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COMUNICACAO DA COMISSAO AO PARLAMENTO EUROPEU, AO
CONSELHO, AO COMITE ECONOMICO E SOCIAL EUROPEU E AO COMITE

DASREGIOES
sobre Doencas Rar as. desafios para a Europa

INTRODUCAO

As doencas raras sd0 doencas com uma prevaléncia particularmente baixa; a
Comisséo considera doengas raras (DR) as que ndo afectam mais de 5 por 10 000
pessoas, na Unido Europeia. No entanto, estima-se gque entre 5 000 e 8 000 doencas
raras diferentes afectam ja ou virdo a afectar 29 milhdes de pessoas na Unido
Europeia.

As especificidades das DR - nimero limitado de doentes e escassez de conhecimento
e especializacdo relevantes - destacam-nas como um dominio singular de valor
acrescentado europeu muito elevado. A cooperacdo europeia pode gjudar a assegurar
gue os conhecimentos, embora escassos, possam ser partilhados e o0s recursos sgjam
combinados téo eficientemente quanto possivel, para se abordar de modo eficaz e em
toda a UE a problemética das doencas raras.

A Comissdo ja tomou medidas especificas em muitas areas para abordar esta questéo.
Baseando-se nessa experiéncia, a presente comunicagdo sobre os desafios que se
colocam a Europa no dominio das doencas raras pretende ser um documento com
uma abordagem integrada, que trace de modo claro o rumo atomar pelas actividades
comunitarias presentes e futuras nesta matéria, para facilitar o acesso a prevencéo, ao
diagndstico e ao tratamento e fomentar a equidade entre os pacientes que sofrem de
uma doenca rara na Unido Europeia.

PROBLEMATICA

A maioria das doencas raras sdo doencas geneéticas e, as restantes, casos de cancros
raros, doencas auto-imunes, malformacdes congeénitas, doencas toxicas e infecciosas,
entre outras categorias. A investigacdo em matéria de DR revel ou-se muito Util para
compreender melhor o mecanismo de problemas de salide comuns, como sdo a
obesidade e a diabetes, por exemplo, na medida em gue representam frequentemente
um modelo de disfuncdo de um processo biologico Unico. Contudo, a investigacéo
em matéria de DR ndo sO € escassa como se encontra também dispersa por diferentes
laboratorios na UE.

A falta de politicas de salde especificas para as DR e a escassez de conhecimentos
especializados traduzem-se em diagnosticos tardios e no dificil acesso aos cuidados
de salde. Desta situagdo resultam prejuizos fisicos, psicologicos e intelectuais
adicionais, tratamentos inadequados ou mesmo prejudiciais e uma perda de confianca
no sistema de salde, apesar de algumas das doencas raras serem compativeis com
uma vida normal quando diagnosticadas a tempo e geridas correctamente. O erro de
diagnéstico e a auséncia de diagnostico sdo o principal impedimento a melhor
gualidade de vida de milhares de pacientes com doencgas raras.

O desempenho dos diferentes servigos nacionais de sallde varia substancialmente em

termos de diagnostico, tratamento e reabilitacdo de pessoas com doengas raras,
conforme as suas valéncias e qualidade. Em funcéo do Estado-Membro e/ou da
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regido onde vivem, assm varia 0 acesso dos cidaddos comunitérios as
especializacies e opcdes de cuidados disponiveis. Alguns Estados-Membros
abordaram com éxito certas questdes |evantadas pela raridade das doengas, enquanto
outros ndo equacionaram ainda solucgdes possiveis.

Sob a responsabilidade da Comissdo e da AEAM (Agéncia Europeia dos
M edicamentos) ja é aplicada uma politica no campo dos medicamentos orfaos. Estes
medicamentos sdo chamados «0Orféos» porque, em condi¢des normais de mercado, é
diminuto o interesse da industria farmacéutica em desenvolver e comercializar
produtos destinados apenas a um pequeno nimero de pacientes que sofrem de
doencas muito raras. O regulamento sobre medicamentos Orféos (Regulamento (CE)
n.° 141/2000 do Parlamento Europeu e do Conselho, de 16 de Dezembro de 1999,
relativo aos medicamentos 6rf&os') foi proposto para tracar os critérios da designacéo
de medicamento 6rfédo na UE e descreve os incentivos (por exemplo, exclusividade
de mercado durante 10 anos, apoio a elaboracdo de protocolos, acesso ao
procedimento centralizado de autorizagdo de introducdo no mercado) a investigacao,
ao desenvolvimento e a comercializacdo de medicamentos para tratar, evitar ou
diagnosticar DR. A politica da UE no dominio dos medicamentos 6rf&os é um éxito.
Contudo, os Estados-Membros ndo séo ainda capazes de garantir o pleno acesso a
todos os medicamento 6rf&os autorizados e aprovados.

OBJECTIVOS

O papel da Comunidade na area da salide, nos termos do artigo 152.° do Tratado, é
incentivar a cooperacao entre os Estados-Membros e facultar sempre que necessario
um apoio a sua accdo. As especificidades das DR - numero de doentes limitado e
escassez de conhecimento e especializagéo relevantes - destacam-nas como um
dominio Unico onde o valor acrescentado europeu é muito elevado. O objectivo da
presente comunicacdo € estabelecer uma estratégia comunitéria global que ajude os
Estados-Membros a fazer com que o reconhecimento eficaz e eficiente, a prevencéo,
o diagnostico, o tratamento, os cuidados e a investigacdo no dominio das doencas
raras na Europa sgam uma realidade.

A dteracdo desta situacdo contribuird por seu turno para os objectivos globais, ou
sgja, a melhoria dos resultados no dominio da salde e, por conseguinte, para o
aumento do numero de anos de vida saudavel, um dos principais indicadores da
Estratégia de Lisboa’. Com esta finalidade, a presente comunicagdo orientara as
accOes operacionais em trés dominios principais de acgao.

Melhorar o reconhecimento e a visibilidade das doencasraras

E primordia para a melhoria das estratégias globais no dominio das doencas raras
assegurar 0 seu reconhecimento, de modo a que todas as restantes accOes
subsequentes possam desencadear-se. Para melhorar o diagndstico e os cuidados no
dominio das doencas raras, aidentificacdo adequada tem de fazer-se acompanhar por
informacdo exacta, prestada e divulgada por inquéritos e repertérios adaptados as
necessidades dos profissionais e das pessoas afectadas. Tal contribuira para abordar
algumas das raz0es principais que contribuem para que se negligenciem as doencas
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Regulamento (CE) n.° 141/2000 do Parlamento Europeu e do Conselho, de 16 de Dezembro de 1999,
relativo aos medicamentos 6rféos.
http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm.
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3.2.

3.3.

raras. A Comissdo visa, por conseguinte, por em vigor um sistema de codificagéo e
classificagdo completo ao nivel europeu que tornara mais facil a partilha e a
compreensdo das doencgas raras enquanto problema cientifico e de salde publica na
UE.

Apoiar as politicas nacionais em matéria de doencasraras

A implementacdo de acgdes concretas e eficazes no dominio das doencas raras
depende de uma estratégia generalizada e articulada que mobilize os escassos
recursos dispersos de forma estruturada, clara e integrada no esforco comum
europeu. Ta depende iguamente de uma abordagem comum do trabalho sobre
doengas raras desenvolvido na UE, a fim de se estabelecer uma base partilhada de
colaboracdo, com o intuito de melhorar 0 acesso dos pacientes aos cuidados e a
informacao.

Assim, a Comissdo propde que os Estados-Membros definam uma abordagem
comum para lutar contra as doencas raras, baseada nas melhores préticas existentes,
recorrendo a adopcdo de uma recomendacdo do Conselho. A recomendacdo do
Conselho que a Comissdo propde e que acompanha a presente comunicagado
aconselha os Estados-Membros a porem em vigor estratégias articuladas em torno
dos seguintes elementos:

— Planos de accdo nacionais intersectoriais em matéria de doengas raras,

— Mecanismos adequados de definicéo, codificacéo e inventario das doengas raras e
elaboracdo de orientacdes sobre boas préticas, a fim de apresentar um quadro para
0 reconhecimento das doencas raras e a partilha de conhecimentos e
especializagao;

— Fomento da investigacdo sobre doencas raras, incluindo a cooperacdo e
colaboragdo transfronteiricas, para maximizar o potencial dos recursos cientificos
naUE;

— Assegurar 0 acesso aos cuidados de salde de grande qualidade, em particular
através da identificacdo de centros de especializacdo nacionais e regionais e
promovendo a sua participacéo em Redes de Europeias de Referéncia;

— Assegurar mecanismos para reunir a especializacdo nacional em doencas raras e
permitir a sua articulacdo com a dos homol ogos europeus,

— Tomar medidas para assegurar a autonomia e a participacdo de pacientes e
respectivas organizagOes de representantes,

— Assegurar que estas accoes incluem disposicbes adequadas tendentes a sua
sustentabilidade futura

Desenvolver a cooperacéo, coor denagao e regulamentacéo eur opeias no dominio
dasdoencasraras

A accdo comunitaria ajudara os Estados-Membros a alcancar mais eficiéncia, gracas
a reunido e organizagdo dos recursos escassos na area das doencas raras, e pode
gjudar pacientes e profissionais a colaborar nos varios paises gracas a partilha e
coordenacdo das competéncias especidizadas e da informacdo. A Comunidade
deveria procurar uma melhor coordenacéo das politicas e iniciativas ao nivel da UE,
bem como um reforgo da cooperagdo entre os programas da UE, a fim de tirar o
maximo partido dos recursos disponiveis ao nivel comunitario.

PT



PT

4.1.

4.2.

4.3.

4.4.

ACCOES OPERACIONAIS PARA MELHORAR O RECONHECIMENTO E A VISIBILIDADE
DASDOENCASRARAS

Definicdo dedoencarara

A definicdo de doenca rara que existe na UE foi adoptada pelo programa de accédo
comunitaria em matéria de doencas raras para 1999-2003 e corresponde a doencas
com uma prevaléncia ndo superior a 5 por 10 000 pessoas na Unido Europeia. A
mesma definicdo estd prevista no Regulamento (CE) n.° 141/2000 e é iguamente
utilizada pela Comissdo Europeia para a designagéo de medicamentos 6rfaos. A UE
mantera a definicdo actual. Uma definicdo mais fina, que tenha em conta em
simulténeo a prevaléncia e a incidéncia, sera desenvolvida utilizando os recursos do
Programa de Satide e tendo em conta a dimensdo internacional do problema.

Classificacéo e codificacdo das doencasraras

A referéncia internacional para a classificacdo de doencas e afecgbes € a
Classificacdo Internacional de Doencas (CID), coordenada pela Organizacéo
Mundial de Saide (OMS®). A Comisséo dirigiré o trabalho sobre as doengas raras no
processo de revisdo da actual CID (classificac8o internacional de doencas) a fim de
assegurar a sua melhor codificacéo e classificagdo. Para esta finalidade, a Comiss&o
criard um grupo de trabalho sobre classificacgo e codificacdo das doencas raras’. A
OMS podera nomear o referido grupo como grupo de trabalho consultivo no ambito
do actual processo de revisdo da CID.

Divulgar conhecimento e informacéo sobre doencasraras

Para melhorar os diagnésticos e os cuidados no dominio das DR é fundamental
facultar ainformagdo exacta no formato adaptado as necessidades dos profissionais e
das pessoas afectadas. A elaboracdo de um inventario dindmico da UE das doencas
raras contribuira para abordar algumas das razdes principais pelas quais a questéo
tem sido negligenciada, incluindo o facto de se ignorar quais séo efectivamente as
doencas raras. A Comissdo assegurard que esta informagdo continua a estar
disponivel a nivel europeu, recorrendo em particular & base de dados Orphanet®, que
€ apoiada por programas comunitarios.

Redes de informagéo sobr e doencas

As prioridades de accédo relativas as redes de informacdo, existentes ou futuras, sobre
doencas especificas sdo as seguintes:

— Garantir o intercdmbio da informac&o através de redes de informac&o europeias
existentes,

— Promover amelhor classificagdo de doengas particul ares;

— Desenvolver estratégias e mecanismos de intercambio de informacéo entre partes
Interessadas;

— Desenvolver dados epidemiol 6gicos comparaveis a nivel da UE;

— Apoiar um intercdmbio de melhores préticas e desenvolver medidas destinadas a
certos grupos de pacientes.

5

http://www.who.int/classifications/icd/en/.
http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
http://www.orpha.net/.
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5.1.

5.2.

ACCOES OPERACIONAIS PARA DESENVOLVER A COOPERACAO EUROPEIA E
MELHORAR O ACESSO AOS CUIDADOS DE SAUDE DE GRANDE QUALIDADE PARA
DOENCASRARAS

Melhorar o acesso universal aos cuidados de salde de grande qualidade para
doencas raras, em particular através do desenvolvimento de centros de
especializacao nacionais/regionais e da criacdo de redes eur opeias derefer éncia.

Os Estados-Membros partilham um compromisso comum para assegurar 0 acesso
universal aos cuidados de satide de grande qualidade com equidade e solidariedade®.
Mas quando as doencas sdo raras, a especiaizacdo € igualmente escassa. Alguns
centros de especializacdo (chamados igualmente centros de referéncia ou exceléncia
em alguns Estados-Membros) desenvolveram uma especializagdo que € amplamente
utilizada por outros profissionais nacionais ou internacionais’, e que pode gjudar a
assegurar 0 acesso aos cuidados de salde adequados dos pacientes com doencas
raras. O relatério de 2006 apresentado ao grupo de alto nivel «Contributo para a
formulacéo de politicas. colaboracéo europeia em matéria de servicos de saude e
cuidados médicos no dominio das DR»®, pela Task Force DR da UE, recomenda que
os Estados-Membros contribuam para a identificagdo dos respectivos centros de
especialidade e os apoiem financeiramente na medida do possivel.

O grupo de alto nivel sobre servicos de salide e cuidados médicos trabalha sobre
redes europeias de referéncia desde 2004°. Com base no trabalho do grupo de alto
nivel, o artigo 15.° da proposta de directiva do Parlamento Europeu e do Conselho
relativa a aplicagcdo dos direitos dos doentes em matéria de cuidados de salde
transfronteiricos (COM(2008)414) estabelece que os Estados-Membros devem
facilitar o desenvolvimento das redes europeias de referéncia (RER). A RER para as
doencas raras terd um papel estratégico na melhoria da qualidade dos tratamentos
para todos os pacientes na Unido Europeia, tal como desgjam as organizacdes de
pacientes'®,

Acesso a servigos sociais especializados

Os centros de especializagdo podem igualmente ter um papel essencial para
desenvolver e facilitar os servigos sociais especializados que melhorardo a qualidade
de vida de pessoas que sofrem de uma doenca rara. Foi j& dado apoio™ a linhas de
gjuda, servicos de cuidados continuados e programas recreativos terapéuticos que
precisam agora de ser sustentados para atingir 0os seus objectivos de sensibilizagéo,
intercambio de melhores préticas e normas, reunido de recursos através do programa
de salde e dos planos de acgdo em matéria de deficiéncia
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Conclusdes do Conselho sobre valores e principios comuns aos sistemas de salde da Uni&o Europeia
(JO C 146 de 2006, p. 1).

Ver relatério do grupo de trabalho sobre doencas raras “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_8 en.htm

Ver o relatério do grupo de alto nivel sobre Servigos de Salde e de cuidados médicos sobre as RER
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm de referéncia europeias.

Ver relatério do seminério europeu sobre os centros de especializacdo e RER para DR, Praga, Julho de
2007;

http://www.eurordis.org/IMG/pdf/EU_workshop_report_3.pdf

semel hante aos identificados gracas ao projecto RAPSODY financiado pela UE
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm
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5.4.

5.5.

5.6.

Acesso aos M edicamentos Orfaos

Os obstaculos particulares que impedem o acesso aos medicamentos 6rféos passam
pela dificuldade do procedimento de formagdo de preco e reembolso dada a raridade
destes medicamentos. A via a seguir € aumentar a colaboracéo a nivel europeu paraa
avaliagao cientifica do valor terapéutico (acrescentado) dos medicamentos Orféos.

A Comissdo criard um grupo de trabalho para intercambio de conhecimento entre os
Estados-Membros e as autoridades europeias sobre a avaliacdo cientifica do valor
acrescentado clinico dos medicamentos 6rféos. Esta colaboracdo poderia produzir
relatérios comuns ndo vinculativos, com uma avaliacdo do valor clinico acrescentado
e com melhor informagdo, que facilitariam o procedimento de formagdo de preco e
de reembolso, sem ultrapassar as competéncias das autoridades™.

Além disso, devia considerar-se a participacéo da EMEA e das redes internacionais
de Avaliagdo Tecnolégica da Saide (ATS)™, como a ATS internacional, a rede
europeia de ATS (EUnetHTA)* ou o comité de avaliagdo de medicamentos
(MEDEV)™.

Programas de uso compassivo

E necessario um sistema que facilite o acesso dos pacientes aos medicamentos antes
da aprovacdo e/ou do reembolso dos novos medicamentos (chamado uso
COmpassivo).

Ao abrigo da legislacdo farmacéutica em vigor, a EMEA pode emitir pareceres sobre
a utilizagdo compassiva de medicamentos, de modo a garantir a coeréncia na
abordagem deste problema na Comunidade.

A Comissdo convidard a EMEA a rever as suas orientagdes no intuito de facilitar o
acesso dos pacientes ao tratamento.

Dispositivos médicos

O regulamento relativo aos medicamentos Orfdos ndo abrange o dominio dos
dispositivos médicos. A pequena dimensdo do mercado e o limitado retorno
potencial dos investimentos sG0 um desincentivo. A Comissdo avaliara se ha

necessidade de tomar medidas para superar esta situagdo, possivelmente no contexto
da proximarevisdo das directivas relativas a dispositivos médicos.

I ncentivos ao desenvolvimento de medicamentos 6r faos

As empresas farmacéuticas investem muito e durante muito tempo, para
desenvolverem e trazerem até ao mercado tratamentos para doencas raras. Embora
precisem de mostrar um retorno de investimento, o ideal seria que pudessem
reinvestir esse retorno para descobrir mais tratamentos. Conquanto haja mais de 45
tratamentos autorizados na UE - e alguns para 0s mesmos problemas de salde - ainda
h& muitas doengas sem tratamento. A exploragdo de incentivos adicionais ao nivel
nacional ou europeu para fomentar a investigacdo sobre doencas raras e o
desenvolvimento de medicamentos 6rfaos, bem como a sensibilizagdo dos Estados-
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13
14
15

Como estipulado no documento sobre o «Melhor acesso aos medicamentos 6rféos para todos os
cidad&os comunitarios af ectados», adoptado pelo Forum Farmacéutico de Alto Nivel.
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.

Membros para estes medicamentos, deviam ser promovidas em conformidade com o
artigo 9.° do Regulamento (CE) n.° 141/2000.

Saude em linha

A salde em linha pode contribuir de vérias formas diferentes para esta area, em
particular:

— Os servigos em linha electronicos desenvolvidos por Orphanet e outros projectos
financiados pela UE, sd0 a demonstracdo clara de como a tecnologia da
informacdo e das comunicagdes (TIC) pode contribuir para por os pacientes em
contacto entre si e desenvolver comunidades de pacientes, para partilhar bases de
dados entre grupos de investigacdo, para recolher dados para a investigacéo
clinica, para registar pacientes dispostos a participar em investigacéo clinica, e
para apresentar casos a peritos que melhoram a qualidade de diagnésticos e de
tratamento;

— A telemedicina, a prestacéo de servicos de cuidados de salide a distancia através
das TIC, € outra ferramenta Util. Pode fazer com que clinicas e gabinetes médicos
de cariz generalista tenham acesso a competéncias altamente especializadas sobre
doengas raras e a uma segunda opinido emitida, por exemplo, num centro de
exceléncia’®;

— A investigacdo financiada a titulo do 7.° PQY na &ea da modelizacdo de
processos fisioldgicos e patoldgicos assistida por computador € uma abordagem
promissora para gjudar a compreender melhor os factores subjacentes as doencas
raras, a prever resultados e possivelmente a encontrar novas solucbes de
tratamento.

Praticasderastreio

O rastreio neonatal para a fenilcetonlria e o hipotiroidismo congénito é préatica
corrente na Europa e demonstrou ser altamente eficiente para evitar incapacidades
nas criangas afectadas. A medida que a tecnologia evolui, podem agora ser realizados
muitos testes, incluindo por robds, a baixo custo para uma vasta gama de DR,
nomeadamente desordens metabdlicas e problemas genéticos de salde em geral.
Recomenda-se 0 incentivo a cooperacdo nesta area por forma a serem obtidos dados
gue audem os Estados-Membros a tomar decisdes. Uma avaliagdo das actuais
estratégias de rastreio a populacdo (incluindo o rastreio neonatal) para a despistagem
de doencas raras e de potenciais doengas novas, sera conduzida pela Comisséo a
nivel comunitario para dar aos Estados-Membros os dados (incluindo aspectos
éticos) em que basear a sua decisao politica. A Comissdo considerara tal apoio uma
prioridade de accéo.

Gestdo da qualidade dos labor atorios de diagnostico

Muitas DR podem agora ser diagnosticadas utilizando um ensaio biolégico que é
constituido frequentemente por um teste genético. Estes ensaios sdo elementos
importantes de uma gestdo adequada do paciente na medida em que permitem um
diagndstico precoce, as vezes um rastreio familiar em cascata ou um ensaio pré-natal.
Dado o grande nimero de ensaios e a necessidade de conceber e validar um conjunto

16
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Projecto de comunicacdo sobre telemedicina em prol dos pacientes, dos sistemas de salde e da
sociedade.
http://ec.europa.eu/information_society/activities'health/research/fp7vph/index_en.htm
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especifico de ensaios de diagndstico para cada um, nenhum pais pode isoladamente
ser auto-suficiente em termos de fornecimento do ensaio e da avaliacdo externa de
gualidade dos testes providenciados. H4 uma necessidade de permitir e facilitar este
intercAmbio de competéncias através de normas e procedimentos claramente
indicados, transparentes e acordados a nivel da UE.

Isto poderia ser alcancado através da criacdo de redes europeias de referéncia de
laboratérios de diagnostico especializados (por exemplo, o EuroGenTest™®). Estes
laboratorios seréo incentivados a participar no ensaio de proficiéncia e a prestar
especial atengdo aos resultados comunicados e a disponibilizar aconselhamento
genético antes e depois dos testes™.

18
19

http://www.eurogentest.org/.

Ajudando pessoas a quem foi diagnosticada uma doenca genética a compreender a informagao factual
sobre a doenca e o efeito que terd suas nas vidas, de forma a que possam tomar as suas proprias
decisdes sobre o futuro.
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5.10.

5.11.

5.12.

Prevencdo priméria

H& muito poucas DR para as quais € possivel uma prevencdo priméria. Mesmo
assim, e sempre que possivel, serdo adoptadas medidas preventivas primarias contra
doengas raras (por exemplo, prevencdo de malformagdes do tubo neural gracas a um
suplemento de acido fdlico). A accdo neste campo deveria ser debatida a nivel
comunitario, com lideranca da Comisséo, com vista a determinar quais as doencas
raras que podem beneficiar com medidas preventivas primarias.

Registos e bases de dados

Os registos e as bases de dados constituem os instrumentos fundamentais para se
aumentar o conhecimento sobre as doencas raras e se desenvolver a investigacéo
clinica. Constituem a tnica forma de reunir dados a fim de se a cangar uma dimensao
de amostra suficiente para ainvestigacdo epidemiol 6gica e/ou clinica. Os esforgos de
colaboragéo para recolher e tratar os dados seréo tidos em consideracdo, desde que
estes recursos sejam publicos e acessiveis. A chave da questdo passa também por se
assegurar a sustentabilidade de tais sistemas a longo prazo, em vez de esperar
financiamentos incertos a titulo de projectos futuros. A ideia foi iguamente
adiantada no documento sobre 0 «Melhor acesso aos medicamentos 6rféos para todos
os cidaddos comunitarios afectados», adoptado pelo Férum Farmacéutico de Alto
Nivel.

I nvestigagao e desenvolvimento

Para a maior parte das DR mais graves que seriam potencialmente tratavels, ndo ha
actualmente um tratamento especifico. O desenvolvimento de terapias enfrenta trés
obstaculos: a falta de compreensdo dos mecanismos patofisiol égicos subjacentes, a
falta de apoio para as fases iniciais de desenvolvimento clinico e a falta de visdo da
industria farmacéutica em termos de oportunidade/custo. De facto, o elevado custo
associado ao desenvolvimento de um medicamento, conjuntamente com o baixo
rendimento previsto dos investimentos (devido as populagBes muito pequenas de
pacientes), tem desencorajado aindustria farmacéutica de desenvol ver medicamentos
paraas DR, apesar da enorme necessidade médica que se faz sentir.

Devia estabelecer-se um processo de didogo precoce sobre os medicamentos em
desenvolvimento entre as empresas farmacéuticas e as autoridades que financiam
medicamentos®. Tal daria & empresa financiadora mais certeza sobre o potencial de
rendimento futuro e as autoridades mais conhecimento e confianga no valor de
medicamentos que seréo chamadas a apreciar e financiar.

Os projectos de investigacdo de doencas raras foram apoiados durante mais de duas
décadas a titulo dos programas-quadro de investigacéo, desenvolvimento tecnol 6gico
e demonstracéo da Comunidade Europeia. No actual, 0 7.° PQ?, o tema «Salide» do
programa especifico sobre «Cooperacdo», € concebido para apoiar a investigacéo
multinacional em cooperagéo, sob diversas formas. O foco principal do tema
«Salude» na area das doencas raras € relativo a estudos europeus de histéria natural,
de patofisiologia e do desenvolvimento de intervengdes preventivas, de diagnostico e
terapéuticas.
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Como estipulado no documento sobre o «Melhor acesso aos medicamentos 6rféos para todos os
cidaddos comunitarios afectados», adoptado pelo Férum Farmacéutico de Alto Nivel.
http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.
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O Comité Consultivo da UE em matéria de DR (ver ponto 7) e o Comité dos
Medicamentos Orfaos (COMP), da Agéncia Europeia dos Medicamentos (EMEA),
dirigirdo a Comissdo uma recomendacéo conjunta anual sobre pontos especificos a
ter em conta nos convites a apresentacdo de propostas para a execucdo dos
programas-quadro.

Os projectos de coordenacdo dirigidos a uma optimizacdo dos recursos limitados
dedicados a investigacdo sobre doencas raras deveriam ser incentivados. Como um
exemplo, o projecto ERANet (E-RARE)? apoiado pelo 6.° PQ da UE que coordena
actualmente as politicas de financiamento de investigacdo para doencas raras de sete
paises contribui para resolver a fragmentacdo dos esforcos de investigacdo. Tais
abordagens deveriam ter a devida consideragéo.

COOPERACAO INTERNACIONAL

A politica da Comissdo no dominio das doencas raras deveria visar a promogao da
cooperacado no dominio das doencas raras ao nivel internaciona entre todos o0s paises
interessados e em estreita colaboragdo com a Organizagdo Mundia de Salde. A
cooperacao internacional ja é parte integrante dos programas-quadro de investigagao.

GOVERNANCA E MONITORIZACAO

A Comissdo deveria ser assistida pelo Comité Consultivo da UE em matériade DR a
emitir um parecer sobre a implementagcdo da presente comunicagdo. O Comité serd
presidido pela Comissdo Europeia e assistido por um secretariado cientifico, apoiado
pelo programa de salde. Este Comité substituira a actual Task Force DR da EU.

A organizacdo do dia europeu das doencas raras (29 de Fevereiro, um diararo) e as
conferéncias europeias destinadas a aumentar a sensibilizacdo de profissionais e
grande publico serdo igua mente incentivadas.

A Comissdo produzira um relatorio de implementacdo sobre a presente comunicagéo,
dirigido a0 Parlamento Europeu, a0 Conselho, ao Comité Econémico e Social
Europeu e a0 Comité das Regides com base na informacdo facultada pelos
Estados-Membros, 0 mais tardar cinco anos ap0s a data de adopcéo da presente
comunicagdo. O presente relatorio deveria ser abordado a0 mesmo tempo que o
relatorio sobre aimplementacéo da recomendacéo do Conselho sobre doencas raras.

CONCLUSAO

Embora cada uma delas so afecte um pequeno nimero, relativo, de pacientes e de
familias, no seu conjunto, as DR representam um sério encargo para a UE. Além
disso, a necessidade de juntar especializacao e utilizar de modo eficiente os limitados
recursos disponiveis significa que as doencas raras séo uma area onde a cooperagéo
europeia pode acrescentar um valor particular as accoes dos Estados-Membros. A
Comissdo ja tomou iniciativas individuais no passado, como o programa de doencgas
raras, o regulamento relativo a medicamentos orfaos, e a atencdo prestada a doencgas
raras por actividades de programas-quadro de investigagdo, desenvolvimento
tecnologico e demonstracdo. Mas € preciso mais accdo para assegurar que estas
vertentes individuais do trabalho desempenhado sdo apoiadas e reunidas numa
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http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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estratégia global coerente para as doengas raras, a nivel comunitario e nos Estados-
Membros, afim de se maximizar o potencial de cooperacao.

Com a presente comunicagao e a proposta que a acompanha de uma recomendagéo
do Conselho, a Comissdo visa implementar uma estratégia globalizante para as
doencas raras. Estas iniciativas tém potencial para alargar a0 maximo o ambito da
cooperacao e do apoio mutuo nesta &rea de desafio para a Europa em geral. Apoiara
os Estados-Membros a aplicar a sua estratégia nacional e regional para as doengas
raras. Ao fazé-lo, ademais, da a pacientes e familias afectados pelas DR o red
beneficio daintegracédo europeia vivida diariamente.
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