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OZNAMENIE KOMISIE EUROPSKEMU PARLAMENTU, RADE, EUROPSKEMU
HOSPODARSKEMU A SOCIALNEMU VYBORU A VYBORU REGIONOV

o zriedkavych chorobach: eurdpske vyzvy

Uvobp

Zriedkavé choroby su choroby s mimoriadne nizkou prevalenciou. Eurdpska unia
poklada choroby za zriedkavé, pokial nepostihuji viac ako 5z 10 000 os6b
v Eur6pskej Gnii. Avsak to znamena, ze 5 000 az 8 000 roznych zriedkavych chorob
postihuje alebo postihne v Eurdpskej unii priblizne 29 miliénov osob.

Osobitosti  zriedkavych choréb — obmedzeny pocet pacientov a nedostatok
prislusnych vedomosti a odbornych znalosti — ich vyclenuji ako osobitnli oblast’
s veI'mi vysokou eurdpskou pridanou hodnotou. Eurdpska spolupraca moze prispiet
k tomu, aby sa zabezpecilo vzdjomné odovzddvanie obmedzenych vedomosti a ¢o
mozno najefektivnejSie spajanie zdrojov s cielom ucinne sa zamerat' na zriedkavé
choroby v ramci EU ako celku.

Komisia s cielom riesit’ problematiku zriedkavych chorob uz podnikla osobitné
kroky v mnohych oblastiach. Vychadzajuc z uvedenych vysledkov si toto oznamenie
Komisie o eurdpskych vyzvach v oblasti zriedkavych chorob kladie za ciel’, aby sa
stalo dokumentom jednotného pristupu poskytujicim jasné smerovanie pre sucasné
a budtice ¢innosti Spolocenstva v oblasti zriedkavych chorob s cielom zlepsit’ pristup
a rovnost’, pokial’ ide o prevenciu, diagnostikovanie a lieCbu pacientov v Eurdpske;j
unii, ktori trpia zriedkavou chorobou.

PROBLEMATIKA

Vicsina zriedkavych chorob st genetickymi chorobami, k d’al$im kategoéridm patria
zriedkavé druhy rakoviny, autoimunitné choroby, vrodené malformacie, toxické
a infekéné choroby. Ukézalo sa, Ze vyskum v oblasti zriedkavych chor6b je vel'mi
uzitony pre lepSie pochopenie mechanizmu beznych chordb, medzi ktoré patri
obezita a cukrovka, kedZe Casto predstavujii model dysfunkcie jednej biologickej
cesty. AvSak vyskum v oblasti zriedkavych chorob nie je iba obmedzeny, ale aj
rozptyleny v roznych laboratériach po celej EU.

Neexistencia Specidlnych zdravotnych politik v oblasti zriedkavych chorob
a nedostatok odbornych znalosti vedu k oneskorenej diagndze a obtaznému pristupu
k starostlivosti. To vedie kdalsim fyzickym, psychologickym a duSevnym
poskodeniam, nevhodnej, alebo dokonca Skodlivej liecbe a strate dovery v systém
zdravotnej starostlivosti napriek tomu, ze niektoré zriedkavé choroby su zlucitelné
s beznym Zivotom, pokial sa vcas diagnostikuju a nalezite zvladaju. Hlavnymi
prekazkami zlepSovania kvality zivota tisicov pacientov postihnutych zriedkavymi
chorobami je stanovenie nespravnej diagndzy a ich nediagnostikovanie.

Narodné zdravotnicke sluzby pre diagnostiku, liecbu a rehabilitdiciu Tudi
postihnutych zriedkavymi chorobami sa z hl'adiska dostupnosti a kvality zna¢ne liSia.
Obcania EU maju nerovny pristup k odbornym sluzbam a dostupnym moznostiam
starostlivosti podl'a toho, v ktorom ¢lenskom State a/alebo regione ziju. Niekol'ko
Clenskych Statov sa uspesne zaoberd niektorymi problémami, ktoré so sebou prinasa
zriedkavost tychto chorob, zatial’ ¢o iné sa eSte moznymi rieSeniami nezaoberali.
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3.2

V oblasti lickov na zriedkavé choroby sa uz uplatituje politika, za ktora zodpoveda
Komisia a EMEA (Eurdpska agentara pre lieky). Tieto lieky sa nazyvaju ,,osirelé®,
ked’ze farmaceuticky priemysel za normalnych trhovych podmienok prejavuje nizky
zdujem o vyvoj a predaj produktov urenych len pre maly pocet pacientov trpiacich
vel'mi zriedkavymi ochoreniami. Nariadenie o liekoch na zriedkavé choroby
(nariadenie Eurdpskeho parlamentu a Rady (ES) ¢. 141/2000 zo 16. decembra 1999
o lickoch na ojedinelé ochorenia') bolo navrhnuté scielom urdit kritéria na
vymedzenie liekov na zriedkavé choroby vEU aopisuji sa viiom stimuly
(napriklad, desatro¢na exkluzivita na trhu, pomoc pri priprave protokolu, pristup
k centralizovanému postupu na udelenie povolenia na uvedenie lieku na trh) na
podporu vyskumu, vyvoja liekov a obchodu s liekmi na lie¢bu zriedkavych chorob,
ich predchiddzanie alebo diagnostikovanie. Stratégia EU pre lieky na zriedkavé
choroby je tspechom. Avsak clenské Staty stale nezabezpeCuju uplny pristup ku
kazdému schvéalenému lieku na zriedkavé choroby.

CIELE

Podl'a ¢lanku 152 zmluvy je ulohou Spolo€enstva v oblasti zdravia podporovat
spolupracu medzi ¢lenskymi S§tatmi, a ak je to nevyhnutné, poskytovat’ podporu ich
¢innosti. Osobitosti zriedkavych chordb — obmedzeny pocet pacientov a nedostatok
prislusnych vedomosti a odbornych znalosti — ich vyc€lenuji ako osobitni oblast’
svelmi vysokou eurdpskou pridanou hodnotou. Cielom tohto oznadmenia je
ustanovenie celkovej stratégie Spoloc¢enstva na podporu clenskych Statov pri
zabezpeCovani ucinn¢ho a efektivneho uznavania, prevencie, diagnostikovania,
liecby, starostlivosti a vyskumu v oblasti zriedkavych chorob v Eurdpe.

To zase prispeje k dosiahnutiu nadradené¢ho ciel’a, ktorym je zlepSenie vysledkov
v oblasti zdravia, atym k predizeniu strednej dizky Zivota v zdravi, ktora je
kPa¢ovym ukazovatel'om lisabonskej stratégie’. Na tento el sa operaéné opatrenia
v ramci tohto ozndmenia budu orientovat’ na tri oblasti ¢innosti.

LepSie uznavanie a zviditel’nenie zriedkavych chorob
Yy

Kl'acom k zlepSeniu celkovych stratégii v oblasti zriedkavych chorob je zabezpecit
ich uznavanie, od ¢oho sa mézu odvijat’ vSetky d’alSie opatrenia. V zdujme zlepSenia
diagnostikovania a starostlivosti v oblasti zriedkavych chordb je potrebné, aby sa
k ich nalezitému uznavaniu pridali vhodné informacie poskytované prostrednictvom
zoznamov a supisov, ktorych formét je prispdsobeny potrebam odbornikov
a postihnutych o0s6b. Tym sa prispeje krieSeniu niektorych hlavnych pricin
zanedbavania problematiky zriedkavych chorob. Z tohto dovodu sa Komisia usiluje
o zavedenie dosledného kédovacieho a klasifikaéného systému na europskej urovni,
ktory v celej EU bude ramcom na lep§iu vymenu vedomosti ana ponimanie
zriedkavych chordb ako vedeckého problému a problému verejného zdravia.

Podpora politik v oblasti zriedkavych chorob v ¢lenskych Statoch

Predpokladom ucinnych a efektivnych opatreni v oblasti zriedkavych choréb je
koherentna celkova stratégia pre zriedkavé choroby, ktord ucelenym a uznavanym
spdsobom mobilizuje obmedzené a rozptylené zdroje a ktord je sucast'ou spolo¢ného

Nariadenie Europskeho parlamentu a Rady (ES) ¢. 141/2000 zo 16. decembra 1999 o liekoch na

ojedinelé ochorenia
Pozri http://ec.europa.eu/health/ph_information/indicators/lifeyears_en.htm
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europskeho usilia. Uvedené spolocné eurdpske tusilie ako také rovnako zavisi od
spoloéného pristupu k ¢innostiam stivisiacim so zriedkavymi chorobami v celej EU,
aby sa vytvoril a spolo¢ne vyuzival zéklad pre spolupracu a aby sa zlepsil pristup
pacientov k starostlivosti a informdcidm.

Z tohto dovodu Komisia navrhuje, aby prostrednictvom prijatia odporic¢ania Rady
Clenské Staty vychadzali zo spolo¢ného pristupu k boju proti zriedkavym chorobam
zalozeného na existujiicej najlepsej praxi. V navrhu Komisie na odporacanie Rady,
ktory sprevadza toto oznamenie, sa odportca, aby ¢lenské Staty vypracovali stratégie
zamerané na:

— vypracovanie medziodvetvovych akénych planov v oblasti zriedkavych chorob;

— primerané mechanizmy na vymedzenie, kodovanie a supis zriedkavych chorob
a vypracovanie usmerneni tykajucich sa osvedCenych postupov s cielom
poskytniit’ rdmec na rozpoznavanie zriedkavych chordb a vzajomnu vymenu
vedomosti a odbornych znalosti;

— podporu vyskumu v oblasti zriedkavych chordb vratane cezhrani¢nej spoluprace
scielom v o mozno najviacSej miere vyuzivat potencidl vedeckych zdrojov
v celej EU;

— zabezpeCenie pristupu k vysokokvalitnej zdravotnej starostlivosti, najma
prostrednictvom ur€enia narodnych a regionadlnych centier odbornosti
a podporovat ich zapojenie do eurdpskych referencnych sieti;

— zabezpecCenie mechanizmov na sustred’'ovanie odbornych znalosti na vnutrostatnej
urovni a ich spéjanie so znalost'ami eurdépskych partnerov;

— prijatie opatreni s cielom zabezpeCit, aby sa posilnilo postavenie a zapojenie
pacientov a ich organizacii;

— zabezpeCenie, aby tieto opatrenia zahffiali ustanovenia na zaistenie ich
udrZatel'nosti v buducnosti.

Rozvoj europskej spoluprace, koordinacie a regulacie v oblasti zriedkavych
chorob

Opatrenia na urovni Spolocenstva pomdzu clenskym Statom, aby efektivne
sustred’'ovali a organizovali obmedzené zdroje v oblasti zriedkavych choréb, a moze
pomdct’ pacientom a odbornikom pri spolupraci medzi €lenskymi Statmi s cielom
spolo¢ne vyuzivat’ a koordinovat’ odborné znalosti a informacie. Spolo¢enstvo by sa
malo usilovat’ o lepsie koordinovanie politik a iniciativ na urovni EU a posilnenie
prepojenia medzi programami EU v zaujme &o mozno najlepsicho vyuZitia
prostriedkov dostupnych na boj proti zriedkavym chorobam na tirovni Spolocenstva.

OPERACNE OPATRENIA NA ZLEPSENIE UZNAVANIA A VIDITEENOSTI ZRIEDKAVYCH
CHOROB

Vymedzenie zriedkavych choréb

Existujiica definicia zriedkavych chordob v EU bola prijatd v akénom programe
Spolocenstva v oblasti zriedkavych chorob na roky 1999 — 2003 a definuje ich ako
choroby, ktorych prevalencia nie je vyssia ako 5 z 10 000 osdb v Europskej unii.
Rovnakd definicia je stanovena v nariadeni (ES) 141/2000, a teda pouzivana
Eurépskou komisiou na uréenie lickov na zriedkavé choroby. EU sa bude nad’alej
pridizat’ sucasnej definicie. PresnejSia definicia, v ktorej by sa zohladnovala tak
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prevalencia, ako aj incidencia sa vypracuje pouZzitim ndstrojov programu v oblasti
zdravia a s prihliadnutim na medzinarodny rozmer problému.

Klasifikacia a kddovanie zriedkavych chorob

Medzindrodnou normou pre klasifikdciu chordob a ochoreni je Medzinarodna
klasifikacia chorob (MKCH), ktort vedie Svetova zdravotnicka organizacia (WHO").
Pokial’ ide o zriedkavé choroby, Komisia bude viest’ ¢innosti v rdmci procesu revizie
sucasnej MKCH (Medzinarodnej klasifikacie chordb) s cielom zabezpecit' lepSie
kédovanie a klasifikdciu zriedkavych chorob. Na tento ucel Komisia ustanovi
pracovnu skupinu pre klasifikaciu a koédovanie zriedkavych chordb®. Tato pracovna
skupina by mohla byt vradmci procesu revizie siasnej MKCH urfena Setovou
zdravotnickou organizaciou ako poradna pracovna skupina.

Sirenie vedomosti a informacii o zriedkavych chorobich

Klacovym prvkom zlepSenia diagnostiky a starostlivosti v oblasti zriedkavych
chordb je poskytovanie a Sirenie presnych informécii vo forme prisposobenej
potrebam odbornikov a postihnutych o0sob. Ustanovenia dynamického inventara EU
v oblasti zriedkavych chordb prispeje krieSeniu niektorych hlavnych pricin
zanedbavania problematiky zriedkavych chordb vratane neznalosti toho, ktoré
choroby su zriedkavé. Komisia bude zabezpecCovat, aby tieto informacie boli nad’alej
dostupné na eurdpskej Grovni, pric¢om bude vychadzat’ z databazy Orphanet’, ktoré je
podporovana v ramci eurdpskych programov.

Siete informovania o chorobach

Prioritami Cinnosti v suvislosti so stcasnymi (a buducimi) osobitnymi sietami
informovania o chorobach su:

— zaruCenie vymeny informdcii prostrednictvom existujucich eurdpskych
informacnych sieti;

— podpora lepsej klasifikacie jednotlivych chordb;

— vypracovanie stratégii a mechanizmov na vymenu informécii medzi jednotlivymi
zuCastnenymi stranami;

— vypracovanie porovnatelnych epidemiologickych idajov na tirovni EU;

— podpora vymeny najlepSej praxe a vypracovanie opatreni pre skupiny pacientov.

Pozri http://www.who.int/classifications/icd/en/
Pozri http://www.who.int/classifications/icd/en/index.html
Pozri http://www.orpha.net/
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Operacné opatrenia na rozvinutie europskej spoluprace a zlepsSenie pristupu
k vysokokvalitnej zdravotnej starostlivosti v oblasti zriedkavych chorob

Zlepsenie vSeobecného pristupu k vysokokvalitnej zdravotnej starostlivosti
v oblasti zriedkavych chordéb najma prostrednictvom rozvoja
narodnych/regionilnych centier odbornosti a ustanovenim referenénych sieti
EU

Clenské 3taty sa spoloéne zaviazali zabezpedit' vieobecny pristup k vysokokvalitnej
zdravotnej starostlivosti na zaklade rovnosti a solidarity®. Ale ak su choroby
zriedkavé, obmedzené su aj odborné znalosti. Niektoré centra odbornosti (nazyvané
aj referenné centrd alebo centrd excelentnosti v niektorych clenskych Statoch)
rozvinuli odborné znalosti, ktoré $iroko vyuzivaju ini odbornici’ z ich krajiny alebo
dokonca na medzinarodnej urovni aktoré moézu napomdct pri zabezpecovani
pristupu k primeranej zdravotnej starostlivosti pre pacientov postihnutych
zriedkavymi chorobami. V sprave osobitnej skupiny EU pre zriedkavé choroby
zroku 2006 Prinos kformovaniu politiky: za eurOpsku spolupracu tykajlicu sa
zdravotnych duzieb alekarskg starostlivosti voblasti ZCH (For a European
collaboration on health services and medical care in the field of RD)® sa odporu¢a,
aby cClenské Staty prispievali k urCovaniu svojich expertnych centier a podporovali
ich financne.

Skupina na vysokej urovni pre zdravotné sluzby a lekarsku starostlivost’ pracuje na
koncepte eurdpskych referenénych sieti od roku 2004°. Na zaklade &innosti skupiny
na vysokej urovni sa v ¢lanku 15 navrhu smernice Eurépskeho parlamentu a Rady
ouplathovani prav  pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti
(KOM(2008) 414) ustanovuje, zZe ¢lenské Staty maju umoziiovat’ rozvoj eurdpskych
referencnych sieti. Eurdpske referencné siete pre zriedkavé choroby budu zohrévat
strategicku ulohu pri zlepSovani kvality liecby v prospech vsetkych pacientov v celej
Eurépskej unii, ako pozaduju organizécie pacientov

Pristup k Specializovanym socidlnym sluZbam

Centra odbornosti mézu takisto zohravat’ zisadni ulohu pri rozvijani alebo
umoznovani Specializovanych socialnych sluzieb, ktorymi sa prispeje ku zlepSeniu
kvality zivota I'udi postihnutych zriedkavou chorobou. Podporuju sa linky pomoci,
sluzby odl'ahGovacej starostlivosti a lietebné rekreatné programy'' a je potrebné, aby
tak bolo aj nad’alej v zaujme naplhania ich cielov, ktorymi su zvySovanie

Zavery Rady o spoloénych hodnotach a principoch v zdravotnickych systémoch Eurdpskej unie,
U. v. 2006/C 146/01.

Pozri spravu osobitnej skupiny pre zriedkavé choroby pod ndzvom Prehlad sucasnych referenénych
centier pre zriedkavé choroby v EU (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 8 en.htm.

Pozri spravu o eurdpskych referenénych centrach vypracovanu skupinou na vysokej urovni pre
zdravotné sluzby a lekarsku starostlivost’:
http://ec.europa.ecu/health/ph_threats/non_com/rare_8 en.htm.

Pozri spravu europskeho seminara o centrach odbornosti a referencnych sietach pre zriedkavé choroby,
Praha jul 2007:

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

Podobne ako tie, ktoré sa uréili vd’aka projektu RAPSODY financovanému EU.
http://ec.europa.eu/health/ph_projects/2005/actionl/actionl 2005 19 en.htm.
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povedomia, vymena najlepSej praxe anoriem, spajanie zdrojov vyuzivanim
programov a akéné plany v oblasti zdravotného postihnutia.

Pristup k lieckom na zriedkavé choroby

V pristupe k lieckom na zriedkavé choroby existuju osobitné prekdzky v procese
prijimania rozhodnuti pri ich ocefiovani auhraddzani, ktoré vychadzaju z ich
zriedkavého charakteru. Cestou vpred je zosilnend spolupraca na eurdpskej urovni
v zaujme vedeckého posudenia (pridanej) terapeutickej hodnoty liekov na zriedkavé
choroby.

Komisia ustanovi pracovnu skupinu na vymenu vedomosti medzi ¢lenskymi $tatmi
a eurépskymi organmi o vedeckom posudeni klinickej pridanej hodnoty liekov na
zriedkavé choroby. Tato spolupraca by mohla viest k nezavdznym spolo¢nym
spravam o posudeni klinickej pridanej hodnoty s kvalitnejSimi informaciami, ktoré
Clenskym Statom ul'ahcuju rozhodovanie pri ocenovani a uhradzani liekov bez toho,
aby uloha jednotlivych organov bola pozbavena svojej podstaty'?.

Okrem iného by sa malo zvazit' zapojenie EMEA a existujucich medzinarodnych
sieti pre hodnotenie zdravotnickych technologii, akymi st spolocnost Health
Technology Assessment International (HTAi)"”, Eurdpska siet pre posudzovanie
zdravotnickych technologii (EUnetHTA)' alebo Vybor pre hodnotenie lickov
(MEDEV)".

Programy v oblasti pouZivania liekov zo sucitnych dévodov

Je potrebny lepsi systém poskytovania liekov pacientom postihnutym zriedkavymi
chorobami pred schvalenim a/alebo uhradenim novych liekov (takzvané pouzitie zo
sucitnych dévodov).

Podl'a existujucich farmaceutickych pravnych predpisov EMEA mdéze v zaujme
zabezpecenia spolocného pristupu v celom Spolocenstve vydat’ stanovisko o pouziti
produktu, ktory je predmetom pouzitia zo sucitnych dovodov.

V zaujme zabezpecenia pristupu pacientov k liecbe Komisia vyzve EMEA, aby
zrevidovala existujice usmernenia.

Zdravotnicke pomocky

Nariadenie o lickoch na ojedinelé ochorenia sa nevztahuje na zdravotnicke
pomdcky. Obmedzena velkost’ trhu a obmedzend potencidlna navratnost’ investicii je
domotivujucim faktorom. Je mozné, ze Komisia v suvislosti s nadchddzajicou
reviziou usmerneni o zdravotnickych pomockach postdi, ¢i st na vyrieSenie tejto
situdcie potrebné opatrenia.

Stimuly pre vyvoj liekov na zriedkavé choroby

Farmaceutické spolo¢nosti pocas dlhého obdobia investuju s ciel'om objavit, vyvinat
auviest na trh lieky na zriedkavé choroby. Je potrebné, aby mohli preukéazat
navratnost’ investicii. AvSak v idedlnom pripade by tiez mali takto navratené
investicie opidtovne investovat’ do objavovania d’alSich liekov. Popri viac nez 45

Uvadza sa to v dokumente ,Zlepienie pristupu vietkych dotknutych obyvatelov EU k lickom na
zriedkavé choroby*, ktory prijalo farmaceutické forum na vysokej urovni.

http://www.htai.org/

http://www.eunethta.net/

http://www.esip.org/publications/pb51.pdf
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lickoch povolenych v EU, z ktorych s viaceré uréené na til isti chorobu, este stéle
existuje vel'a chordb, na ktoré lieky neexistuju. V sulade s ¢lankom 9 nariadenia (ES)
¢. 141/2000 by sa mali skimat moznosti d’alSich stimulov na vnutrostatnej
a europskej trovni na zintenzivnenie vyskumu v oblasti zriedkavych chordb a vyvoja
novych liekov na zriedkavé choroby a na posilnenie povedomia ¢lenskych Statov

0 nich.
E-zdravie

E-zdravie moZze byt v tejto oblasti prinosnym viacerymi spdsobmi, a najmi
prostrednictvom:

— Elektronickych on-line sluzieb rozvinutych vramci Orphanet-u a d’alSich
projektov financovanych z EU, ktoré su jasnym dokazom toho, ako informaéné
a komunikaéné technologie (IKT) moézu prispiet’ k vytvoreniu kontaktov medzi
pacientmi a rozvoju spolocenstiev pacientov, spoloénému vyuzivaniu databaz
medzi vyskumnymi skupinami, k zhromazd’ovaniu tdajov pre klinicky vyskum,
registrovaniu pacientov ochotnych zcastnitt sa na klinickom vyskume
a k predkladaniu pripadov odbornikom, ktori zlepSuju kvalitu diagnostiky
a liecby;

— Telemediciny, teda poskytovania sluzieb zdravotnej starostlivosti na dialku
prostrednictvom IKT, ¢o je d’al$i uzitocny nastroj. Beznym klinikdm a ordinaciam
moze napriklad prinaSat  vysoko  Specializované¢ odborné  znalosti
v oblasti zriedkavych chorob, ako napriklad dalSie stanoviska z centier
excelentnosti'.

— Vyskum financovany v ramei 7. rAmcového programu'’ v oblasti po&itatového
modelovania fyziologickych a patologickych procesov je sl'ubnym pristupom, ako
lepSie pochopit’ faktory vplyvajuce na zriedkavé choroby, predvidat’ vysledky
a pripadne nachadzat’ nové rieSenia v liecbe.

Skriningové postupy

V Eurdpe sa v sti€asnosti vykonava skrining novorodencov na vyskyt fenylketonurie
a vrodenej hypotyredzy a ukazalo sa, ze pri predchddzani postihnutiam dotknutych
deti je vysoko ucinny. S rozvojom technoldgii sa mnohé testy mozu v sucasnosti
vykonévat’ pri nizkych ndkladoch pre Siroké spektrum zriedkavych chor6b, vratane
testov pomocou robotov, najmd v pripade metabolickych portch a genetickych
choréb vseobecne. Odportca sa podporovat’ spolupracu v tejto oblasti, aby sa
vytvorili podklady, na ktorych by sa mali zakladat’ rozhodnutia na Grovni ¢lenskych
Statov. Na urovni EU Komisia uskuto&ni hodnotenie su¢asnych a pripadne novych
stratégii populacného skriningu (vratane skriningu novorodencov) pri zriedkavych
chorobdch, aby tak ¢lenskym Statom poskytla podklady (vratane etickych aspektov),
na ktorych sa mozu zakladat ich politické rozhodnutia. Komisia bude takuto podporu
povazovat’ za prioritu ¢innosti.

Riadenie kvality diagnostickych laboratorii

Mnoho zriedkavych chorob sa v sti¢asnosti da diagnostikovat’ pomocou biologického
testu, ktory je cCasto genetickym testom. Tieto testy st vyznamnymi prvkami
primeraného manazmentu pacienta, pretoze umoznuji skoré urCenie diagndzy,

Néavrh ozndmenia o telemedicine v prospech pacientov, systémov zdravotnej starostlivosti a spolo¢nosti
http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/research/fp7vph/index en.htm
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niekedy kaskadové skriningové vysetrenie rodinnych prislusnikov alebo prenatalny
test. Vzhl'adom na velky pocet testov a potrebu vytvorit’ a overit osobitny subor
diagnostickych testov pre kazdd chorobu nemoéze byt Zziadna krajina pri
zabezpeCovani testovania a u¢innom externom hodnoteni kvality vykondvanych
testov sebesta¢nd. Je potrebné umoznit’ a podporit vymenu odbornych znalosti
prostrednictvom jasne stanovenych, transparentnych noriem a postupov dohodnutych
na tirovni EU.

Toto by bolo mozné dosiahnut' ustanovenim eurdpskych referencnych sieti
expertnych diagnostickych laboratorii (napr. EuroGenTest'"). Tieto laboratoria sa
budi podporovat, aby sa zucastnili testovania odbornej spodsobilosti s osobitnou
pozornostou venovanou ich vysledkom, pokial’ ide o podavanie sprav a poskytovanie
genetického poradenstva pred uskuto&nenim testu a po fiom'.

Primarna prevencia

Je iba velmi madlo zriedkavych chordb, v pripade ktorych je moZznd primarna
prevencia. AvSak pokial to bude mozné, budu sa v pripade zriedkavych chorob
prijimat’ preventivne opatrenia (napr. prevencia porich neurdlnej trubice uzivanim
kyseliny listovej). Opatrenia v tejto oblasti by mali byt témou diskusie pod vedenim
Komisie na urovni EU zameranej na stanovenie zriedkavych chordb, v pripade
ktorych mézu byt primarne preventivne opatrenia uspesné.

Registre a databazy

Registre a databazy st kI'iCovymi néstrojmi na rozsirenie vedomosti o zriedkavych
chorobach a rozvoj klinického vyskumu. Predstavuju jediny sposob, ako zhromazdit
udaje, aby sa dosiahla dostatocna velkost' vzoriek pre epidemiologicky vyskum
a/alebo klinicky vyskum. Bude sa zvazovat spolupraca, pokial’ ide o zavedenie
a vykonavanie zberu udajov za predpokladu, Ze tieto zdroje budil otvorené
a pristupné. KIicovym bude takisto zabezpecenie dlhodobej udrzatelnosti takychto
systémov a nezakladat’ ich financovanie len na projektoch, ktoré je vo svojej podstate
nestale. Tato myslienka bola tiez sformulovand v dokumente ZlepSenie pristupu
vietkych postihnutych obyvatelov EU k lickom na zriedkavé choroby (Improving
access to orphan medicines for all affected EU citizens), ktory prijalo farmaceutické
forum na vysokej trovni.

Vyskum a vyvoj

Pre vicSinu zavaznych zriedkavych chorob, ktoré by sa potencialne dali liecit,
jednoducho v sucasnosti neexistuje Specifickd liecba. Pri vyvoji spdsobov liecby sa
musia prekonavat’ tri prekdzky: nepochopenie hlavnych patofyziologickych
mechanizmov, chybajuca podpora v prvotnych fazach klinického vyvoja
a prehliadanie prilezitosti vo vztahu kndkladom zo strany farmaceutického
priemyslu. Je pravdou ze, vysoké ndklady na vyvoj liekov spolu s odhadovanou
nizkou néavratnostou investicii (v dosledku vel'mi malého poctu pacientov) zvycajne
napriek obrovskej zdravotnej potrebe odradzaju farmaceuticky priemysel od vyvoja
liekov na zriedkavé choroby.

Pozri http://www.eurogentest.org/

Pomahat' 'udom, ktori su konfrontovani s genetickou chorobou, aby porozumeli jednak faktom
tykajiicim sa choroby a jednak tomu, ako bude choroba vplyvat na ich zivot, aby mohli sami
rozhodovat o svojej buduicnosti.
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V suvislosti s vyvijanymi liekmi by sa medzi spolo¢nostami a organmi
financujucimi lieky mal ustanovit' véasny dialog®’. Sponzorské spolo¢nosti tak budu
mat’ viac istoty, pokial’ ide o moznti buducu navratnost, a organy budu mat’ viac
vedomosti o hodnote liekov, o ktorych hodnotenie a financovanie budi ziadané,
a budt im viac doverovat’.

Projekty v oblasti zriedkavych chorob st viac nez dve desatrocia podporované
prostrednictvom ramcovych programov Eurdpskeho spolocenstva v oblasti vyskumu
a technického rozvoja a demonstra¢nych aktivit. V su€asnom ramcovom programe,
7FP?', je na podporu medzinarodného spolo¢ného vyskumu v réznych formach
venovand téma zdravia vramci osobitného programu Spolupraca. Pokial ide
o zriedkavé choroby, téma zdravia sa v prvom rade zameriava na celoeuropske Studie
o ich priebehu, patofyzioldgii a na vyvoj preventivnych, diagnostickych a liecebnych
zakrokov.

Poradny vybor EU pre zriedkavé choroby (EU Advisory Committee on Rare
Diseases - EUCARD, pozri bod 7) a Vybor pre liecky na zriedkavé choroby
(Committee for Orphan Medicinal Products - COMP) bude Komisii zasielat’ vyrocné
spolo¢né odporucania o osobitnych bodoch v suvislosti s vyzvami na predkladanie
navrhov pri vykonavani rdimcovych programov.

Mali by sa podporovat’ koordina¢né projekty zamerané na optimalne vyuZivanie
obmedzenych zdrojov urCenych na vyskum zriedkavych chordb. Napriklad projekt
EU ERANet (E-Rare)”> podporovany vramci FP6, ktorym sa v suasnosti
koordinuju politiky financovania vyskumu zriedkavych choréb siedmich krajin,
prispieva k rieSeniu roztrieStenosti vyskumnych usili. Takéto pristupy by sa mali
nalezite zohl'adnit’.

MEDZINARODNA SPOLUPRACA

Politika Komisie v oblasti zriedkavych chorob by mala byt zamerana na posilnenie
spoluprace v oblasti zriedkavych choréb na medzinarodnej urovni so vSetkymi
zainteresovanymi stranami v uzkej spolupraci so Svetovou zdravotnickou
organizaciou. Medzindrodnd spolupraca je uz integralnou sucastou ramcovych
programov v oblasti vyskumu.

SPRAVA A MONITOROVANIE

Pri vykonadvani tohto oznamenia by mal Komisii poskytovanim poradenstva
poméhat’ Poradny vybor EU pre zriedkavé choroby (EUACARD). Vyboru bude
predsedat’ Eurdpska komisia a bude mu pomahat' vedecky sekretariat, ktory je
podporovany v rdmci programu v oblasti zdravia. Tento vybor nahradi sucasnu
osobitnt skupinu EU pre zriedkavé choroby.

Takisto by sa malo podporovat’ usporadivanie Eurdpskeho dina zriedkavych chorob
(29. februar - zriedkavy den) a eurdpskych konferencii na zvySovanie povedomia
odbornikov a Sirokej verejnosti.

20

21
22

Uvadza sa to v dokumente ,Zlepienie pristupu vietkych dotknutych obyvatelov EU k lickom na
zriedkavé choroby*®, ktory prijalo farmaceutické forum na vysokej urovni.

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

Pozri http://www.e-rare.eu/cgi-bin/index.php
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Najneskér do piatich rokov po prijati tohto ozndmenia Komisia na zéklade
informadcii, ktoré poskytnu clenské Staty, vypracuje spravu o jeho vykonédvani uréenti
Europskemu parlamentu, Rade, Europskemu hospodarskemu a socialnemu vyboru
a Vyboru regionov. Tato sprava by sa mala predloZit’ v rovnakom Case ako sprava,
ktora sa ma vypracovat’ k odporucaniu Rady o zriedkavych chorobach.

ZAVER

Hoci jednotlivé zriedkavé choroby postihuju pomerne maly pocet pacientov a rodin,
ako celok predstavujii pre EU zavazny zdravotny problém. Navyse vzhladom na
potrebu sustredovat’ odborné znalosti a dosiahnut efektivnejSie vyuZzivanie
obmedzenych dostupnych zdrojov st zriedkavé choroby oblast'ou, v ktorej eurdpska
spolupraca moze Cinnostiam ¢lenskych Statov pridat’ osobitnti hodnotu. Komisia uz v
minulosti podnikla individudlne iniciativy, akymi su program v oblasti zriedkavych
chorob, nariadenie o liekoch na zriedkavé choroby a pozornost zriedkavym
chorobam venovala v ramcovych programoch Europskeho spolocenstva v oblasti
vyskumu a technického rozvoja a demonstra¢nych aktivit. Na zabezpecenie toho, aby
sa ¢innosti v jednotlivych oblastiach udrzali a zjednotili do stdrznej celkovej
stratégie pre zriedkavé choroby tak na trovni Spolocenstva, ako aj v ramci ¢lenskych
Statov s cielom v Co najvacsej miere vyuzit potencial spolupréce, si potrebné d’alsie
opatrenia.

Komisia si prostrednictvom tohto oznamenia a navrhu odportcania Rady, ktoré ho
sprevadza, kladie za ciel’ ustanovit’ celkovl stratégiu pre zriedkavé choroby. Tymto
sa ponukaji moznosti na to, aby sa v rdmci Eurépy ako celku v ¢o mozno najvacsej
miere roz§iril priestor na spoluprdcu a vzajomnil pomoc Vv tejto narocnej oblasti.
Clenskym §titom pomdze zavadzat vlastné narodné a regionalne stratégie pre
zriedkavé choroby. A tym bude konkrétnym prinosom eurdpskej integracie
v kazdodennom zivote pacientov postihnutych zriedkavymi chorobami a ich rodin.
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