3.7.2009 Europeiska unionens officiella tidning C 151/7

RADETS REKOMMENDATION
av den 8 juni 2009

om en satsning avseende sillsynta sjukdomar

(2009/C 151/02)

EUROPEISKA UNIONENS RAD HAR UTFARDAT DENNA REKOM- (4)
MENDATION

med beaktande av fordraget om upprittandet av Europeiska
gemenskapen, sirskilt artikel 152.4 andra stycket,

med beaktande av kommissionens forslag,
med beaktande av Europaparlamentets yttrande ('),

med beaktande av Europeiska ekonomiska och sociala kommit-
téns yttrande (%), och

av foljande skal:

(1)  Sillsynta sjukdomar dr ett hot mot EU-medborgarnas
hilsa i den mén de ar livshotande eller kroniskt funk- 6)
tionsnedsdttande sjukdomar med ldg prevalens och en
hog grad av komplexitet. Trots sillsyntheten finns det
s& manga olika typer av sillsynta sjukdomar att miljoner
manniskor drabbas.

(2)  Principerna och de 6vergripande virdena allmingiltighet,
tillgdng till vard av god kvalitet, rittvisa och solidaritet,
vilka bekriftas i rddets slutsatser om gemensamma vér-
deringar och principer i EU:s hilso- och sjukvardssystem 7)
av den 2 juni 2006, ir av allra storsta betydelse for
patienter med sallsynta sjukdomar.

(3)  Ett tgirdsprogram for gemenskapen avseende sillsynta
sjukdomar, inklusive genetiska sjukdomar, antogs for pe-
rioden 1 januari 1999-31 december 2003 (?). Enligt de-
finitionen i programmet uppgédr prevalensen for en sall-
synt sjukdom till hogst 5 av 10 000 personer i EU. En
mer detaljerad definition baserad pa en uppdaterad veten-
skaplig 6versyn, dir sdvil prevalens som frekvens beak-
tas, kommer att utarbetas med anlitande av resurserna i ®)
gemenskapens andra folkhalsoprogram (.

(") Lagstiftningsresolution av den 23 april 2009 (dnnu ¢j offentliggjord i
EUT).

(®) Yttrande av den 25 februari 2009 (innu ¢j offentliggjort i EUT). )

(*) Europaparlamentets och rddets beslut nr 1295/1999/EG av den ()

29 april 1999 om att anta ett dtgirdsprogram for gemenskapen

avseende sillsynta sjukdomar inom ramen for dtgirderna pd folk-

halsoomradet (1999-2003) (EUT L 155, 22.6.1999, s. 1). Beslutet

upphivt genom beslut nr 1786/2002/EG (EUT L 271, 9.10.2002,

s. 1).

Europaparlamentets och radets beslut nr 1350/2007/EG av den @

23 oktober 2007 om inrittande av ett andra gemenskapsprogram

for atgarder pd hilsoomrddet (2008-2013) (EUT L 301,

20.11.2007, s. 3).

=
=

Enligt Europaparlamentets och rddets forordning (EG)
nr 141/2000 av den 16 december 1999 om sirlikeme-
del (°) ska ett likemedel klassificeras som sdrldkemedel, om
det dr avsett for att diagnostisera, forebygga eller be-
handla livshotande tillstind eller tillstind med kronisk
funktionsnedsattning som hogst fem av 10 000 personer
i gemenskapen lider av vid ansokningstillfallet.

Man uppskattar att det for ndrvarande existerar mellan
5000 och 8 000 olika sillsynta sjukdomar, som drabbar
mellan 6 och 8 % av befolkningen ndgon ging under
deras livstid. Trots att varje enskild sallsynt sjukdom ka-
rakteriseras av ldg prevalens, dr dndd det totala antalet
som drabbas av sillsynta sjukdomar i EU mellan 27 och
36 miljoner. De flesta av dessa personer lider av sillan
forekommande sjukdomar, som drabbar hogst 1 person
pd 100 000. Dessa patienter dr sdrskilt isolerade och
utsatta.

Pd grund av den laga prevalensen, specificiteten och det
hoga totala antalet drabbade personer, kraver de sillsynta
sjukdomarna en overgripande ansats grundad pa sirskilda
och kombinerade insatser for att férhindra hog sjuklighet
eller fortida dodlighet som 4r mojlig att undvika, och for
att forbattra de drabbade personernas livskvalitet och
samhillsekonomiska potential.

Sillsynta sjukdomar var en av prioriteringarna i gemen-
skapens sjitte ramprogram for forskning och utveck-
ling (®) och dr fortfarande ett prioriterat dtgardsomride
i det sjunde ramprogrammet for forskning och utveck-
ling (’), eftersom utvecklingen av ny diagnostik och be-
handling for sillsynta storningar, samt epidemiologisk
forskning om dessa storningar, kriaver metoder med
maénga lander inblandade for att antalet patienter i varje
studie ska kunna hojas.

Kommissionen angav sillsynta sjukdomar som ett prio-
riterat dtgardsomrade i sin vitbok "Tillsammans for halsa:
Strategi for EU 2008-2013" av den 23 oktober 2007,
ddr EU:s halsostrategi utvecklas narmare.

EGT L 18, 22.1.2000, s. 1.

Europaparlamentets och rddets beslut nr 1513/2002/EG av den
27 juni 2002 om sjitte ramprogrammet for Europeiska gemenska-
pens verksamhet inom omrddet forskning, teknisk utveckling och
demonstration med syfte att frimja inrdttandet av det europeiska
omradet for forskningsverksamhet samt innovation (2002-2006)
(EGT L 232, 29.8.2002, s. 1).

Europaparlamentets och rddets beslut nr 1982/2006/EG av den
18 december 2006 om Europeiska gemenskapens sjunde rampro-
gram for verksamhet inom omrddet forskning, teknisk utveckling
och demonstration (2007-2013) (EUT L 412, 30.12.2006, s. 1).
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(10)

(11)
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For att forbittra samordningen av och samstimmigheten
mellan nationella, regionala och lokala initiativ for att ta
itu med sillsynta sjukdomar och samarbetet mellan
forskningscentrum kunde relevanta nationella atgarder
pd omradet sillsynta sjukdomar integreras i planer eller
strategier for sallsynta sjukdomar.

Enligt databasen Orphanet har endast 250 av de tusentals
kinda sallsynta sjukdomar som kan identifieras kliniskt
en kod i den aktuella versionen av den internationella
sjukdomsklassifikationen (ICD) (den tionde versionen).
En lamplig klassificering och kodning av samtliga sill-
synta sjukdomar dr nodvindig for att de ska fd den
synlighet och det erkdnnande som krévs i de nationella
hilso- och sjukvérdssystemen.

Virldshélsoorganisationen (WHO) inledde 2007 &ver-
synen av den tionde versionen av ICD for att kunna
anta den nya, elfte versionen av denna klassificering vid
Virldshilsoférsamlingen &r 2014. WHO har utnimnt
ordféranden i EU:s arbetsgrupp for sillsynta sjukdomar
till ordférande i den tematiska radgivande gruppen for
sillsynta sjukdomar, som ska bidra till Gversynen genom
forslag till kodning och klassificering av sillsynta sjuk-
domar.

Inforandet av en gemensam identifiering av sillsynta
sjukdomar i alla medlemsstater skulle avsevirt stirka
EU:s bidrag i denna tematiska rddgivande grupp och un-
derldtta samarbetet om sillsynta sjukdomar pa gemen-
skapsniva.

[ juli 2004 inrdttades en hognivigrupp for hilso- och
sjukvdrd inom kommissionen i syfte att sammanfora ex-
perter frin alla medlemsstater for arbete med de prak-
tiska aspekterna av samarbete mellan nationella halso-
och sjukvérdssystem i EU. En av arbetsgrupperna i denna
hognivagrupp dr inriktad pd europeiska referensnitverk
(ERN) for sallsynta sjukdomar. Vissa kriterier och princi-
per for ERN har utarbetats, inklusive deras roll i arbetet
med sillsynta sjukdomar. ERN skulle dven kunna fungera
som forsknings- och kunskapscentrum, som ger patienter
frin andra medlemsstater behandling och vid behov si-
kerstaller tillgang till vardinrattningar for fortsatt behand-
ling.

Det mervirde som ERN skapar for gemenskapen ar sir-
skilt hogt nir det giller sillsynta sjukdomar, eftersom
sjukdomarnas sillsynthet innebdar bade begransat antal
patienter och brist pé expertis inom de enskilda landerna.
Att samla expertis pa europeisk nivd ar darfor av yttersta
vikt for att sdkerstilla lika tillgdng till exakt information,
korrekt och snabb diagnos samt hogkvalitativ vard for
patienter med sillsynta sjukdomar.

(15)

(16)

(18)

(19)

(20)

(1)

I december 2006 limnade en expertgrupp inom EU:s
arbetsgrupp for sillsynta sjukdomar en rapport med ti-
teln “"Contribution to policy shaping: For a European
collaboration on health services and medical care in the
field of rare diseases” till kommissionens hognivagrupp
for halso- och sjukvédrd. Expertgruppen redogér dar bl.a.
for vikten av att identifiera kunskapscentrum och den roll
sddana centrum bor uppfylla. Den har dven enats om att
det i princip och om mojligt dr expertisen som ska for-
flytta sig, inte patienterna sjilva. Ndgra av de atgirder
som efterlystes i rapporten finns med i denna rekom-
mendation.

Samarbete och utbyte av kunskap mellan kunskapscent-
rum har visat sig vara en mycket effektiv metod for att
hantera sillsynta sjukdomar i EU.

Kunskapscentrumen skulle kunna folja ett tvirvetenskap-
ligt forfarande for vérd for hantering av de komplexa och
olikartade tillstdind som f6ljer av sillsynta sjukdomar.

Sdrdragen hos sillsynta sjukdomar — ett begrinsat antal
patienter och brist pa relevant kunskap och expertis —
innebir att man pd detta omrdde kan skapa mycket stort
mervirde genom atgarder pd gemenskapsnivd. Mervardet
kan fraimst skapas genom att den nationella expertis om
sdllsynta sjukdomar som nu finns spridd i medlemssta-
terna samlas.

Det ir av storsta vikt att sikerstdlla ett aktivt bidrag frdn
medlemsstaterna till utarbetandet av ndgra av de gemen-
samma instrumenten i kommissionens meddelande om
sillsynta sjukdomar: utmaningar for Europa av den
11 november 2008, sarskilt betriffande diagnos och me-
dicinsk vard och europeiska riktlinjer for screening av
befolkningen. Detsamma skulle kunna gilla bedomnings-
rapporterna om sirldkemedels terapeutiska mervirde,
vilka skulle kunna skynda pé de nationella forhandling-
arna om prissittning och dirigenom forkorta vintetiden
for tillgdng till sirlikemedel for patienter med sillsynta
sjukdomar.

WHO har definierat patienters egenmakt som en for-
utsttning for halsa och uppmuntrat en proaktiv strategi
for partnerskap och egenvard for bittre resultat pd halso-
omrédet och bittre livskvalitet for kroniskt sjuka (!). Har
har oberoende patientgrupper en visentlig roll, bade ge-
nom direkt stod till enskilda personer med sjukdomen
och i det kollektiva arbetet for att forbattra forhdllandena
for samtliga patienter med sillsynta sjukdomar och kom-
mande generationer.

Medlemsstaterna bor inrikta sig pd att fa patienter och
foretradare for patienterna att delta i den politiska pro-
cessen och strava efter att fraimja patientgruppers verk-
samhet.

(") http://www.euro.who.int/Document/E88086.pdf


http://www.euro.who.int/Document/E88086.pdf
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(22)  Utvecklingen av forskning om och vardinfrastruktur for gynna att sjukdomarna pa adekvat sitt erkdnns av de na-

sdllsynta sjukdomar kraver langsiktiga projekt och dir-
med tillrickliga ekonomiska insatser for att deras hall-
barhet ska sikras pa lang sikt. Dessa insatser skulle va-
sentligen maximera synergieffekterna med projekt som
utvecklats med stod av gemenskapens andra folkhilso-
program och det sjunde ramprogrammet for forskning
och utveckling samt deras efterfljare.

HARIGENOM REKOMMENDERAS MEDLEMSSTATERNA ATT

L

1.

IL

)

PLANER OCH STRATEGIER AVSEENDE SALLSYNTA
SJUKDOMAR

uppritta och genomféra planer eller strategier for sillsynta
sjukdomar pd lamplig nivd, eller undersoka lampliga atgar-
der for sillsynta sjukdomar inom andra folkhélsostrategier,
for att soka sakerstilla att patienter med sillsynta sjuk-
domar far tillgdng till vard av hog kvalitet, inbegripet dia-
gnostik, behandling, handledning for att lira sig att leva
med sjukdomen och, om mojligt, andamalsenliga sirldke-
medel, och sarskilt

a) snarast mojligt, i forsta hand senast i slutet av 2013,
utarbeta och anta en plan eller strategi for styrning och
strukturering av alla relevanta atgarder inom omrédet,
inom ramen for medlemsstaternas hilsovérds- och so-
ciala trygghetssystem,

b) vidta dtgdrder for att integrera pigdende och framtida
initiativ pa lokal, regional och nationell niva i sina pla-
ner eller strategier for ett overgripande arbetssitt,

¢) definiera ett begrinsat antal prioriterade dtgirder inom
sina planer eller strategier, med mal och uppf6ljnings-
mekanismer,

d) notera utvecklingen av riktlinjer och rekommendationer
for de relevanta nationella myndigheternas arbete med
att utarbeta nationella dtgirder for sillsynta sjukdomar
inom ramen for det pagdende EU-projektet for utveck-
ling av nationella planer for sillsynta sjukdomar (Euro-
plan) som ska finansieras med stod av det forsta atgards-
programmet for gemenskapen pé folkhilsoomradet un-
der perioden 2008-2011, (%)

AVSEENDE DEFINITION, KODNING OCH INVENTERING
AV SALLSYNTA SJUKDOMAR

. 1 policyarbetet pd gemenskapsnivd tillimpa en gemensam

definition av sillsynt sjukdom som en sjukdom som drab-
bar hogst 5 av 10 000 personer,

. soka sikerstilla att sillsynta sjukdomar kodas pé lampligt

sitt och ar sparbara i alla hilsoinformationssystem, for att

Europaparlamentets och rddets beslut nr 1786/2002/EG av den

23 september 2002 om antagande av ett program for gemenskaps-
atgarder pé folkhilsoomradet (2003-2008) — Kommissionens utta-
landen EGT L 271, 9.10.2002, s. 1.

6.

10.

Iv.

11

12.

tionella systemen for hilso- och sjukvérd och ersittning av
vardkostnader baserad pd ICD, samtidigt som nationella
forfaranden iakttas,

. aktivt bidra till utveckling for EU av en littillginglig och

dynamisk inventering av sallsynta sjukdomar baserad pa
ndtet Orphanet och andra existerande nit som tas upp i
kommissionens meddelande om sillsynta sjukdomar,

. Overvaga att pa alla lampliga nivaer, dven gemenskapsniva,

stodja dels ndtverk for information om specifika sjukdomar,
dels, for epidemiologiska dndamdl, register och databaser,
och samtidigt ta hansyn till en oberoende styrelseform,

Ill. AVSEENDE FORSKNING OM SALLSYNTA SJUKDOMAR

identifiera pagdende forskning och forskningsresurser inom
en nationell ram respektive inom gemenskapens ram, for
att bedoma forskningslandskapet pd omradet sillsynta sjuk-
domar, och forbdttra samordningen av gemenskapspro-
gram, nationella program och regionala program f6r forsk-
ning om sillsynta sjukdomar,

. identifiera behov och prioriteringar for grundforskning, kli-

nisk forskning, verbryggande och social forskning pd om-
radet sillsynta sjukdomar och sdtt att understodja dessa
samt frimja tvdrvetenskapliga samarbetsstrategier som
komplementirt tillgodoses genom nationella program och
gemenskapsprogram,

. frimja nationella forskares medverkan i forskningsprojekt

om sillsynta sjukdomar som finansieras pd alla limpliga
nivéer, inklusive gemenskapsniva,

. isina planer eller strategier ta med bestimmelser som syftar

till att frimja forskning inom omradet sallsynta sjukdomar,

tillsammans med kommissionen underlitta utveckling av
forskningssamarbete med tredjelinder som ar aktiva inom
forskning om sillsynta sjukdomar och rent generellt nar det
giller utbyte av information och sakkunskap,

AVSEENDE KOMPETENSCENTRUM OCH EUROPEISKA
REFERENSNATVERK FOR SALLSYNTA SJUKDOMAR

. till slutet av 2013, inom hela sitt nationella territorium

identifiera lampliga kompetenscentrum, samt Overviga att
inratta sddana,

fraimja medverkan av kompetenscentrum i europeiska refe-
rensndtverk som respekterar nationella befogenheter och
bestimmelser for godkinnande eller erkdnnande,
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13. organisera védrdvagar for patienter som lider av sillsynta tillgdng till sirlikemedel for patienter med sallsynta

14.

15.

16.

sjukdomar genom samarbete med relevanta experter, ge-
nom personalutvixling och utbyte av sakkunskap inom
landet eller vid behov utomlands,

stodja anviandning av informations- och kommunikations-
teknik, exempelvis telemedicin ddr detta kravs for att siker-
stilla distanstillgdng till den specifika vard som behovs,

i sina planer eller strategier inkludera de erforderliga vill-
koren for kunskapens och expertisens spridning och rorlig-
het for att underlitta behandling av patienterna i deras
ndromrade,

uppmuntra kompetenscentrumen till ett tvirvetenskapligt
forhallningssitt till vard ndr de behandlar sillsynta sjuk-
domar,

V. AVSEENDE SAMLANDE AV EXPERTIS OM SALLSYNTA

17.

SJUKDOMAR PA EU-NIVA

samla nationell expertis for sillsynta sjukdomar och verka
for att denna expertis slds ssmman med sina motsvarigheter
i andra europeiska lander i syfte att stodja

a) utbyte av bista praxis om diagnosverktyg, vard, utbild-
ning och sociala tjanster inom omradet sillsynta sjuk-
domar,

b) adekvat utbildning for all vardpersonal for att gora dem
medvetna om forekomsten av dessa sjukdomar och de
vérdresurser som finns till hands,

¢) utveckling av medicinsk utbildning inom omraden med
relevans for diagnos och hantering av sillsynta sjuk-
domar, sdsom genetik, immunologi, neurologi, onkolo-
gi, pediatrik),

d) utveckling av EU-riktlinjer f6r diagnostiska tester och
allmén screening som respekterar nationella beslut och
befogenheter,

e) utbyte av bedomningsrapporter om sirlikemedels tera-
peutiska eller kliniska mervirde med de 6vriga medlems-
staterna pd gemenskapsnivd dir relevant kunskap och
expertis finns samlad for att minimera véntetiden for

18.

19.

20.

sjukdomar,

VI. AVSEENDE PATIENTORGANISATIONERS EGENMAKT

samrada med patienter och patientforetradare om politiken
pd omrddet for sillsynta sjukdomar och underlitta for pa-
tienterna att fa tillgang till aktuell information om sillsynta
sjukdomar,

frimja patientorganisationernas verksamhet, t.ex. infor-
mationskampanjer, kapacitetsuppbyggnad och utbildning,
utbyte av information och bista praxis, nitverksarbete
och uppsokande verksamhet hos mycket isolerade pa-
tienter,

VII.. AVSEENDE HALLBARHET

tillsammans med kommissionen genom limpliga finansie-
rings- och samarbetsmekanismer soka sikerstilla lingsiktig
hallbarhet i informations- och forskningsinfrastruktur samt
infrastruktur for vérd for sillsynta sjukdomar.

HARIGENOM UPPMANAS KOMMISSIONEN

1.

att senast i slutet av 2013 och for att mojliggora forslag i ett
eventuellt kommande gemenskapsprogram for dtgarder pd
halsoomrddet utarbeta en rapport om tillimpningen av
denna rekommendation till Europaparlamentet, rddet, Euro-
peiska ekonomiska och sociala kommittén och Regionkom-
mittén och pd grundval av informationen frin medlemssta-
terna, i vilken en bedomning bor goras av de féreslagna
atgirdernas dndamalsenlighet och av behovet av ytterligare
atgarder for att ge patienter som berors av sillsynta sjuk-
domar och deras familjer ett battre liv,

. att regelbundet underritta rddet om uppfoljningen av kom-

missionens meddelande om sillsynta sjukdomar.

Utfirdad i Luxemburg 8 juni 2009.

Pd rddets vignar
Petr SIMERKA
Ordforande




