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Bolile rare: o provocare pentru Europa

INTRODUCERE

Bolile rare sunt boli cu o prevalentd deosebit de scazutd. Uniunea Europeana
considera bolile ca fiind rare atunci cand afecteaza cel mult 5 din 10 000 de persoane
din Uniunea Europeand, ceea ce inseamna, totusi, ca intre 5 000 si 8 000 de diverse
boli rare afecteaza sau vor afecta aproximativ 29 de milioane de persoane in Uniunea
Europeana.

Caracteristicile specifice ale bolilor rare — numar limitat de pacienti si cunostintele si
expertiza insuficiente In domeniu — le individualizeaza drept un domeniu aparte cu o
valoare adaugatd foarte ridicatd la nivel european. Cooperarea europeanad poate
contribui la schimbul putinelor cunostinte disponibile si la combinarea resurselor
intr-un mod cat de eficient cu putintd pentru o abordare eficientd a bolilor rare pe
cuprinsul UE in ansamblu.

Comisia a intreprins deja masuri specifice in numeroase domenii pentru a aborda
aspectele legate de bolile rare. Pe baza acestor realizari, prezenta comunicare privind
provocdrile pentru Europa in materie de boli rare 1si propune sid constituie un
document de abordare integrata, care sd ofere orientari clare pentru actiunile
comunitare prezente §i viitoare privind bolile rare, in vederea Imbunatatirii accesului
si echitdtii Tn domeniul prevenirii, diagnosticarii §i tratdrii pacientilor care sufera de o
boala rara din intreaga Uniune Europeana.

PROBLEMATICA

Majoritatea bolilor rare sunt boli genetice, restul fiind, printre alte categorii, cancere
rare, boli autoimune, malformatii congenitale, boli toxice si infectioase. Cercetarea
bolilor rare s-a dovedit a fi deosebit de utild pentru o mai buna intelegere a
mecanismului afectiunilor comune, precum obezitatea si diabetul, acestea
reprezentand adesea un model de disfunctie a unui proces biologic unic. Cu toate
acestea, cercetarea bolilor rare este nu numai insuficienta, ci si dispersata in diverse
laboratoare pe tot cuprinsul UE.

Lipsa politicilor specifice de sanatate privind bolile rare si deficitul de expertiza in
domeniu au drept consecintd diagnosticarea Intarziatd si accesul dificil la asistenta
medicald. Aceastd situatie are drept rezultate neajunsuri suplimentare de natura
fizica, psihologicd si intelectuald, tratamente inadecvate sau chiar daunatoare si
pierderea increderii in sistemul de asistenta medicald, in ciuda faptului ca unele boli
rare sunt compatibile cu o viatd normald daca sunt diagnosticate la timp si ingrijite
corespunzator. Diagnosticarea gresitd si nediagnosticarea constituie principalele
impedimente 1n calea imbunatatirii calitatii vietii a mii de pacienti care suferd de o
boala rara.

Serviciile nationale de asistentd medicald pentru diagnosticarea, tratarea si

reabilitarea persoanelor afectate de boli rare difera in mod semnificativ in ceea ce
priveste disponibilitatea §i calitatea acestora. In functie de statul membru si/sau
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3.1.

regiunea 1n care locuiesc, cetatenii UE au acces inegal la servicii de specialitate si la
optiuni disponibile privind asistenta medicald. Cateva state membre au abordat cu
succes unele dintre problemele ridicate de raritatea bolilor, in timp ce altele nu au
preconizat inca solutii posibile.

O politica este deja implementatd 1n domeniul medicamentelor orfane,
responsabilitatea pentru aceasta revenind Comisiei si EMEA (Agentia Europeana
pentru Medicamente). Aceste medicamente sunt denumite ,,orfane” intrucat, in
conditii normale de piatd, industria farmaceutica manifestd un interes scazut pentru
producerea si comercializarea de produse destinate numai unui numar redus de
pacienti care suferda de afectiuni foarte rare. Regulamentul privind produsele
medicamentoase orfane (Regulamentul (CE) nr. 141/2000 al Parlamentului European
si al Consiliului din 16 decembrie 1999 privind produsele medicamentoase orfane') a
avut drept obiectiv stabilirea criteriilor de desemnare a medicamentelor orfane in
cadrul UE si prezinta stimulente (de exemplu, exclusivitatea pe piata timp de 10 ani,
asistenta in elaborarea protocoalelor, accesul la procedura centralizatd pentru
autorizarea comercializdriil) pentru a TIncuraja cercetarea, dezvoltarea si
comercializarea medicamentelor necesare tratarii, prevenirii sau diagnosticarii bolilor
rare. Politica UE privind medicamentele orfane reprezinta o reusitd. Cu toate acestea,
statele membre nu garanteaza Inca acces deplin pentru fiecare medicament orfan
autorizat.

OBIECTIVE

In temeiul articolului 152 din tratat, rolul Comunititii in materie de sinitate este sa
incurajeze cooperarea dintre statele membre §i, daca este necesar, sa sprijine actiunile
lor in acest sens. Caracteristicile specifice ale bolilor rare — numar limitat de pacienti
si cunostinte si expertiza insuficiente in domeniu — le individualizeaza ca un domeniu
aparte cu o valoare adaugata foarte ridicata la nivel european. Obiectivul prezentei
comunicdri este sa stabileascd o strategie comunitara generala de sprijinire a statelor
membre pentru a asigura eficienta recunoasterii, prevenirii, diagnosticarii, tratarii,

Acest demers contribuie, la randul sau, la realizarea obiectivului general — o
imbunatatire a rezultatelor In materie de sdnatate i, prin urmare, o crestere a
sperantei de viatd sanitoasd, un indicator esential al Strategiei de la Lisabona®. in
acest sens, prezenta comunicare va orienta actiunile operationale din trei domenii
principale de actiune.

Imbunatatirea recunoasterii si vizibilitatii bolilor rare

Elementul-cheie pentru imbundtétirea strategiilor generale privind bolile rare este sa
se garanteze recunoagterea acestora, astfel incat toate celelalte actiuni conexe sa
poatd decurge in mod adecvat din aceasta. Pentru a Tmbunatati diagnosticarea si
asistenta medicald In domeniul bolilor rare, identificarea adecvata trebuie sa fie
insotita de informatii exacte, furnizate si diseminate sub forma de inventare si
repertorii adaptate nevoilor profesionistilor si ale persoanelor afectate. Aceasta va

.....

Regulamentul (CE) nr. 141/2000 al Parlamentului European si al Consiliului din 16 decembrie 1999
privind produsele medicamentoase orfane.
A se vedea http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm.
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urmare, Comisia intentioneaza sa instituie un sistem complet de codificare si
clasificare la nivel european, care va asigura cadrul pentru Tmbunatatirea schimbului
de cunostinte si a Intelegerii bolilor rare, in calitate de subiect stiintific si de sanatate
publica in intreaga UE.

Sprijinirea politicilor privind bolile rare in statele membre

Eficienta actiunilor in ceea ce priveste bolile rare depinde de existenta unei strategii
generale coerente privind bolile rare care mobilizeaza intr-un mod integrat si bine
stabilit resursele reduse si disparate, o strategie inclusa intr-un efort comun la nivel
european. La randul sau, efortul concertat la nivel european depinde de o abordare
similara a actiunilor privind bolile rare in toatd UE pentru a stabili o baza comuna de
colaborare si pentru a contribui la Tmbunatétirea accesului pacientilor la asistenta
medicala si la informatii.

Prin urmare, Comisia propune ca statele membre sd se bazeze pe un demers comun
pentru abordarea bolilor rare, intemeiat pe cele mai bune practici existente, prin
adoptarea unei recomandari a Consiliului. Propunerea Comisie de recomandare a
Consiliului care insoteste prezenta comunicare invitd statele membre sd instituie
strategii concentrate asupra urmatoarelor elemente:

instituirea unor planuri de actiune nationale si intersectoriale privind bolile rare;

— asigurarea unor mecanisme adecvate pentru definirea, codificarea si inventarierea
bolilor rare, precum si producerea de orientari de bund practica in scopul de a
realiza un cadru pentru recunoasterea bolilor rare si schimbul de cunostinte si
expertiza,

— fincurajarea cercetarii privind bolile rare, inclusiv cooperarea si colaborarea
transfrontaliere pentru maximizarea potentialului de resurse stiintifice in UE;

— asigurarea accesului la asistentd medicala de inaltd calitate, In special prin
identificarea de centre de expertizd nationale si regionale si prin incurajarea
participarii acestora la retelele de referinta europene;

— asigurarea unor mecanisme care sa reuneasca expertiza nationald in domeniul
bolilor rare si sd o regrupeze cu cea a altor tari europene;

— adoptarea de masuri pentru a asigura responsabilizarea si implicarea pacientilor si
asociatiilor de pacienti;

— precum si asigurarea faptului ca aceste actiuni cuprind dispozitii corespunzatoare
pentru garantarea durabilitatii lor In timp.

Dezvoltarea cooperarii, coordonarii si reglementarii privind bolile rare la nivel
european

Actiunile comunitare vor sprijini statele membre in asigurarea unei reuniri §i
organizari eficiente a resurselor reduse din domeniul bolilor rare si pot ajuta pacientii
si profesionistii din diverse state membre sa colaboreze in vederea schimbului si
coordondrii expertizei si informatiilor. Comunitatea ar trebui sd vizeze o mai buna
coordonare a politicilor si initiativelor la nivelul UE, precum si o cooperare
consolidata intre programele UE, in scopul de a maximiza resursele disponibile
pentru bolile rare la nivel comunitar.
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4.3.

4.4.

ACTIUNI OPERATIONALE DE iIMBUNATATIRE A RECUNOASTERII SI VIZIBILITATII
BOLILOR RARE

Definirea bolilor rare

Definitia existenta a bolilor rare in cadrul UE a fost adoptata prin programul de
actiune comunitard privind bolile rare pentru perioada 1999 — 2003, ca desemnand
acele boli care prezintd o prevalenta de cel mult 5 la 10 000 de persoane in Uniunea
Europeana. Regulamentul (CE) 141/2000 prevede aceeasi definitie si, in consecinta,
aceasta este folositd de Comisia Europeand pentru desemnarea medicamentelor
orfane. UE va pastra definitia actuald. Cu ajutorul resurselor Programului in materie
de sdnatate si luand in considerare dimensiunea internationald a problemei, se va
elabora o definitie mai precisa care sa tina cont atat de prevalenta, cat si de incidenta.

Clasificarea si codificarea bolilor rare

Clasificarea internationald a bolilor (International Classification of Diseases — ICD),
coordonati de Organizatia Mondialdi a Sanatitii (OMS)’ constituie referinta
internationala pentru clasificarea bolilor si afectiunilor. Comisia va coordona
actiunile in cadrul procesului de revizuire a ICD existente pentru asigurarea unei mai
bune codificiri si clasificiri a bolilor rare. in acest sens, Comisia va infiinta un grup
de lucru privind clasificarea si codificarea bolilor rare’. OMS ar putea desemna
grupul de lucru drept grup de lucru consultativ in cadrul procesului actual de
revizuire a ICD.

Diseminarea cunostintelor si a informatiilor privind bolile rare

Un element esential pentru Tmbunatatirea diagnosticarii si asistentei medicale in
domeniul bolilor rare este furnizarea si diseminarea de informatii exacte, intr-o forma
adaptata nevoilor profesionistilor si persoanelor afectate. Instituirea unui inventar UE
dinamic al bolilor rare va contribui la rezolvarea unora dintre principalele cauze ale
asigura cd informatiile respective sunt disponibile in continuare la nivel european, cu
ajutorul, in special, al bazei de date Orphanet’, care beneficiazd de sprijinul unor
programe comunitare.

Retele de informare privind bolile

Prioritatile de actiune privind retelele de informare existente (sau viitoare) privind
bolile specifice sunt urmatoarele:

— garantarea schimbului de informatii prin intermediul retelelor de informare
europene existente;

— promovarea unei mai bune clasificari a bolilor specifice;

— dezvoltarea de strategii si de mecanisme pentru schimbul de informatii intre
factorii interesati;

— producerea de date epidemiologice comparabile la nivelul UE;

— precum si sprijinirea schimbului de cele mai bune practici si elaborarea de masuri
destinate grupurilor de pacienti.

A se vedea http://www.who.int/classifications/icd/en/.
A se vedea http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html.
A se vedea http://www.orpha.net/.
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5.2.

ACTIUNI OPERATIONALE PENTRU SPRIJINIREA COOPERARII EUROPENE SI
fMBUNATATIREA ACCESULUI LA ASISTENTA MEDICALA DE iNALTA CALITATE
PENTRU BOLILE RARE

Imbunititirea accesului universal la asistentd medicald de inalta calitate pentru
bolile rare, in special prin intermediul dezvoltarii de centre de expertiza la nivel
national/regional si al instituirii de retele de referinta europene

Statele membre au un angajament comun privind asigurarea accesului universal la
asistentd medicala de inalta calitate pe baza principiilor de echitate si solidaritate®.
Dar, in cazul in care bolile sunt rare, expertiza este, de asemenea, limitatd. Unele
centre de expertiza (denumite in cateva state membre si centre de referintd sau de
excelenti) au dezvoltat o expertizi care este intens folositd de alti profesionisti’ din
tara respectiva sau chiar pe plan international si care poate ajuta la asigurarea
accesului la asistentd medicald adecvatd pentru pacientii care suferd de boli rare.
Raportul din 2006 al Grupului special (Task Force) in materie de boli rare adresat
Grupului la nivel inalt, intitulat Contribution to policy shaping: For a European
collaboration on health services and medical care in the field of RD (Contributie la
elaborarea politicilor: pentru o colaborare europeana privind serviciile de sanatate si
asistenta medicala in domeniul bolilor rare)® recomanda statelor membre si
contribuie la identificarea centrelor lor de expertiza si sa le sprijine financiar.

Grupul la nivel inalt in materie de servicii de sanatate si asistentd medicala a lucrat la
conceptul de retele de referintd europene din 2004°. Pe baza activititii Grupului la
nivel inalt, articolul 15 din propunerea de directivd a Parlamentului European si a
Consiliului privind aplicarea drepturilor pacientilor in cadrul asistentei medicale
transfrontaliere (COM(2008)414) prevede facilitarea de catre statele membre a
dezvoltarii de retele de referintd europene. Reteaua de referintd europeand pentru
bolile rare va detine un rol strategic in imbunatatirea calitatii tratamentelor pentru toti
pacientii din Uniunea Europeana, astfel cum s-a solicitat de catre asociatiile de
pacienti'.

Acces la servicii sociale specializate

Centrele de expertizd pot avea, in egala masurd, un rol esential in dezvoltarea sau
facilitarea prestarii de servicii sociale specializate care vor Imbunatiti calitatea vietii
persoanelor care suferd de o boald rard. Au fost sprijinite serviciile de asistenta
telefonica, serviciile de ingrijire si de cazare temporara si programele de recreare
terapeuticd'', iar acestea trebuie si fie durabile pentru a-si atinge obiectivele:
sensibilizare, schimb de cele mai bune practici si standarde, reunirea resurselor prin

Concluziile Consiliului privind valorile si principiile comune in sistemele de sanitate ale Uniunii
Europene (JO 2006/C 146/01).

A se vedea raportul Grupului special (Task Force) in materie de boli rare Overview of current Centres
of Reference on rare diseases in the EU (2005) (Prezentarea centrelor de referintd actuale din UE in
materie de boli rare) 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.

A se vedea raportul Grupului la nivel Tnalt in materie de servicii de sdndtate si asistentd medicala
privind retelele de referinta europene http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

A se vedea raportul Atelierului european privind centrele de expertiza si retelele de referintd in materie
de boli rare, Praga, iulie 2007;

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

similare celor identificate prin proiectul cu finantare UE, RAPSODY
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm.
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S.5.

intermediul Programului in materie de sandtate si al planurilor de actiune pentru
persoanele cu handicap.

Acces la medicamente orfane

In calea accesului la medicamente orfane existd obstacole cauzate de procesul de
luare a deciziilor privind tarifarea si rambursarea legate de statutul de raritate. Pentru
a progresa, este nevoie sd se intensifice colaborarea la nivel european pentru
evaluarea stiintificd a valorii terapeutice (addaugate) a produselor medicamentoase
orfane.

Comisia va institui un grup de lucru pentru a realiza schimbul de cunostinte intre
statele membre si autoritatile europene privind evaluarea stiintificd a valorii clinice
adaugate a medicamentelor orfane. Colaborarile de acest gen ar putea duce la
elaborarea de rapoarte de evaluare comune si facultative privind valoarea clinica
adaugata, care sa includa informatii imbunatatite care sa faciliteze deciziile privind
tarifarea si rambursarea la nivel national, fard ca autoritdtile sd fie dispensate de
rolurile lor respective'”.

In plus, ar trebui luatd in considerare implicarea EMEA si a retelelor internationale
existente de evaluarea a tehnologiei in materie de sandtate, precum: Health
Technology Assessment International (HTAi)" (Asociatia internationald pentru
evaluarea tehnologiei in materic de sanatate), European Network for Health
Technology Assessment (EUnetHTA)'* (Reteaua europeand pentru evaluarea
tehnologiei in materie de sinitate) sau Medicines Evaluation Committee (MEDEV)"
(Comitetul pentru evaluarea medicamentelor).

Programe de uz compasional

Este necesara imbunatatirea sistemului de furnizare a medicamentelor pentru
pacientii care suferd de boli rare, inainte de aprobarea si/sau rambursarea noilor
medicamente (agsa numitul ,,uz compasional”).

Conform legislatiei farmaceutice existente, EMEA poate emite avize privind
utilizarea produselor care fac obiectul uzului compasional pentru a asigura un demers
comun in intreaga Comunitate.

Comisia va invita EMEA sa-si revizuiasca orientarile existente in vederea asigurarii
accesului pacientilor la tratamente.

Dispozitive medicale

Regulamentul privind produsele medicamentoase orfane nu vizeaza domeniul
dispozitivelor medicale. Dimensiunea redusd a pietei si posibilitatea unui profit
limitat pe investitii reprezinta elemente descurajatoare. Comisia va analiza daca este
necesar sa se ia masuri de remediere a acestei situatii, eventual in contextul viitoarei
revizuiri a directivelor privind dispozitivele medicale.

Astfel cum se stipuleazd in documentul Improving access to orphan medicines for all affected EU
citizens (Imbunitatirea accesului la medicamente orfane pentru toti cetitenii UE afectati), adoptat de
Forumul farmaceutic la nivel nalt.

http://www.htai.org/.

http://www.eunethta.net/.

http://www.esip.org/publications/pb51.pdf.
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Stimulente pentru dezvoltarea de medicamente orfane

Societatile farmaceutice investesc foarte mult, de-a lungul unei perioade indelungate,
pentru a descoperi, dezvolta si introduce pe piatd tratamente pentru bolile rare.
Acestea au nevoie sa afiseze un profit pe investitii. Totusi, situatia ideald este ca
societdtile sa poata fi, de asemenea, in masura sa reinvesteascd profitul pe investitii
in descoperirea de mai multe tratamente. Desi la nivelul UE se Inregistreaza peste 45
de tratamente autorizate — unele dintre acestea pentru afectiuni similare — exista inca
numeroase afectiuni pentru care nu exista tratamente. in conformitate cu articolul 9
din regulamentul (CE) nr. 141/2000, ar trebui incurajata la nivel national i european
analiza unor stimulente suplimentare care sd intensifice cercetarea In domeniul
bolilor rare si dezvoltarea de medicamente orfane si care sd sensibilizeze intr-o mai
mare masura statele membre cu privire la aceste produse.

E-Sanatate
E-Sénatatea poate contribui in acest domeniu in mai multe moduri, in special prin:

— Serviciile electronice dezvoltate prin Orphanet si prin alte proiecte finantate de
UE reprezintd o dovada clara a modului in care tehnologia informatiei si
comunicdrii (TIC) poate contribui la stabilirea legaturii intre pacienti, la
dezvoltarea de comunitati de pacienti, la schimbul de baze de date intre grupurile
de cercetare, la strangerea datelor necesare cercetdrii clinice, la inregistrarea
pacientilor care doresc sd participe la cercetarea clinicd, precum si la prezentarea
de cazuri expertilor, toate acestea imbunatatind calitatea diagnosticarii §i a
tratamentului;

— Telemedicina, prestarea de servicii de asistentd medicald la distantd prin
intermediul TIC, reprezinta un alt instrument valoros. Aceasta poate, de exemplu,
sa permita asigurarea unei expertize foarte specializate pentru clinicile si
cabinetele medicale generale, precum o a doua opinie din partea unui centru de
excelenta'’;

— Cercetarea finantatdi de PC7'" in domeniul modelarii asistate de calculator a
proceselor fiziologice si patologice constituie o abordare promititoare pentru a
intelege mai bine factorii subiacenti ai bolilor rare, prevazand rezultatele si
eventual identificand noi solutii de tratament.

Proceduri de screening

Screeningul neonatal pentru depistarea fenilcetonuriei si a hipotiroidismului
congenital reprezintd o practica curenta in Europa si s-a dovedit deosebit de eficient
in prevenirea handicapurilor la copiii afectati. Pe masura dezvoltérii tehnologiei, in
prezent se pot realiza multe teste, inclusiv testarea realizata prin sisteme automate si
la pret redus a unei game largi de boli rare, in special a afectiunilor metabolice si a
bolilor genetice, in general. Se recomanda incurajarea cooperarii in acest domeniu
pentru a produce date pe care sa se bazeze deciziile luate la nivelul statelor membre.
Comisia va realiza, la nivelul UE, o evaluare a strategiilor actuale de screening al
populatiei (inclusiv screeningul neonatal) pentru bolile rare si pentru noi boli
potentiale, pentru a furniza statelor membre date (inclusiv privind aspectele etice) pe

Proiect de comunicare privind telemedicina si beneficiile sale pentru pacienti, pentru sistemele de
asistentd medicala si pentru societate (Telemedicine for the benefit of patients, healthcare systems and
society).

http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm.
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care sa isi bazeze deciziile politice. Comisia va considera acest sprijin drept o
prioritate de actiune.

Gestionarea calitatii laboratoarelor de diagnosticare

Multe boli rare pot fi diagnosticate In prezent utilizand un test biologic, care este
adesea un test genetic. Aceste teste reprezintd elemente esentiale ale unei gestionari
adecvate a pacientului, Intrucat permit stabilirea unui diagnostic timpuriu, iar, uneori,
efectuarea unui test de screening familial sau a unui test prenatal. Avand in vedere
numarul mare de teste si nevoia de a dezvolta si valida un set specific de teste de
diagnostic pentru fiecare dintre acestea, nicio tard nu poate dispune de resurse proprii
suficiente pentru a efectua testele si pentru a realiza in mod eficient o evaluare
externd a calitdtii testelor furnizate. Este necesard initierea si facilitarea schimbului
de expertizd prin adoptarea unor standarde si proceduri convenite la nivelul UE,
definite in mod clar si transparente.

Acest lucru poate fi realizat prin instituirea unor retele de referintd europene ale
laboratoarelor de diagnosticare specializate (de exemplu, EuroGenTest').
Laboratoarele respective vor fi incurajate sd participe la teste de competenta,
acordandu-se atentie speciald rezultatelor obtinute in ceea ce priveste raportarea si
asigurarea unei consilieri genetice inainte si dupa efectuarea testelor'”.

A se vedea http://www.eurogentest.org/.

Obiectivul este de a ajuta persoanele confruntate cu un diagnostic de boala rard sa inteleaga atat
informatiile factuale referitoare la boala, cat si efectul pe care aceasta il va avea asupra vietii lor, astfel
incat aceste persoane sa poata sa ia propriile decizii privind viitorul lor.
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Prevenire primara

Exista foarte putine boli rare in cazul carora este posibila o prevenire primara. Totusi,
atunci cand este posibil, vor fi luate masuri de prevenire primara a bolilor rare (cum
ar fi, prevenirea anomaliilor tubului neuronal prin suplimentarea cu acid folic).
Intreprinderea unei actiuni in acest domeniu ar trebui si constituie subiectul unei
dezbateri, desfasurata la nivelul UE si coordonata de Comisie, care sa vizeze
identificarea bolilor rare in cazul carora masurile preventive primare pot avea succes.

Registre si baze de date

Registrele si bazele de date reprezintd instrumente esentiale in vederea imbunatatirii
cunostintelor privind bolile rare si a dezvoltarii cercetdrii clinice. Acestea constituie
singurul mijloc unic de reunire a datelor necesare pentru a obtine o marime a
esantionului suficientd pentru cercetarea epidemiologicd si/sau cercetarea clinica.
Vor fi luate in considerare eforturi comune pentru colectarea datelor §i pastrarea
acestora, cu conditia ca aceste resurse sd fie deschise si accesibile. De asemenea, un
element-cheie va fi, de preferintd, asigurarea viabilitdtii pe termen lung a acestor
sisteme, 1n loc de sustinerea lor pe baza finantdrii de proiecte care este, in mod
inerent, de naturd precard. Aceastd idee a fost, In egald masurd, prezentatd in
documentul Improving access to orphan medicines for all affected EU citizens
(Imbunitatirea accesului la medicamente orfane pentru toti cetitenii UE afectati),
adoptat de Forumul farmaceutic la nivel inalt.

Cercetare si dezvoltare

In momentul de fati, nu existd pur si simplu un tratament specific pentru cea mai
mare parte a bolilor rare grave care ar fi potential tratabile. Dezvoltarea terapiilor se
confruntd cu trei obstacole: neintelegerea mecanismelor fiziopatologice subiacente,
absenta sprijinului pentru etapele timpurii ale dezvoltarii clinice §i neperceperea
avantajelor in raport cu costurile de catre industria farmaceutica. De fapt, costul
ridicat al dezvoltarii medicamentelor, alaturi de rentabilitatea scazutid estimata a
investitiei (cauzatd de numarul foarte redus de pacienti), a descurajat frecvent
industria farmaceutica sd dezvolte medicamente pentru bolile rare, in pofida
necesitatilor medicale imense.

Ar trebui instaurat de timpuriu un dialog privind medicamentele in curs de dezvoltare
intre aceste societiti si autoritatile care finanteaza medicamentele™. Acest dialog va
oferi societatii promotoare mai multd sigurantd privind venitul potential viitor §i va
furniza autoritatilor mai multe cunostinte si le va spori Increderea in valoarea
medicamentelor pe care va trebui sa le evalueze si sa le finanteze.

Timp de mai mult de doud decenii, Programele-cadru ale Comunitétii Europene
pentru activititi de cercetare, dezvoltare tehnologicd si demonstrative au sprijinit
proiecte de cercetare in materie de boli rare. in actualul program-cadru, PC7*', tema
privind sdnatatea a programului specific ,,Cooperare” este destinatd sprijinirii
cercetirii in colaborare multinationala si sub diferite forme. In ceea ce priveste bolile
rare, tema referitoare la sandtate se va concentra asupra studiilor la nivel european de

20
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Astfel cum se stipuleaza in documentul Improving access to orphan medicines for all affected EU
citizens (Imbunitatirea accesului la medicamente orfane pentru toti cetitenii UE afectati), adoptat de
Forumul farmaceutic la nivel nalt.

A se vedea http://cordis.europa.eu/fp7/home_en.html.
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istorie naturald, fiziopatologie si asupra dezvoltarii de actiuni de prevenire,
diagnosticare si tratare.

Comitetul UE consultativ privind bolile rare (EU Advisory Committee on Rare
Disease — EUACRD, a se vedea punctul 7) si Comitetul pentru produse
medicamentoase orfane (COMP) din cadrul Agentiei Europene pentru Medicamente
(EMEA) vor adresa Comisiei o recomandare comunad anuald privind puncte specifice
ale cererilor de propuneri pentru implementarea programelor-cadru.

Ar trebui incurajate proiectele de coordonare destinate unei utilizdri optime a
resurselor limitate alocate cercetarii privind bolile rare. De exemplu, proiectul
ERANet (E-Rare)*, sprijinit prin PC6 al UE, care coordoneazi in prezent politicile
de finantare a cercetarii privind bolile rare din sapte tari, contribuie la remedierea
fragmentarii eforturilor in materie de cercetare. Abordarile de acest tip ar trebui sa fie
luate in considerare in mod corespunzator.

COOPERAREA INTERNATIONALA

Politica Comisiei privind bolile rare ar trebui sd vizeze consolidarea cooperdrii in
materie de boli rare, la nivel international, cu toate tarile interesate si in strnsa
colaborare cu Organizatia Mondiald a Sanatatii. Cooperarea internationald este deja
parte integranta a programelor-cadru pentru cercetare.

GUVERNANTA SI MONITORIZARE

Comisia ar trebui asistatd de un Comitet UE consultativ privind bolile rare (EU
Advisory Committee on Rare Disease — EUACRD) care sa ofere consiliere privind
implementarea prezentei comunicari. Comitetul va fi prezidat de Comisia Europeana
si va fi asistat de un secretariat stiintific, sprijinit de Programul de sanatate. Acest
comitet va inlocui actualul Grup special (Task Force) al UE in materie de boli rare

De asemenea, se va incuraja organizarea unei zile europene a bolilor rare (29
februarie, o zi rard) si de conferinte europene pentru a creste sensibilizarea
profesionistilor si a publicului larg.

Comisia va elabora un raport de implementare privind prezenta comunicare, adresat
Parlamentului European, Consiliului, Comitetului Economic i Social European si
Comitetului Regiunilor, pe baza informatiilor furnizate de statele membre, cel mult la
cinci ani de la data adoptérii prezentei comunicari. Raportul ar trebui prezentat in
acelasi timp cu raportul de implementare care urmeaza sa fie elaborat referitor la
recomandarea Consiliului privind bolile rare.

CONCLUZIE

Desi fiecare boala rard afecteazd numai un numar relativ redus de pacienti si de
familii, acestea reprezintd in ansamblu o obligatie majora In materie de sandtate
pentru UE. In plus, nevoia de reunire a expertizei si de eficientizare a utilizarii
resurselor limitate disponibile arata ca bolile rare reprezintd un domeniu in care
cooperarea europeand poate sa aduca valoare addugatd actiunilor la nivelul statelor
membre. Comisia a intreprins deja initiative individuale in trecut, precum programul
privind bolile rare, regulamentul privind produsele medicamentoase orfane si a luat

22

A se vedea http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php.
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in considerare bolile rare in programele-cadru pentru activitdti de cercetare,
dezvoltare tehnologici si demonstrative. Insd, este nevoie de intensificarea
activitatilor pentru a asigura ca aceste directii individuale de actiune sunt sustinute si
reunite Intr-o strategie generald coerentd privind bolile rare, atat la nivel comunitar,
cat si In cadrul statelor membre, in vederea maximizarii potentialului de cooperare in
ansamblu.

Prin intermediul prezentei comunicari §i a propunerii de recomandare a Consiliului
care o insoteste, Comisia vizeaza sd instituie o strategie generald privind bolile rare.
Strategia ofera potentialul necesar pentru maximizarea posibilitatilor de cooperare si
a sprijinului reciproc in acest sector dificil in Europa in ansamblu. Ea va sprijini
statele membre sa instituie propriile strategii nationale §i regionale in domeniul
bolilor rare, ceea ce va oferi pacientilor afectati de boli rare si familiilor lor un
beneficiu concret in viata de zi cu zi — rezultat al integrarii europene.
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