja trzy czynniki: brak zrozumienia lezacych u ich podstaw
mechanizmoéw patofizjologicznych, brak wsparcia we wczesnych fazach rozwoju
klinicznego oraz brak korzystnego stosunku mozliwosci do kosztow z punktu
widzenia przemyshu farmaceutycznego. Rzeczywiscie, wysoki koszt opracowania
lekow w potaczeniu z szacowanym niskim zwrotem z inwestycji (ze wzgledu na
bardzo niewielkie populacje pacjentéw) zwykle znieche¢ca przemyst farmaceutyczny
do opracowywania lekow przeznaczonych do terapii rzadkich chordb, pomimo
ogromnego zapotrzebowania medycznego.

Nalezy wprowadzi¢ proces wczesnego dialogu w zakresie opracowywanych lekow
pomigdzy przedsiebiorstwami farmaceutycznymi a organami finansujacymi leki®.
Pozwoli to przedsigbiorstwom sponsorujacym na uzyskanie wigkszej pewnosci co do
potencjalnego przysztego zwrotu, a organom — uzyskanie wigkszej wiedzy i zaufania
do wartos$ci lekow, o ktorych oceng 1 finansowanie beda proszone.

Projekty badawcze dotyczace rzadkich chorob od ponad 20 lat otrzymuja wsparcie za
posrednictwem programéw ramowych Wspodlnoty Europejskiej na rzecz badan,
rozwoju technicznego i demonstracji. W ramach obecnego — sidédmego programu
ramowego’' wsparcie roznych form wielonarodowej wspotpracy badawczej odbywa
si¢ za posrednictwem tematu ,,Zdrowie” w ramach programu szczegotowego
»Wspolpraca”. Temat ,,Zdrowie” w zakresie rzadkich choréb koncentruje si¢ gtownie
na ogolnoeuropejskich badaniach nad naturalnym przebiegiem chordb, ich
patofizjologia oraz opracowywaniem interwencji zapobiegawczych, diagnostycznych
1 terapeutycznych.

Komitet Doradczy UE ds. Rzadkich Choréb (EUACRD, zob. pkt 7) oraz Komitet ds.
Sierocych Produktow Leczniczych (COMP) Europejskiej Agencji Lekow (EMEA)
beda przedstawia¢ Komisji wspolne coroczne zalecenie dotyczace konkretnych
zapisOw w zaproszeniach do sktadania wnioskow w zakresie realizacji programow
ramowych.

Nalezy wspiera¢ projekty koordynacyjne zmierzajace do optymalnego
wykorzystywania ograniczonych zasobow przeznaczanych na badaniom nad
rzadkimi chorobami. Przyktadem moze by¢ finansowany przez UE w ramach
szOstego programu ramowego projekt ERANet (E-Rare)”, w ramach ktorego
prowadzona jest koordynacja polityki finansowania badan nad rzadkimi chorobami
w siedmiu krajach, co przyczynia si¢ do rozwigzania probleméw wynikajacych z
rozproszenia prac badawczych. PodejScia takie powinny otrzymywaé nalezyte
wsparcie.

20

21
22

Dziatanie to zostato przewidziane w dokumencie ,,Poprawa dostepu do lekow sierocych dla wszystkich
zainteresowanych obywateli UE” (,/mproving access to orphan medicines for all affected EU
citizens”), przyjetym przez Forum Farmaceutyczne Wysokiego Szczebla.

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

Zob. http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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WSPOLPRACA MIEDZYNARODOWA

Polityka Komisji w dziedzinie rzadkich chor6b powinna zmierza¢ do wspierania
migdzynarodowej wspoOlpracy w  zakresie tych choréb z  wszystkimi
zainteresowanymi krajami, przy $cistym wspotdziataniu ze Swiatowa Organizacja
Zdrowia. Wspotpraca migdzynarodowa stanowi juz integralny element programow
ramowych na rzecz badan.

ZARZADZANIE 1 MONITOROWANIE

Komisj¢ powinien wspiera¢ Komitet Doradczy UE ds. Rzadkich Chorob
(EUACRD), stuzacy rada w zakresie realizacji niniejszego komunikatu. Komitetowi
przewodniczy¢ bedzie Komisja Europejska, a wspomaga¢ go bedzie sekretariat
naukowy, otrzymujacy wsparcie za posrednictwem programu w dziedzinie zdrowia.
Komitet zastapi dzialajaca obecnie grupg robocza UE ds. rzadkich chorob.

Wspierana bedzie koncepcja organizacji europejskiego dnia rzadkich chorob (w
rzadko wystgpujacym dniu 29 lutego) oraz konferencji europejskich majacych na
celu zwigkszenie $wiadomosci wsrod pracownikéw stuzby zdrowia 1 opinii
publiczne;.

Najpo6zniej po pigciu latach od daty przyjecia niniejszego komunikatu Komisja
opracuje sprawozdanie z jego realizacji, adresowane do Parlamentu Europejskiego,
Rady, Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spolecznego i Komitetu Regionow,
ktorego podstawa beda informacje dostarczone przez panstwa cztonkowskie.
Sprawozdanie to powinno zosta¢ przedstawione w tym samym czasie, co
sprawozdanie z realizacji zalecenia Rady w sprawie rzadkich chordb.

WNIOSKI

Jakkolwiek kazda rzadka choroba dotyka jedynie stosunkowo niewielka liczbe
pacjentoéw 1 rodzin, tacznie stanowia one powazny problem zdrowotny w UE.
Ponadto potrzeba zgromadzenia specjalistycznej wiedzy 1 efektywnego
wykorzystania ograniczonych zasobdéw oznacza, ze w dziedzinie rzadkich chorob
wspotpraca europejska moze w szczegolny sposob zwigkszy¢ wartos¢ dziatan panstw
cztonkowskich. Komisja podj¢ta juz w przesztosci inicjatywy w tej dziedzinie — np.
program w dziedzinie rzadkich chordb, rozporzadzenie w sprawie sierocych
produktow leczniczych, uwzglednienie rzadkich choréb w programach ramowych na
rzecz badan, rozwoju technicznego i1 demonstracji. Potrzebne sa jednak dalsze
dziatania, aby wspomnianym pracom w poszczegdlnych aspektach nadaé trwaty
charakter i potaczy¢ je w spdjna, ogolng strategi¢ w dziedzinie rzadkich choréb,
zardwno na szczeblu Wspdlnoty, jak i w panstwach cztonkowskich, w celu
maksymalizacji potencjalu wspotpracy.

Te ogolna strategie w dziedzinie rzadkich choréb Komisja zamierza wdrozy¢ za
pomoca niniejszego komunikatu oraz towarzyszacego mu wniosku dotyczacego
zalecenia Rady. Poprzez tego rodzaju dziatanie mozliwe bedzie maksymalne
rozszerzenie zakresu wspOtpracy 1 wzajemnego wsparcia w skali catej Europy w tej
trudnej dziedzinie. Strategia bedzie stanowi¢ wsparcie dla panstw cztonkowskich
przy wdrazaniu ich wilasnych krajowych 1 regionalnych strategii w dziedzinie
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rzadkich chordb, przez co réwniez pacjenci dotknigci rzadkimi chorobami i ich
rodziny odniosa w swoim codziennym zyciu wymierng korzy$¢ z integracji
europejskiej.
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