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1. Indledning

a. Politiskerammer

Sjaddne sygdomme rammer mellem 27 og 36 millioner mennesker i Den Europagske Union
og har hgj sundhedspolitisk prioritet som felge af det begramsede antal patienter og manglen
parelevant viden og ekspertise inden for bestemte sygdomme.

Patienter med sjaddne sygdomme venter ofte i arevis i usikkerhed, inden deres sygdom
diagnosticeres, og der findes frem til en hensigtsmaessig behandling. Den speciallaege, der kan
diagnosticere en sddan sadden sygdom, praktiserer maske i en anden region eller endda i en
anden medlemsstat. Den videnskabelige viden om den specifikke gaddne sygdom er ofte
utilstraekkelig og spredit.

Derfor kan EU-dimensionen og samarbejdet mellem medlemsstaterne gare en forskel ved
f.eks. at samle viden og ekspertise, fremme forskning og samarbejde og sikre godkendelse af
de bedst mulige lasgemidler i hele EU. EU-indsatsen mod sjaddne sygdomme har mange ekstra
fordele.

For at opfylde dette mal vedtog Kommissionen i 2008 en meddelelse om s addne sygdomme:
en udfordring for Europa’, som fastlaayger en overordnet strategi, der har til formél at stette
medlemsstaterne i deres indsats for at diagnosticere, behandle og pleje EU-borgere med
sjaddne sygdomme. Meddel el sen fokuserer pa tre hovedindsatsomrader: i) gget anerkendel se af
og synlighed for gaddne sygdomme, ii) stette til politikker for gaddne sygdomme i
medlemsstaterne og iii) udbygning af samarbejde, samordning og bestemmelser, for sa vidt
angér sjaddne sygdomme, pa EU-plan.

Parallelt med denne meddelelse vedtog Radet fa maneder senere en henstilling om et tiltag
vedr grende sjaddne sygdomme?, som opfordrede medlemsstaterne til at indfere nationale
strategier. | henstillingen fokuseres der pa i) definition og kodificering af sjaddne sygdomme
og oprettelse af en fortegnelse, ii) forskning, iii) europadske netvaak af referencecentre, iv)
samling af ekspertise pa EU-plan, v) styrkelse af patientforeningers indflydelse og vi)
bagredygtighed.

Artikel 13 i  direktiv 2011/24/EU® om  patientrettigheder i  forbindelse  med
gramseoverskridende sundhedsydelser omhandler ogsa siaddne sygdomme. Heri fastlaagges
det, at Kommissionen skal stette medlemsstaterne ved saaligt at gere sundhedsprofessionelle

1 KOM(2008) 679 endelig af 11.11.2008.
2 EUT C 151 af 3.7.2009, s. 7-10.
3EUT L 88 af 4.4.2011, s. 45-65.



opmazksomme pa de redskaber, der er til radighed for dem, til at bistd dem i at foretage en
diagnosticering af Sjaddne sygdomme, og ved at gere interessenter opmegksomme pa
mulighederne i forordning (EF) nr. 883/2004" for, at patienter med sjaddne sygdomme kan
henvises til andre medlemsstater.

Sjaddne sygdomme blev farste gang betegnet som et prioriteret indsatsomrade inden for
folkesundhed i EU i Kommissionens meddelelse af 24. november 1993° om rammerne for en
indsats til fremme af folkesundheden. Dette blev fulgt op af stette til en rakke projekter og
etablering af taskforcen for §addne sygdomme.

Forordningen om lasgemidler til sjaddne sygdomme (Europa-Parlamentets og Rédets
forordning (EF) nr. 141/2000 af 16. december 1999 om laggemidler til saddne sygdomme)®
fastlagde kriterier for udpegelse af lagemidler til gaddne sygdomme i EU og beskriver
incitamenter (f.eks. eksklusivret pa markedet i 10 ar, protokolbistand og adgang til den
centraliserede procedure for markedsferingstilladelser) til fremme af forskning i samt
udvikling og markedsfering af lasgemidler til behandling, forebyggelse eller diagnosticering af
gaddne sygdomme.

| denne rapport gives der en oversigt over gennemferelsen af strategien mod saddne
sygdomme indtil videre, og der gares status over de opnaede resultater og erfaringer. Den har
til formd at undersage, hvorvidt de foranstaltninger, der er omhandlet i Kommissionens
meddelelse og Ré&dets hengtilling, er blevet gennemfert, og behovet for yderligere
foranstaltninger, der kan forbedre livskvaliteten for patienter, der er ramt af gaddne
sygdomme, og deres familier.

b. Baggrund og metode

| meddelelsen og Radets henstilling opfordredes Kommissionen til at aflasgge rapport om
gennemferelsen af strategien. For at indsamle oplysninger om situationen pa nationalt plan
udsendte Kommissionen et elektronisk spegrgeskema til medlemsstaterne. 18 lande indgav de
oplysninger, Kommissionen anmodede om. Svarene fra medlemsstaterne er sammen med de
oplysninger, der er indsamlet under EUCERD-fad|esaktionen og offentliggjort i "Report on the
State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe"’, den primaae informationskilde for
denne gennemfarel sesrapport.

4 http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/LexUriServ.do?uri=0J:L :2004:166:0001:0123:da:PDF
5 http://a&i.pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.ew/L exUri Serv/LexUri Serv.do?uri=0J:L :2000:018:0001:0005:da: PDF
7 http://www.eucerd.eu/?page_id=15
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2. Planer og strategier pa omradet for §yaddne sygdomme

a. Kommissionens aktiviteter

For at stette medlemsstaterne i deres arbejde med at udvikle nationale planer og strategier
deltog Kommissionen i finansieringen af EUROPLAN-projektet via EU's sundhedsprogram.

Projektet, som Igb fra april 2008 til marts201l, involverede repraessentanter fra 21
medlemsstaters  sundhedsmyndigheder og samlede 57 associerede partnere og
samarbejdspartnere fra 34 lande. Et af resultaterne var en rapport om indikatorer for
overvagning af gennemfarelsen og evalueringen af virkningen af en national plan eller
strategi for §addne sygdomme, der var grundlaget for vedtagelsen af EUCERD's anbefalinger
vedrgrende kerneindikatorer for nationale planer/strategier for sjaddne sygdomme®.

Nogle af EUROPLAN-aktiviteterne, issgr aktiviteterne vedregrende teknisk assistance til
medlemsstater, der har saalige problemer med at udarbejde en national plan eller strategi, er
yderligere omfattet af en specifik arbedspakke under EUCERD-fad | esaktionen.

Via denne arbegdspakke stetter Kommissionen fortsat udarbejdelsen af nationale planer i de
lande, hvor sddanne planer endnu ikke er pa plads.

EUCERD-fad | esaktionen daskker en periode pa 42 maneder (marts 2012 til august 2015). Den
stetter medlemsstaterne i deres indsats for at udvikle strategier, kortlagge udbuddet af
specialiserede sociae tjenester og integrationen af saddne sygdomme i de generelle
sociapolitikker og stette gennemferelsen af kodificering og klassificering af gaddne
sygdomme. Fadlesaktionen stetter ogsd udarbejdelsen af OrphaNews Europe’ og den &rlige
statusrapport om aktiviteter inden for §addne sygdomme i Europa.

b. Situationen i medlemsstater ne

Madlsaetninger: | Radets henstilling forpligtede medlemsstaterne sig til at vedtage en plan eller
strategi vedrgrende saddne sygdomme sa hurtigt som muligt og senest inden udgangen af
2013.

| 2009 var fokus p& saddne sygdomme et relativt nyt og innovativt faaomen i de fleste
medlemsstater, og kun fa havde indfert nationale planer, nemlig Bulgarien, Frankrig, Portugal
0g Spanien.

| farste kvarta 2014 havde 16 medlemsstater indfert nationale planer eller strategier
vedr gr ende §addne sygdomme. Yderligere syv lande er langt fremme i udviklingen af deres
planer/strategier.

8 http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf
® http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?L tr=EuropaNews
5



Medlemsstater, der har vedtaget en national plan eller strategi vedr grende 5addne
sygdomme: Belgien, Bulgarien, Cypern, Tjekkiet, Frankrig, Tyskland, Gragkenland, Ungarn,
Litauen, Nederlandene, Portugal, Rumaaien, Slovakiet, Slovenien, Spanien og Det Forenede
Kongerige.

Medlemsstater, der er langt fremme med udarbejdelsen af en national plan eler strategi
vedr grende §ad dne sygdomme: @strig, Kroatien, Danmark, Finland, Irland, Italien og Polen.

Der er stor forskel mellem landene med hensyn til, hvor langt de er med gennemfearelsen af
deres planer. Det skyldes delvigt, at flere lande, som f.eks. Det Forenede Kongerige, Tyskland,
Nederlandene og Belgien, farst for nylig har vedtaget deres planer/strategier. Kun ét land,
Frankrig, har alerede afdluttet gennemfarelsen af den ferste plan og vedtaget en anden nationa
plan.

De fleste medlemsstater har ikke et saaligt budget for gennemfarelsen af nationale planer.
Foranstaltningen finansieres oftest over det overordnede sundhedsbudget. L andene vedtager ad
hoc-budgetter for gennemfaerelsen af specifikke projekter. | nogle lande er budgetterne
angiveligt under yderligere pres som fglge af den gkonomiske krise.

Trods deres omfattende karakter og tveasektorale tilgang blev ale planer vedtaget pa
sundhedsministerieniveau. | Tjekkiet blev planen desuden ogsa godkendt af premierministeren.

Omfanget af planerne vedrgrende saddne sygdomme varierer mellem landene. Sjaddne
kradtformer er f.eks. en vigtig del af spekiret for gaddne sygdomme, men flere
planer/strategier dakker ikke denne gruppe sygdomme. Det gadder f.eks. for Tyskland,
Frankrig, Belgien, Danmark og Portugal. Danmark betragter ikke smitsomme sygdomme som
gaddne sygdomme.

14 1ande har gennemfert oplysningskampagner med henblik pa at @ge bevidstheden om
gaddne sygdomme. Tyskland, Kroatien, Cypern og Letland er i gjeblikket i gang med at
forberede kampagner.

Overvagning og evaluering af nationale planer er vigtige aspekter af dette initiativ, og EU
deltog i finansieringen af EUROPLAN-projektet’® — og efterfelgende EUCERD-
fad|esaktionen™ — med det formal at skabe en ramme til stette for medlemsstaternes udvikling
og gennemfarelse af nationale planer.

19 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html
™ http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20112201
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Andre lande, der har indfart planer (Kroatien, Frankrig, Litauen, Portugal og Spanien), baserer
deres overvagningsstrategi pa EUROPLAN-indikatorer. Bulgarien og Slovakiet har ingen
overvagningsstrategi. De gvrige lande er i gang med at udvikle overvagningsstrategier.

3. Definition og kodificering af §addne sygdomme og oprettelse af en
fortegnelse

a. Kommissionens aktiviteter

Malszetninger: Det er ngdvendigt at fastlasgge en klar definition af siaddne sygdomme for at
kunne gennemfare effektive foranstaltninger pa dette omrade. | afsnit 111 i Radets henstilling
forpligtede medlemsstaterne sig til med henblik pa policyarbejdet pa EU-plan at anvende en
fadles definition af §addne sygdomme, som sygdomme, der hgjst rammer fem ud af 10 000
personer. Det er ogsa vigtigt, at kodificeringen af sjaddne sygdomme hurtigt forbedres i
sundhedsinformationssystemerne. Medlemsstaterne har forpligtet sig til at sikre, at §addne
sygdomme kodificeres korrekt og kan spores i alle sundhedsinformationssystemer, og aktivt
bidrage til oprettelse af en let tilgaangelig og dynamisk EU-fortegnelse over 5addne sygdomme
baseret pd Orphanetnetvagket'?.

Eksempler pasituationen i forskellige medlemsstater med hensyn til definitionen af §addne sygdomme:

e Sverige sygdomme éller lidelser, der rammer faare end 100 ud af en million personer, og som farer til betydelig
funktionsnedsadtel se

e Finland: sygdomme, der rammer hgjst én ud af 2 000 personer, og livstruende/kronisk invaliderende sygdomme

o Danmark: har ikke fastlagt en officiel definition af 5addne sygdomme. De danske myndigheder definerer generelt
sjad dne sygdomme som sygdomme, der rammer hgjst 500-1 000 personer i Danmark

e Estland: har ikke fastlagt en officiel definition af sjaddne sygdomme. Interessenter accepterer dog EU's definition i
forordningen om laggemidler til sjaddne sygdomme

e  Belgien: definerer §addne sygdomme som livstruende eller kronisk invaliderende sygdomme, der har sdlav
praevalens, at de kraever en saglig fadles indsats. Lav praevalens forekommer generelt, nér sygdomme rammer under
fem pr. 10 000 personer i EU.

b. Medlemsstater nes aktiviteter

Medlemsstater, der har vedtaget planer eller strategier, overholder EU's definition med henblik
pa policyarbejdet pa EU-plan. Medlemsstater, der ikke har vedtaget planer, har oftest ikke
fastlagt en officiel definition af gaddne sygdomme.

12 http://ww.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



Alle medlemsstater anvender i dag Den I nter nationale Sygdomsklassifikation |CD-9 eller
ICD-10, hvor de fleste saddne sygdomme ikke er opfert. Nogle af medlemsstaterne besl uttede
for nylig at indfere ORPHA-koder (system til kodificering af §addne sygdomme udviklet af
Orphanet-databasen) i deres statistiske systemer parallelt med |CD-nomenklaturen eller som et
pilotprojekt. EUCERD-fadlesaktionen leverer input til WHO's udkast til ICD-11 for at sikre, at
gaddne sygdomme optagesi internationale nomenklaturer.

Med henblik pd at indsamle og fremlasgge oplysninger om sjaddne sygdomme stetter
Kommissionen Orphanet-fadlesaktionen®® via EU's sundhedsprogram, som involverer alle
medlemsstater som enten associerede partnere eller samarbejdspartnere.  Orphanet er en
relationsdatabase pa syv sprog, som har til formad at sammenkasde oplysninger om mere end
6 000 sygdomme, og som ger det muligt at foretage flere forespargsler. Hvert land har ogsa sin
egen startside pa sit nationale sprog.

4. Forskningi gaddne sygdomme

a. Kommissionens aktiviteter

Malsagtninger: | punkt5.12 i Kommissionens meddelelse og afsnit 111 i Radets henstilling
opfordres medlemsstaterne og Kommissionen til a forbedre koordinationen af
fadlesskabsprogrammer og nationale og regionale programmer for forskning i gaddne
sygdomme. EU har finansieret naesten 120 samar bej dsfor skningsprojekter, som er relevante
for gaddne sygdomme, via det syvende rammeprogram for forskning, teknologisk
udvikling og demonstration (RP7)**. Med et samlet budget pa over 620 mio. EUR spaander
disse projekter over flere sygdomsomréder, som f.eks. neurologi, immunologi, krat,
medicinske lungesygdomme og dermatologi®®. Via sin forskningspolitik har Kommissionen
ogsa vaget en drivkraft i lanceringen af initiativer, der har til formdl at forbedre koordineringen
af forskning pa europad sk og internationalt plan.

Eksempler pa nationale programmer for forskningi saddne sygdomme

| Tyskland udsendte man i september 2010 en ny indkaldelse af forslag vedrgrende en eventuel udvidelse af de 10 netvagk,
der blev etableret i 2008, og etablering af nye netvaak. Efter at et panel af international e eksperter i §addne sygdomme havde
evalueret 39 forslag, udvalgte det tyske undervisnings- og forskningsministerium 12 netvaark, som i en periode patre & fra
2012 modtager mere end 21 mio. EUR i stette. Forskning i 5jaddne sygdomme finansieres desuden gennem andre
finansieringsinitiativer, som f.eks. NGFN (det tyske nationale genomforskningsnetvaak, innovative behandlingsformer,
regenerativ medicin, molekylaa diagnostik, kliniske forsag osv., med et budget pa ca. 20 mio. EUR om é&ret.

| Frankrig styresindkaldelser af forslag af det franske forskningsagentur (grundforskning) eller af sundhedsministeriet
(klinisk forskning) eller af begge (translationel forskning). Der udsendes ogsd indkaldel ser af forslag pa det
samfundsvidenskabelige omrade. Patientforeninger stiller ogsa forskningsmidler til rédighed. Grundforskning, klinisk
forskning og translationel forskning modtager generelt |gbende stette uden national prioritering af specifikke saddne

%3 http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20102206
14 Dette tal henviser til forskning finansieret under det syvende rammeprograms sundhedstema (2007-2013).

5 Et nyligt dokument om EU-finansiering af forskning i sjaddne sygdomme findes pé:
http://ec.europa.eu/research/heal th/pdf/rare-di seases-how-europe-meeting-challenges _en.pdf
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sygdomme. | den anden nationale plan for 2011-2014 var der afsat et belgb p& 51 mio. EUR til forskning.

| Kroatien mangler der detaljerede oplysninger om bevillinger til forskning i 5jaddne sygdomme. Det andlds, at omkring 4 %
af deigangvaaende forskningsprojekter i Kroatien kan relaterestil sjiaddne sygdomme.

EU's strategi for finansiering af forskning i siaddne sygdomme har haft fokus pa forstaelsen af
de bagvedliggende arsager til disse sygdomme samt diagnosticering, forebyggelse og
behandling. Strategien illustreres af indkaldel serne under RP7-sundhedstemaet i 2012 og 2013,
som omfattede en rakke emner vedrgrende sjaddne sygdomme'. EU-finansierede
samarbejdsforskningsprojekter samler tvaafaglige team, der repraesenterer universiteter,
forskningsorganisationer, SMV'er, industrien og patientorganisationer fra hele Europa og andre
lande. Samarbejde pa europadsk og internationalt plan er isaa vigtigt inden for et omrade som
siaddne sygdomme, der er kendetegnet ved sma patientpopul ationer og knappe ressourcer. EU
har ogsd finansieret mere end 100individuelle forskningsstipendier, legater og
uddannel sesnetvaak pa dette omrade®”.

Det EU-finansierede ERA-NET-projekt E-RARE-2" har til form8 at udvikle og styrke
koordineringen af nationale og regionale forskningsprogrammer. En af projektets
hovedaktiviteter er lanceringen af fadles tvagnationale indkaldelser. Disse indkaldelser
involverer finansieringsorganer fra 13 EU-medlemsstater’® samt Tyrkiet, Israel, Schweiz og
Canada. Sammen med sin forgaenger har E-RARE-2 finansieret mere end
60 forskningsprojekter.

| samarbejde med sine nationale og internationale partnere var Kommissionen drivkraften i
lanceringen af IRDIRC (International Rare Diseases Research Consortium)® i
begyndelsen af 2011. Dets hovedmadl er inden 2020 at tilvejebringe 200 nye behandlinger til
gaddne sygdomme og midlerne til at diagnosticere dem ved at stimulere, forbedre
koordineringen af og maksimere resultaterne af forskning i saddne sygdomme pa globalt
plan. Ved udgangen af 2013 havde IRDIRC mere end 35 medlemsorganisationer fra fire
kontinenter, der samarbejdede om opfyldelsen af initiativets mal.

18 Indkal delserne under det syvende rammeprogram i 2012 og 2013 vedrgrende saddne sygdomme omfattede
falgende emner: stette til international forskning i saddne sygdomme; klinisk udnyttelse af -omics med henblik
pa bedre diagnosticering af sjaddne sygdomme; databaser, biobanker og kliniske bioinformatikcentre med fokus
pd gaddne sygdomme; praklinisk og Klinisk udviking af lesgemidler til saddne sygdomme;
observationsundersggelser af saddne sygdomme; deling af bedste praksis og viden om klinisk behandling af
saddne sygdomme (2012) og udvikling af scanningsteknologier til terapeutiske indgreb i forbindelse med
sjaddne sygdomme; nye metoder til kliniske forsag med sma populationer (2013).

' Disse aktiviteter finansieres under RP7-programmerne People (Marie Curie-aktioner) og Ideas (Det
Europad ske Forskningsrad). Laes mere pa: http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions og: http://erc.europa.eu

18 |_ges mere pa webstedet for E-RARE-2: http://www.e-rare.eu

9 Belgien, Tyskland, Grakenland, Spanien, Frankrig, Italien, Letland, Ungarn, Nederlandene, @strig, Polen,
Portugal og Rumamien.

0| zes mere pa webstedet for IRDIRC: http://www.irdirc.org
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EU's malrettede engagement i forskning i siaddne sygdomme og i IRDiRC fortsadtes gennem
Horisont 2020, EU's rammeprogram for finansiering af forskning og innovation for
perioden 2014-2020. | l@bet af den naeste syvarige periode vil EU fortsat finansiere forskning i
gaddne sygdommetil gavn for patienter i Europa og resten af verden.

Patientregistre og -databaser er vigtige redskaber, nar der forskes i saddne sygdomme, og
for arbejdet med at forbedre planlaggningen af patientpleje og -behandling. De hjad per med at
samle data, sA der opnas tilstraskkelige stikpravestarrel ser ved epidemiologisk og/eller klinisk
forskning. De er ogsa en forudsagning for, at gennemfarligheden af kliniske forsgg kan
vurderes, ligesom de gar det |ettere at planlaggge de fornadne forsag og stetter inklusionen af
patienter. De kan ogsa bruges til at male kvaliteten, sikkerheden effektiviteten og virkningen
af en behandling. Orphanet har offentliggjort en rapport om forhold vedragrende oprettelse,
forvaltning og finansiering af akademiske registre™.

| januar 2014 var der 588 registre vedr grende 5addne sygdomme med feglgende fordeling:
62 europaaske, 35 globale, 423 nationale, 65 regionale og tre udefinerede. De fleste registre
oprettes af offentlige og akademiske institutioner. Et fatal af dem forvaltes af laagemiddel-
eller biotekvirksomheder, mens andre drives af patientorganisationer. Den manglende
interoperabilitet mellem registrene vedragrende siaddne sygdomme er en avorlig haamsko for
udnyttelsen af disse registre.

Derfor er Kommissionens Fadles Forskningscenter i gang med at udvikle en europaask
platform for registrering af saddne sygdomme. De centrale ma for denne platform er at
tilvgjebringe et centralt adgangspunkt for oplysninger om registre over patienter med saddne
sygdomme for ale interessenter, at stette nye og eksisterende registre med henblik pa
interoperabilitet, at tilvejebringe I T-vaaktgjer til at vedligeholde dataindsamlingen og at vaae
vaat for overvagningsnetvaakenes aktiviteter.

b. Medlemsstater nes aktiviteter

Nogle lande har specifikke programmer til finansiering af forskning i gaddne sygdomme.
Lande, der har gennemfart eller i gjeblikket gennemfarer programmer for finansiering af eller
indkaldelser vedrarende forskning i specifikke saddne sygdomme, omfatter: @Jstrig, Frankrig,
Tyskland, Ungarn, Italien, Nederlandene, Portugal, Spanien og Det Forenede Kongerige.

Mange andre lande stetter projekter vedrgrende saddne sygdomme gennem generelle
programmer for finansiering af forskning. Enkelte lande (som f.eks. Frankrig, Tyskland,
Italien, Nederlandene og Spanien) gennemfarer ogsa (eller har gennemfert) specifikke
initiativer og incitamenter til fremme af forskning og udvikling inden for laegemidler til
sjad dne sygdomme og andre innovative behandlinger pa nationalt plan.

%! http://www.orpha.net/orphacomy/cahiers/docs/ GB/Registries.pdf
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5. Ekspertisecentre og europaaske netveerk af referencecentre for
gaddne sygdomme

a. Kommissionens aktiviteter

| direktiv 2011/24/EU om patientrettigheder i forbindelse med graanseoverskridende
sundhedsydelser (2011)% fastlaggges reglerne for patienters rettigheder til sikre
gramseoverskridende sundhedsydelser af hgj kvalitet pa tvaas af EU's gramser og regler for
godtgerelse. Direktivet sikrer et godt udgangspunkt for gget samarbejde mellem de nationale
sundhedsmyndigheder. Nogle af bestemmelserne omhandler saddne sygdomme. Artikel 12
omhandler gget samarbejde mellem medlemsstaterne, herunder kriterier og betingelser for
europaaske netvaark af referencecentre og sundhedstjenesteydere.

Direktivet har til formd at identificere alerede etablerede ekspertisecentre og tilskynde
sundhedstjenesteydere til frivilligt at deltage i de fremtidige europadske netvegk af
referencecentre.  Den 10. marts 2014 vedtog Kommissionen en liste over kriterier og
betingelser, som de europadske netvaak af referencecentre skal opfylde, og de kriterier og
betingelser, som sundhedstjenesteydere, der gnsker at blive mediem af et europadsk netvaak
af referencecentre, skal opfylde™?*,

Inden vedtagelsen af direktiv 2011/24/EU stettede Kommissionen 10 specifikke eur opaaske
pilotnetvaark af referencecentre for saddne sygdomme via EU's sundhedsprogram.
Erfaringerne fra disse projekter hjalp med at udforme en retlig ramme og vil blive udnyttet af
fremtidige europaa ske netvaak af referencecentre.

Europaeaiske pilotnetvaerk af referencecentrefor §addne sygdomme
e  Dyscerne: europadsk netvaark af referencecentre for dysmorfol ogi
e ECORN CF: europadsk netvagk af referencecentre for cystisk fibrose
e PAAIR: internationalt register over patientsammenslutninger og Alphal
e EPNET: europadsk netvaak for porfyri
e EN-RBD europadsk netvagk for jaddne haamoragiske forstyrrelser og netvaark for Hodgkins lymfom hos bgrn
e NEUROPED: europadsk netvagk af referencecentre for gjaddne neurol ogiske sygdomme hos bgrn
e EURO HISTIO NET: referencenetvaak for Langerhanscelle-histiocytose og dermed forbundet syndrom i EU
e TAG: netvaak mod genodermatoser

e CARE NMD: europadsk netvaak til udbredel se og gennemfgarelse af behandlingsstandarder for Duchennes
muskeldystrofi.

22 http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2011:088:0045:0065:da:PDF
ZEUT L 147 af 17-05-2014, s. 71-78.
#EUT L 147 af 17-05-2014, s. 79-87.
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b. Medlemsstater nes aktiviteter

Medlemsstaterne benytter meget forskellige tilgange i forbindelse med organiseringen af
ekspertisecentre inden for deres sundhedsinformationssystemer. Nogle lande har formelt
udpeget ekspertisecentre for gaddne sygdomme: Frankrig, Danmark, Spanien og Det
Forenede Kongerige. Italien har udpeget regionale ekspertisecentre for §addne sygdomme.

Definitionskriterierne varierer fra land til land og nogle gange endda fra region til region i et
land, selv om disse kriterier ofte er i overensstemmelse med EUCERD's anbefalinger
vedrarende kvalitetskriterier for ekspertisecentre for sjiaddne sygdomme i mediemsstaterne®™.

En rakke lande har ekspertisecentre for gaddne sygdomme, som i forskellige grader
anerkendes af myndighederne, selv om de ikke er udpeget officielt: Jstrig, Belgien, Kroatien,
Tjekkiet, Cypern, Tyskland, Grakenland, Ungarn, Irland, Nederlandene, Sverige og
Slovenien.

Nogle lande har ekspertisecentre for gaddne sygdomme, som kun anerkendes
omdgmmemaessigt, og som nogle gange har udpeget sig selv som ekspertisecentre: Bulgarien,
Estland, Finland, Letland, Litauen, Portugal, Polen, Rumamien og Slovakiet.

6. Samling af ekspertise om gaddne sygdomme pa europaeisk plan

Malsatninger: | afsnitV i Radets henstilling opfordres mediemsstaterne til at indsamle
national ekspertiseinden for §addne sygdomme og stette pooling af denne ekspertise.

De fleste medlemsstater stetter poolingen af ekspertise med europadske interesseparter for at
stette udveksling af bedste praksis med hensyn til diagnostiske redskaber og medicinsk
behandling samt uddannelse og social omsorg i forbindelse med saddne sygdomme. Flere af
dem tilbyder uddannelse og efteruddannelse af ansatte inden for sundhedsvaesenet for at gare
dem opmaaksomme pa de ressourcer, der er til radighed .

For at stette denne proces ydede Kommissionen for nylig tilskud til et projekt vedrerende
bedste praksis inden for siaddne sygdomme®. Det er et firedrigt projekt (januar 2013-
december 2016), som samfinansieres af det syvende rammeprogram for forskning,
teknologisk udvikling og demonstration (RP7). Projektets hovedformal omfatter: udarbejdelse
af standarder og gennemsigtige og pdlidelige procedurer for udvikling og evaluering af
retningslinjer for klinisk praksis vedrarende saddne sygdomme og opnaelse af konsensus om
innovative metoder.

% http://www.eucerd.eu/?post_type=document& p=1224
% http://www.rarebestpractices.eu/
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7. Styrkelse af patientforeningersindflydelse

a. Kommissionens aktiviteter

Malsstninger: | afsnit VI i Radets henstilling opfordres medlemsstaterne til at haere
patientforeninger om politikkerne pa omrédet for gaddne sygdomme og fremme disse
foreningers aktiviteter.

For at fastlaggge patienternes behov er det meget vigtigt, at patientforeningerne inddrages i
ale tiltag, der vedrgrer udvikling af politikker pd omrédet for sjaddne sygdomme.
Kommissionen stetter denne tilgang pa EU-plan ved a inddrage europadske
paraplyorganisationer i forskellige aktioner, sdsom ekspertgrupper og udvalg.

Kommissionen har ogsa ydet driftsstette til patientforeninger via EU's sundhedsprogram.

b. Medlemsstater nes aktiviteter

Der er blevet etableret flere nationale alliancer mellem patientforeninger for saddne
sygdomme i Europa. | henhold til Orphanet var der ved udgangen af 2013
2512 patientforeninger for specifikke gaddne sygdomme, herunder 2161 nationale,
213 regionale, 72 europadske og 61 international e organisationer.

Alle medlemsstater, der har besvaret spargeskemaet, indgar i aktiv dialog med
patientforeninger for gaddne sygdomme, primaat ved a hgre patienter og
pati entrepraesentanter om politikkerne pa omradet for jaddne sygdomme.

8. Forvaltning og europaask koordinering

Malsagtninger: | punkt 7 i meddelelsen anferes det, at Kommissionen bgr bistds af et
radgivende udvalg om sjad dne sygdomme.

Et sddant udvalg blev oprettet ved Kommissionens afgarelse af 30. november 2009 om
oprettelse af et EU-ekspertudvalg for sjaddne sygdomme (2009/872/EF)*’. Udvalgets arbejde
har resulteret i vedtagelsen af fem sad henstillinger og en udtalelse samt offentliggerelse af et
nyhedsbrev to gange om maneden og en arlig statusrapport om aktiviteter inden for sjaddne
sygdomme i Europa, som beskriver aktiviteter i medlemsstaterne, pa EU-plan og pa globalt
plan.

Udvalget blev for nylig erstattet af Kommissionens ekspertgruppe om sjaddne sygdomme® i
overensstemmelse med bestemmelserne i "Framework for Commission Expert Groups:
Horizontal Rules and Public Register®.

Ekspertgruppen er sammensat af repraesentanter for medlemsstaterne, reprassentanter for
patientorganisationer, repraesentanter for producenter af varer og tjenester og reprassentanter
for europaaske sammenglutninger af sundhedspersonale, videnskabelige selskaber og

%" http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2009:315:0018:0021: DA : PDF
%8 http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 _en.pdf
% http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDF/C_2010_EN.pdf
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individuelle eksperter. Ekspertgruppen har primaat til opgave at radgive Kommissionen i
forbindelse med gennemferelsen af EU-foranstaltninger vedregrende saddne sygdomme,
herunder udarbejdelse af retsakter, politikdokumenter, retningslinjer og henstillinger.

9. Foranstaltninger, der har til forma at @ge adgangen til
hgj kvalitetssundhedsydelser i forbindelse med §addne sygdomme

a. Forordningen om laegemidler til §addne sygdomme

Af hensyn til folkesundheden og for at stimulere forskning og udvikling inden for laagemidier
til gaddne sygdomme vedtog EU forordningen om laggemidler til sjaddne sygdomme, der har
til formal at tilskynde til udvikling af laagemidler til Saddne sygdomme. Europa-Parlamentets
og Rédets forordning (EF) nr. 141/2000% fastlaegger en fadles procedure for udpegelse af
laegemidler som laggemidler til gaddne sygdomme og fremmer forskning i samt udvikling og
markedsfering af lasgemidler til 5addne sygdomme.

| januar 2014 var mere end 90 laegemidler til sjaddne sygdomme blevet godkendt af
Kommissionen. Lige sd vigtigt er det, aa Kommissionen har udpeget mere end
1 000 produkter som laggemidler til sjaddne sygdomme®. De sponsorer, der udvikler disse
produkter, tilbydes forskellige incitamenter, f.eks. protokolbistand. Denne bistand har til
forma at fremme udviklingen og godkendelsen af nye lasgemidler til gavn for patienterne.

| det senere ar er antallet af udpegelser steget, mens antallet af godkendelser har veaet stabilt
(syv godkendelser i 2013 forhold til 10 godkendelser i 2012).

b. Fremme af adgangen til laegemidler til §addne sygdomme

Trods disse incitamenter findes der stadig ikke godkendte laagemidler til saddne sygdomme i
ale EU's medlemsstater, og patienterne har ikke lige adgangsmuligheder i alle EU's
medlemsstater. Der er desuden konstateret betydelige forsinkelser med hensyn til
tilgaangeligheden. Medlemsstaterne og Kommissionen har derfor ivagksat et projekt, der har
til formal at koordinere de midler, der af sadttes til evaluering af nye laagemidler og udveksling
af information og viden®.

Selv om afgerelser vedrarende priser og godtgerelse alene tradffes af medlemsstaterne, star de
over for vigtige og fadles udfordringer med hensyn til at sikre gkonomisk overkommelig og
bagredygtig adgang til dyre lasgemidler for patienter, der tydeligvis har et udakket medicinsk
behov. Det kan vaae endnu vanskeligere at imgdega disse udfordringer, hvis de bergrer et
begramset antal patienter, og der kun findes fa og dyre behandlinger, som kan opfylde de
udakkede medicinske behov, som det ofte er tilfaddet med saddne sygdomme og lasgemidler
til gaddne sygdomme.

% http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2000:018:0001:0005:da: PDF
% http://ec.europa.eu/heal th/human-use/orphan-medicines/index_en.htm

Fhttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2
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Arbejdsgruppen vedrgrende koordineret adgang til laegemidler til saddne sygdomme under
processen for virksomheder nes sociale ansvar i lssgemiddelindustrien

Det primage mél for denne arbejdsgruppe™ var at undersege, hvordan patienter med sjaddne
sygdomme reelt kunne fa adgang til laagemidler til sjaddne sygdomme. Gruppen anbefalede
primegt, a der blev udviklet en koordineret ordning mellem frivilligt deltagende
medlemsstater og sponsorer for at evaluere vaadien af et laggemiddel til §addne sygdomme
med udgangspunkt i en gennemsigtig vaadiramme, som kan stette udvekslingen af
information, saledes at der kan tradffes informerede beslutninger om priser og godtgerelse pa
medlemsstatsniveau. Dette bar fare til mere rationelle priser for betalere, mere forudsigelige
markedsbetingel ser for industrien og mere retfaadig adgang for patienter®.

c. Populationsscreening for §addne sygdomme

Malsztninger: | meddelelsens punkt 5 forpligtede Kommissionen sig til at evaluere de
nuveerende strategier for populationsscreening (herunder neonatal screening) for
gaddne sygdomme.

Kommissionen bestilte en rapport om praksis for screening af nyfadte for §addne sygdomme
i alle EU's medlemsstater, herunder antallet af centre, det ansldede antal screenede nyfadte og
det antal sygdomme, der var omfattet af screeningen, samt begrundelsen for udvadgelsen af
disse sygdomme™. De fleste medlemsstater, der var omfattet af rapporten, har et organ, der
farer tilsyn med screeningen af nyfadte. Der er stor forskel mellem medlemsstater ne med
hensyn til det antal sygdomme, der screenesfor, idet antallet varierer fra éni Finland til
291 Dstrig.

Pa grundlag af denne rapport vedtog EU's ekspertudvalg for sjaddne sygdomme en udtalelse
om mulige europad ske samarbejdsomrader inden for screening af nyfadte®.

10. Den globale dimension af politikken for §addne sygdomme

Malszetninger: Meddelelsen har til formd at fremme samarbejdet om sjaddne sygdomme
pa internationalt plan med alle interesserede lande og i tet samarbejde med
V erdenssundhedsorganisationen (WHO).

EU og medlemsstaterne betragtes som ferende inden for udviklingen af foranstaltninger
vedrgrende gaddne sygdomme. De foranstaltninger, som EU og medlemsstaterne har
ivagksat, har pavirket udviklingen pa omrédet i tredjelande, og den politiske og tekniske
udvikling i EU har haft en betydelig indvirkning pa andre landes politik for Saddne
sygdomme.

Fnttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate _responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

3 Efter at gruppen afsluttede sit arbejde i 2013, fortsatte enkelte af arbejdsgruppens medlemmer dreftelserne pa
initiativ af MEDEV (Medicines Evaluation Committee, en uformel gruppe af eksperter fra forskellige
sygeforsikringsinstitutioner i Europa) med henblik pa at omsadte gruppens konklusioner til praksis og opstille
pilotprojekter.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.htm
% http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/07/EUCERD_NBS_Opinion_Adopted.pdf
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Tredjelande har tildluttet sig en raskke specifikke foranstaltninger, nogle gange som resultat af
deres synlighed pa internettet, som f.eks. Orphanet, der offentligger oplysninger pa syv sprog
pa internettet og har vundet anerkendelse som en virkelig global informationskilde. Andre
initiativer stetter globale international e organisationer i deres arbejde med sjaddne sygdomme,
som f.eks. EUCERD-fadlesaktionens deltagelse i agourferingen af ICD-10. IRDIRC
(International Rare Disease Research Consortium)® er et fremragende eksempel pd det
internationale samarbejde, som Kommissionen har vaget initiativtager til.

Kommissionens politik for jad dne sygdomme inddrager ogsa andre landes politikresultater.

11. Konklusioner og forslag til fremtidige for anstaltninger

| henhold til Radets henstilling skal gennemfarelsesrapporten beskrive, i hvilket omfang de
foresldede foranstaltninger er effektive, og om der er behov for en yderligere indsats for at
give patienter med gjaddne sygdomme og deres familier et bedre liv.

EU er ndet langt i indsatsen for at forbedre livskvaliteten for patienter med sjad dne sygdomme
siden vedtagel sen af Kommissionens meddelelsei 2008 og Radets henstilling i 2009.

Malsatningerne i meddelelsen og Rédets henstilling er stort set blevet opfyldt. Begge har
medvirket til at styrke samarbegdet mellem EU, medlemsstaterne og alle relevante
Interessenter.

Kommissionen har gjort det muligt at udveksle erfaringer, sa medlemsstaterne kan fa hjadp til
at udvikle deres nationale planer eller strategier for saddne sygdomme.

Dette har hjulpet et betydeligt antal medlemsstater med at indfere ssalige planer vedragrende
gaddne sygdomme: 16 mediemsstater har i dag planer vedrgrende sjaddne sygdomme
(sammenlignet med kun fire i 2008), og et betydeligt antal er taet pa at vedtage en plan.
Kommissionens indsats pa dette omrade har primaat til formdl at stette medlemsstaterne i
dette arbejde.

Pa trods af det opmuntrende fremskridt er der stadig lang vej igen, inden det er sikret, at
patienter med sjaddne sygdomme kan f& den rigtige diagnose og bedst mulige behandling i
hele EU. Der er stadig medlemsstater, som ikke har vedtaget en national plan eller strategi.
De medlemsstater, der ikke har indfert en national plan eller strategi, har ofte ferst for nylig
indledt arbejdet og skal overvages.

Derfor indtager foranstaltninger vedragrende siaddne sygdomme en fremtraedende plads i det
nye sundhedsprogram og EU's nye program for forskning og innovation, Horisont 2020.
Kommissionen planlagyger falgende foranstaltninger for fortsat at stette medlemsstaterne:

e at fastholde EU's koordinerende rolle i udviklingen af EU's politik for sjaddne
sygdomme og at stette medlemsstaterne i deres aktiviteter pa nationalt plan

37 | aes mere p& webstedet for IRDiRC: http://www.irdirc.org
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o fortsat at stette udviklingen af nationale planer/strategier for §addne sygdomme af
hgj kvalitet i EU

o fortsat at stette International Rare Disease Research Consortium og de initiativer,
der udviklesi detsregi

o fortsat at sikre korrekt kodificering af §addne sygdomme

o o fortsadte arbejdet med at nedbryde forskellene mellem patienter med saddne
sygdomme og patienter med mere almindelige sygdomme og at stette initiativer, der
har til forma at fremme lige adgang til diagnosticering og behandling

o fortsat at styrke patientforeningernes indflydelse i enhver henseende ved udvikling af
politikker for siaddne sygdomme

e at fortsedte aktiviteter, der gger den offentlige opmeaksomhed omkring sjaddne
sygdomme og EU's aktiviteter pd omradet

e at udnytte direktiv2011/24/EU om patientrettigheder i forbindelse med
graanseoverskridende sundhedsydelser til at samle europsaske netvaark af
referencecentre for gaddne sygdomme. At stette udviklingen af veaktgjer, der
fremmer samarbejde og interoperabilitet mellem europsdske netvaark af
refer encecentre for §addne sygdomme.

e at stimulere udviklingen og anvendelsen af eSundhedslgsninger pa omradet for
gaddne sygdomme

e at gennemfere og stette den europaeiske platform for registrering af gaddne
sygdomme

o fortsat at spille en global rolle i initiativer vedrerende sjiaddne sygdomme og at
samarbejde med vigtige international e interessenter.

De synspunkter, som medlemsstater og interessenter giver udtryk for inden for rammerne af
K ommissionens ekspertgruppe om sjad dne sygdomme, tages ogsa i betragtning.
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