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1. Bevezetés

a. Szabalyozasi keret

Az Eurépai Uniéban 27-36 millié embert érintenek tigynevezett ritka betegségek, amelyek a
betegek korlatozott szama és az egyes betegségekkel kapcsolatos megfeleld tudas és
szakértelem hianya miatt kulcsfontossagu egészségpolitikai prioritasnak szamitanak.

A ritka betegségekben szenvedd betegek gyakran éveket toltenek bizonytalansagban,
betegségiik diagnosztizalasara és a megfeleld kezelés megtalalasara varva. Eléfordul, hogy egy
adott ritka betegség diagnosztizalasara képes orvos szakértd masik régioban vagy akar masik
tagallamban praktizal. A ritka betegségekkel kapcsolatos tudomanyos ismeretek jo eséllyel
hidnyosak €s rendszertelenek.

Az eurdpai unios dimenzio és a tagallamok kozotti egylittmiikodés ezért jelenthet attdrést
példaul az ismeretek €s szakértelem egyesitése, a kutatasok és az egyliittmiikodés elomozditésa,
valamint a legjobb gydgyszereknek az Eurdpai Uni6 egész teriiletén vald engedélyeztetése
terén. Az EU fellépése a ritka betegségek teriiletén magas hozzaadott értéket eredményez.

E cél elérése érdekében 2008-ban a Bizottsag ,,Ritka betegségek: kihivas Eurdpa szamara”
cimmel kozleményt' fogadott el, amelyben a tagillamoknak a ritka betegségekben szenvedd
unios polgarok diagnosztizalasa, kezelése és ellatdsa terén vald tdmogatasat célzd atfogo
stratégiat hatarozott meg. A kozlemény a kovetkezd harom 6 teriiletre 0sszpontosit: 1) a ritka
betegségek felismerésének és ismertségének javitasa; ii) koherens, atfogd stratégia kialakitasa
érdekében a tagallamok ritka betegségekre vonatkozé politikainak tdmogatasa, valamint iii) a
ritka betegségekre vonatkoz6 eurdpai egyiittmiikddés, koordindciod és szabalyozés kialakitasa.

A kozlemény mellett néhany honappal késébb a Tandcs ajanlast’ fogadott el a ritka
betegségek teriiletén megvalositand6 fellépésrél, amelyben nemzeti stratégidk bevezetésére
szolitotta fel a tagallamokat. Az ajanlas a kovetkezokre Osszpontosit: 1) a ritka betegségek
megfeleld0 meghatidrozasa, kodolasa és jegyzékbe vétele, ii) kutatds, iii) europai
referenciahdlozatok, iv) a szakértelem eurOpai szinten torténd Osszegyljtése, v) a
betegképviseleti szervek szerepének novelése €s vi) a fenntarthatosag.

A hataron atnyuld egészségligyi ellatasra vonatkozo betegjogok érvényesitésérdl szolod
2011/24/EU iranyelv® 13. cikke a ritka betegségek kérdésével is foglalkozik. Megéllapitja,
hogy a Bizottsdgnak tamogatnia kell a tagédllamokat, kiilonosen az egészségligyi
szakembereknek a ritka betegségek diagnosztizalasara rendelkezésre allo eszkozok

' COM(2008) 679 végleges, 2008. november 11.
*HL C 151.,2009.7.3., 7-10. o.
*HLL 88.,2011.4.4.,45-65. 0.



megismertetése, valamint az érdekeltek feleknek a 883/2004 rendelet® alapjan a ritka
betegségekben szenvedd betegek mas tagallamokba torténd beutaldsa tekintetében kinalt
lehetdségekrol vald tajékoztatasa révén.

Az Eurépai Unidban a ritka betegségeket elso alkalommal a kozegészségligyi fellépési
keretrdl szo616, 1993. november 24-i bizottsagi kozleményben® hataroztak meg a
kozegészségligyi fellépés kiemelt teriileteként . Ezt kovetéen az Unid szamos projekt szamara
nyujtott tamogatast, tovabba létrehozta a ritka betegségekkel foglalkoz6 munkacsoportot.

A ritka betegségek gyogyszereirdl szolo rendelet (a ritka betegségek gyogyszereirdl szolo,
1999. december 16-i 141/2000/EK eurdpai parlamenti és tanacsi rendelet)® meghatarozta a
ritka betegségek gyogyszereinek unidés mindsitési kritériumait, emellett pedig a ritka
betegségek kezelésére, megeldzésére vagy diagnosztizalasara szolgald gyodgyszerek kutatdsat,
fejlesztését és forgalmazasat elomozdité 6sztonzoket allapitott meg (példaul tizéves piaci
kizardlagossag, segitségnyljtas vizsgalati tervek kidolgozésahoz, hozzaférés a forgalomba
hozatali engedély kiaddsanak kdzpontositott eljarasahoz).

Ez a jelentés a ritka betegségekre vonatkozd stratégia eddigi végrehajtasarol nyujt attekintést,
valamint szamba veszi az elért eredményeket és a levonhat6 tanulsdgokat. Azzal kapcsolatban
igyekszik kovetkeztetéseket levonni, hogy a bizottsagi kdzleményben és a tanacsi ajanlasban
szerepld intézkedéseket milyen mértékben sikeriilt megvalositani, valamint azzal, hogy milyen
tovabbi intézkedésre van sziikség a ritka betegségben szenveddk és csaladtagjaik
¢letmindségének javitasa érdekében.

b. A jelentés alapja, modszertan

A kozleményben és a tanacsi ajanlasban a Bizottsagot felkérték a stratégia végrehajtasarol
sz6lo jelentés elkészitésére. A Bizottsdg a nemzeti szintli helyzetrdl valé informaciogytjtés
céljabol elektronikus kérdéivet kiildott ki a tagallamoknak. A kért informacidkat tizennyolc
orszag nyujtotta be. A tagallamoktol érkezd valaszok, valamint az EUCERD egyiittes fellépés
altal Osszegyiijtott és ,Jelentés a ritka betegségek jelenlegi eurdpai helyzetér6l”™ cimen
kozzétett informaciok szolgaltak a végrehajtasi jelentés f6 informacios forrdsaként.

*http://eur-lex.curopa.eu/legal-
content/HU/TXT/PDF/?uri=CELEX:32004R0883 &qid=1405426820734&from=EN

> http://aei.pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.eu/legal-
content/HU/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&qid=1405427835664& from=EN

"http://www.eucerd.eu/?page_id=15
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2. Tervek és stratégiak a ritka betegségek terén

a. Az Europai Bizottsag tevékenységei

A tagallamok nemzeti terveinek és stratégiainak kidolgozasa érdekében az Europai Bizottsag
az unidés egészségiigyi programbol tarsfinanszirozoként jarult hozzd az EUROPLAN
projekthez.

A 2008 aprilisa és 2011 marciusa kozott futd projektben 21 tagallam nemzeti egészségiigyi
hatosdganak a képviseldje vett részt, valamint 57 tarsult és egylittmiikddd partner talalkozott
34 orszagbol. Az egyik feladat a ,,Ritka betegségekre vonatkozd nemzeti terv vagy stratégia
végrehajtasanak nyomonkdvetését ¢és hatasanak értékelését szolgdld mutatokrol szolo
jelentés” elkészitése volt, amely az ,,EUCERD ritka betegségekre vonatkozd nemzeti
tervek/stratégiak f6 mutatoirdl szol6 ajanlas™ elfogadasahoz szolgalt alapul.

Az EUROPLAN egyes tevékenységeihez tartozik az EUCERD egyiittes fellépés egy tovabbi
kiilon munkacsomagja, amely fOképp a nemzeti terviikk vagy stratégidjuk elkészitésében
kiilonds nehézségekkel kiizdd tagallamoknak nytjt technikai timogatast.

Ezzel a munkacsomaggal a Bizottsag azon orszagok nemzeti tervének elkészitéséhez nyujt
tovabbi segitséget, ahol ilyen jellegli tervek még nem kertiltek bevezetésre.

Az EUCERD egyiittes fellépés altal lefedett idoszak 42 honap (2012. marcius—2015.
augusztus). A fellépés segitséget nyujt a tagallamoknak a stratégidk kidolgozéasaban,
feltérképezi a specidlis szocialis szolgaltatasokat, integrdlja a ritka betegségeket a fédramu
szocialis politikdkba, tovabbad segitséget nyujt a ritka betegségek kodrendszerének és
osztalyozasanak végrehajtasaban. Az egyiittes fellépés ezenkiviil az OrphaNews Europe® cimii
hirlevél és a ritka betegségekkel kapcsolatos jelenlegi eurdpai tevékenységekrdl szold éves
jelentés elkészitését is tdmogatja.

b. A ritka betegségekkel kapcsolatos helyzet a tagallamokban

A fellépés célkitiizései: a tanacsi ajanlasban a tagallamok kotelezettséget vallaltak arra, hogy a
lehetd legrovidebb idén beliil, de legkésdbb 2013 végéig tervet vagy stratégiat fogadnak el a
ritka betegségek problémajanak kezelésére.

2009-ben a legtobb tagallamban viszonylag ujnak és Ujitd jelleglinek szamitott a ritka
betegségekre vald dsszpontositas, és csak néhany tagallam Iéptetett mar ekkorra életbe nemzeti
tervet. Ez a néhany tagallam Bulgaria, Franciaorszag, Portugélia és Spanyolorszag volt.

¥ http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf
? http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?Ltr=EuropaNews
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2014 elsé negyedévének végére mar tizenhat tagallam rendelkezett a ritka betegségek
problémajanak kezelését célz6 nemzeti tervvel vagy stratégiaval. Tovabbi hét orszag jo iton
halad a maga terve/stratégiaja kidolgozasaban.

A kovetkez6 tagallamok fogadtak mar el a ritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti tervet vagy
stratégiat: Belgium, Bulgaria, Ciprus, Cseh Koztarsasag, az Egyesiilt Kiralysag, Franciaorszag,
Gordgorszag, Hollandia, Litvania, Magyarorszag, Németorszag, Portugalia, Romania,
Spanyolorszag, Szlovakia, Szlovénia.

A kovetkez6 tagallamok jol haladnak a ritka betegségekre vonatkozé nemzeti terviik vagy
stratégiajuk kidolgozasaban: Ausztria, Dania, Finnorszag, Horvatorszag, frorszag, Lengyelorszag,
Olaszorszag.

A tervek végrehajtasi szintje az egyes orszagokban eltérd. Ennek oka részben az a tény, hogy
szamos orszag, igy példaul Belgium, az Egyesiilt Kiralysag, Hollandia és Németorszag csak a
kozelmultban fogadott el ilyen tervet/stratégiat. Minddsszesen egy orszag, Franciaorszag
hajtotta mar végre elsd tervét és fogadott el egy masodik nemzeti tervet.

A legtobb tagéallam nemzeti terve végrehajtasara nem kiilonitett el koltségvetési keretet. A
finanszirozast rendszerint az egészségligyre forditott 0sszes kiadas részeként biztositjak. Az
egyedi projektek végrehajtasdhoz az orszdgok alkalomszerlien szoktak koltségkeretet
biztositani. Néhany orszag arrdl szamolt be, hogy a gazdasdgi valsag jelentds terheket rd
koltségvetésiikre.

Atfogé jellegiik és agazatkozi megkozelitésiik ellenére valamennyi tervet az Egészségiigyi
Minisztérium szintjén fogadtdk el. A Cseh Koztarsasigban a tervet a miniszterelnok is
jovahagyta.

A ritka betegségekre vonatkozo tervek hatdlya orszagonként eltérd. Mig példaul a ritka
rakbetegségek a ritka betegségek spektrumanak fontos részét képezik, szdmos terv/stratégia
nem fedi le ezt a betegségcsoportot. Ez a helyzet Belgiumban, Danidban, Franciaorszagban,
Németorszagban és Portugéalidban. Dénia a fertdz6 betegségeket nem sorolja a ritka betegségek
kozg.

A ritka betegségekkel kapcsolatos tudatossag novelésére tizennégy orszag folytatott tajékoztatd
kampényt. Ciprus, Horvatorszag, Lettorszag és Németorszdg most késziti el kampanyat.

A kezdeményezés fontos szempontja a nemzeti tervek nyomon kovetése €s értékelése, ezért az
EU tarsfinanszirozoként jarult hozzd az EUROPLAN projekthez'®, majd azt kdvetSen az

1 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html
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EUCERD egyiittes fellépéshez'!, hogy keretet biztositson a tagallamok timogatisahoz nemzeti
terviik kidolgozasara ¢és végrehajtasara irdnyuld erdfeszitéseikben.

Azok az orszdgok, amelyek mar ¢életbe [éptették nemzeti terviiket (Franciaorszag,
Horvétorszag, Litvania, Portugédlia és Spanyolorszag), az EUROPLAN mutatoira alapozzak
nyomonkovetési stratégiajukat. Bulgaria és Szlovdkia nem rendelkezik nyomonkdvetési
stratégiaval. A fennmarado orszagokban a nyomonkovetési stratégidk kidolgozasa folyamatban
van.

3. Aritka betegségek meghatarozasa, kodolasa és jegyzékbe vétele

a. Az Eurodpai Bizottsag tevékenységei

A fellépés célkitiizései: a hatékony fellépés eldfeltétele a ritka betegségek fogalmanak vildgos
meghatarozasa. A tanacsi ajanlas 3. cikkében a tagallamok kotelezettséget vallaltak arra, hogy
a kozosségi szintli szakpolitikai munka céljabol alkalmazzak a ritka betegségek azon kdzos
fogalommeghatdrozasat, miszerint ¢ betegségek tizezer személybol legfeljebb o6tnél
fordulnak elé. Fontos tovabba a ritka betegségek mielébbi megfelelobb kddolasa az
egészségligyi rendszerekben. A tagallamok megéllapodtak abban, hogy a cél a ritka betegségek
megfeleld kodoladsanak és nyomonkdvethetdségének biztositasa az egészségiligyi informacids
rendszerekben, valamint aktivan hozzajarulnak a ritka betegségek konnyen hozzaférhetd és
frissitett unios jegyzékének kialakitasahoz az Orphanet haldzaton keresztiil™.

Néhany példa a ritka betegségek meghatarozasaval kapcsolatos helyzetre az egyes tagallamokban:

e  Svédorszag: olyan betegségek vagy rendellenességek, amelyek millionként kevesebb mint 100 embert érintenek, és
amelyek a fogyatékossag meghatarozott szintjét eredményezik;

e  Finnorszag: a meghatarozas szerint kétezerb6l 1-nél tobb embert nem érint6 sulyos/maradandé karosodassal jaro
megbetegedés;

e  Dania: nem rendelkezik a ritka betegségekrdl hivatalos meghatarozassal. A dan egészségiigyi hatosagok jellemzden
ugy hatarozzak meg a ritka betegségeket, mint a dan lakossagbol 500—-1000 betegnél tébbet nem érintd
megbetegedés;

e Esztorszag: nem rendelkezik a ritka betegségekrél jovahagyott, hivatalos meghatarozassal. Az érdekeltek elfogadjak|
a ritka betegségek gyodgyszereirdl szol6 rendelet szerinti uniés meghatarozast;

e Belgium: a ritka betegségek a meghatarozas szerint olyan ¢letveszélyes vagy maradandd karosodast okozo
betegségek, amelyek annyira alacsony prevalenciaval birnak, hogy egyedi és egyesitett er6feszitésekre van sziikség
megkdzelitésiikhoz. Az alacsony prevalencia azt jelenti, hogy az Eurdpai Unié teriiletén 10 000-b6l kevesebb mint 5
embert érintenek a ritka betegségek.

' http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20112201

' http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



b. A tagallamok tevékenységei

Az elfogadott tervvel vagy stratégiaval rendelkezd tagallamok eleget tesznek az unids
fogalommeghatarozasnak a kozosségi szintli szakpolitika tekintetében. A tervvel vagy
stratégiaval nem rendelkezd tagallamok esetében rendszerint nem Iétezik a ritka betegségekre
vonatkozé hivatalos fogalommeghatarozas.

Jelenleg valamennyi tagillam a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa BNO-9 vagy BNO-
10 rendszerét alkalmazza, amelyekben a legtobb ritka betegség nem szerepel. Néhany
tagallam nemrégiben amellett dontott, hogy a BNO-némenklatiraval parhuzamosan vagy
kisérleti projekt jelleggel bevezeti egészségligyi statisztikai rendszerébe az ORPHA-kddokat (a
ritka betegségeknek az Orphanet adatbazis alapjan késziilt kodoldsi rendszerét). A ritka
betegségek nemzetkdzi nomeklatirakban valod szerepeltetésének biztositasa érdekében az
EUCERD egyiittes fellépés hozzajarul a WHO BNO-11 tervezethez.

A ritka betegségekkel kapcsolatos informéciogylijtés és ezen informaciok elérhetové tétele
érdekében a Bizottsdg az EU egészségligyi programjan keresztiil valamennyi tagallam tarsult
vagy egylittmiikddd partnerként vald bevonasaval timogatja az Orphanet egyiittes fellépést®.
Az Orphanet egy hét nyelven elérhetd relacios adatbazis, amely tobb mint 6000 betegségre
vonatkoz6 informacidt kapcsol Ossze, és amely Osszetett lekérdezéseket is lehetdvé tesz. A
belépési oldal a konzorciumban részt vevé minden orszag nyelven elérhetd.

4. A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok

a. Az Europai Bizottsag tevékenységei

A fellépés célkitiizései: a kozlemény 5.12. pontja és a tanacsi ajanlas 3. cikke felhivja a
tagallamokat és a Bizottsagot, hogy torekedjenek a ritka betegségekkel kapcsolatos kozdsségi,
nemzeti ¢és regionalis kutatasi programok megfelelébb Osszehangolasara. Az EU a ritka
betegségek teriiletén a hetedik kutatasi és technologiafejlesztési keretprogramon' keresztiil
ezidaig kozel 120 egyiittmiikodésen alapulé kutatasi projekthez nyujtott finanszirozast.
Ezek a projektek 620 milli6 EUR-t meghaladd teljes koltségvetéssel a betegségek tobb
teriiletén ativelnek, igy tobbek kozott a neuroldgia, az immunologia, a rékbetegségek, a
pneumolodgia és a dermatoldgia teriiletein®. Az eurdpai és nemzetkdzi szintli kutatiasok
megfeleldbb Osszehangoldsat célzd kezdeményezések elinditdsdban az Eurdpai Bizottsag
kutataspolitikai tevékenységein keresztiil timogatta a folyamatot.

Példak a nemzeti kutatasi programokra a ritka betegségek teriiletén

Németorszagban 2010. szeptember 20-an 0 palyazati felhivast tettek kdzz¢é a 2008-ban elinditott 10 halozat lehetséges

13 http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20102206

'* Az 4bra a hetedik keretprogram ,,Egyiittmiikodés” programjanak (2007-2013) ,,Egészség” témakore keretében
finanszirozott kutatasra hivatkozik.

15 Egy, a ritka betegségek teriiletén folytatott kutatasok unios finanszirozaséval kapcsolatos informéciokat is
tartalmazod, a kdzelmultban kdzzétett kiadvany az alabbi hivatkozas alatt érhetd el:
http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges_en.pdf
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kiterjesztésére, valamint 0j halozatok kiépitésére. Miutan a ritka betegségek nemzetkozi szakért6ibol allo feliilvizsgalati
bizottsag 39 palyazatot értékelt, a Szovetségi Oktatasi és Kutatasi Minisztérium kivalasztott 12 halozatot, amelyeknek 2012-
tél harom éven keresztiil tobb mint 21 millio6 EUR 6sszegli finanszirozast nytjt. A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok
egyéb finanszirozasa jelenleg is folyamatban van tovabbi kezdeményezések, mint példaul a Nemzeti Génkutatasi Halozat
(NGFN), az innovativ terapidk, a regenerativ gyogyaszat, a molekuléris diagnosztika, a klinikai vizsgalatok halézata és mas
kezdeményezések keretében, 6sszesen koriilbeliil 20 milli6 EUR értékben.

Franciaorszigban a kutatasi projektekre iranyul6 felhivasokat (az alapkutatasokat) a francia Nemzeti Kutatasi Ugynokség
vagy (a klinikai kutatdsokat) az Egészségiigyi Minisztérium iranyitja, a transzlacios kutatdsok esetében pedig az Ugynokség
¢s a Minisztérium egylitt végzi ezt a feladatot. A tarsadalomtudomanyok teriiletén is elérhetok projektfelhivasok. Ezenkiviil a
kutatasokhoz a betegképviseleti szervek is biztositanak finanszirozast. Az alap-, klinikai és transzlacios kutatasok tdmogatasa
jelenleg altalanos jelleggel folyik, anélkiil, hogy valamely meghatarozott ritka betegség nemzeti prioritas lenne. A masodik
nemzeti terv idészakara, a 2011-2014-es periodusra a kutatasokra 6sszesen 51 millio EUR-t kiilonitettek el.

Horvatorszag tekintetében a ritka betegségekkel kapcsolatban folytatott kutatasokra szant finanszirozasokrol nem allnak
rendelkezésre részletes adatok. Becslések szerint Horvatorszagban a jelenlegi kutatasi projektek koriilbeliil 4 %-a lehet ritka
betegségekkel kapcsolatos.

A ritka betegségekkel kapcsolatban folytatott kutatdsok unids finanszirozasi stratégiaja e
betegségek okainak megismerésére, diagnosztizalasra, megeldzésre ¢és  kezelésre
Osszpontositott. A stratégidt a hetedik keretprogram ,,egészség” témakorével kapcsolatos 2012-
es és 2013-as felhivasai szemléltetik, amelyek a ritka betegségek teriiletén szdmos témakort
feloleltek'®. Az EU éltal finanszirozott egyiittmiikddésen alapuld kutatdsok multidiszciplinaris
munkacsoportok kozott alakitott ki egyiittmiikodést, amelyekben egyetemek, kutatasi
szervezetek, kkv-k, iparagi és betegképviseleti szervek képviseltetik magukat egész Eurdpabol
¢s Eurdpan kiviili teriiletekrdl. Az alacsony betegpopuléci6 és a forrashiany miatt az eurdpai és
nemzetkdzi szintl, egyiittmikodésen alapuld kutatasok kiilondsen jelentdsek a ritka
betegségekhez hasonlo teriileteken. Az EU tébb mint 100 0sztondijhoz, tanulmanyi
tamogatashoz és képzési haldzathoz is finanszirozast nyujtott e teriileten”.

Az unids finanszirozasit ERA-NET projekt, az E-RARE-2"® célja a nemzeti és regionalis szintfi
kutatasi programok Osszehangoldsanak kialakitdsa, majd annak megerésitése. Egyik {6
tevékenysége a kozos nemzetkozi felhivasok kozzététele. Ezekben a felhivasokban 13 unids
tagallambol,” tovabba Torokorszagbol, Izraelbdl, Svajcbol és Kanadabol vettek részt

'® A hetedik keretprogram 2012-es és 2013-as, egészség témaju felhivasaiban az alabbi ritka betegségekkel
kapcsolatos témakordk szerepeltek: ritka betegségek nemzetkézi kutatisanak tamogatasa; az ,,-omika”
tudomanyteriiletek klinikai hasznossaga a ritka betegségek megfelelobb diagnosztizalasa tekintetében;
adatbazisok, biobankok és klinikai ,, bio-informatika” kozponti szerepe a ritka betegségek teriiletén; uj
gvogyszerek kifejlesztésének preklinikai és klinikai fazisa; megfigyelésen alapulo vizsgalatok a ritka betegségek
teriiletén; bevalt gyakorlatok és tuddsmegosztas a ritka betegségek klinikai kezelésében (2012), valamint
képalkoto technologiak fejlesztése a ritka betegségek terén valo terdpias beavatkozdasokhoz, vj modszerek

7.y

"7 E tevékenységek finanszirozasa a hetedik keretprogram , Emberek” programjan (Marie Curie-fellépések) és az
,Otletek”  (Eurdpai  Kutatasi Tanacs) programokon  keresztiil  torténik. Tovabbi  informaciok:
http://ec.europa.cu/research/mariecurieactions valamint: http://erc.europa.eu

' Tovébbi informaciok az E-RARE-2 projekt weboldalan olvashatok: http://www.e-rare.eu

' Ausztria, Belgium, Franciaorszag, Gorogorszag, Hollandia, Lengyelorszag, Lettorszag, Magyarorszag,
Németorszag, Olaszorszag, Portugalia, Romania és Spanyolorszag.
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finanszirozo ligynokségek. Az el6z0 projekttel egyiitt az E-RARE-2 tobb mint 60 kutatasi
projekt szamara nyujtott finanszirozast.

Az Europai Bizottsdg 2011-ben — a nemzeti ¢és nemzetkozi ligynokségekkel
egyiittmiikodésével — ¢€lére 4allt a Ritka Betegségek Kutatasaval Foglalkozé Nemzetkozi
Konzorcium (International Rare Diseases Research Consortium, IRDiRC)*
létrehozasanak.

A konzorcium {6 célja, hogy a kutatas 6sztonzésével, jobb koordinadlasaval, valamint a ritka
betegségekkel kapcsolatos kutatasi eredmények globalis szintli maximalis kiaknazasaval
2020-ra 200 1;j terapiat fejlesszen ki a ritka betegségek kezelésére, tovabba a ritka betegségek
diagnosztizalasara eszkozoket hozzon 1étre. 2013 végén az IRDiRC négy kontinensrdl tobb
mint 35 tagszervezettel rendelkezett, amelyek a kezdeményezés céljanak elérése érdekében a
koz6s munkara elkotelezett voltak.

Az EU-nak a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok ¢és az IRDiRC felé vallalt erdteljes
elkotelez6dése az EU 2014-2020-as idoszakra szo6lo, a kutatasok ¢és innovaciok
finanszirozéasat szolgdlé Horizont 2020 keretprogramja révén fog folytatdodni. Az Europai
Uniéo a kovetkezd hétéves idOszakban a betegek érdekeit szem eldtt tartva tovabbra is
finanszirozni fogja a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasokat Eurdpaban és vilagszerte.

A betegnyilvantartasok és adatbazisok olyan jelentds eszk6zok, amelyek tamogatjak a ritka
betegségek teriiletén folytatott kutatdsokat, tovabba megkonnyitik a betegellatds ¢&s
egészségiigyi szolgaltatdsok megfelelobb tervezését. Hozzajarulnak az adatok olyan mddon
torténd Osszegylijtéséhez, hogy a jarvanyligyi és/vagy klinikai kutatdsokhoz megfeleld
mintanagysagot lehessen elérni. Nélkiilozhetetlenek tovabba a klinikai vizsgalatok
megvalosithatdosaganak felmérésében, a megfeleld vizsgalatok tervezése soran, valamint a
betegbevonas kialakitasaban. Ezenkiviil felhasznalhatok a kezelések mindségének,
biztonsadgossaganak, hatékonysaganak ¢és eredményességének mérése soran is. Az Orphanet
kozzétett egy tanulmanyt az egyetemi nyilvantartdsok létrehozasaval, irdnyitasaval é€s
finanszirozasaval kapcsolatos problémakrol*'.

2014 januarja ota 588 ritka betegségeket nyilvantarté jegyzék jott létre a kovetkezd
elosztasban: 62 eurdpai, 35 globalis, 423 nemzeti, 65 regionalis és 3 meghatarozatlan jegyzék.
A legtobb jegyzéket allami és felsGoktatdsi intézményekben hoztdk 1étre. Kisebb résziiket
gyogyszeripari  vagy biotechnologiai vallalatok vezetik, mas jegyzékeket pedig
betegképviseleti szervek gondozzak. A ritka betegségek jegyzékei kozotti interoperabilitas
hidnya sulyosan veszélyezteti a benniik rejlo potencial kiaknazhatosagat.

Ez az oka annak, hogy az Europai Bizottsdg Ko6zos Kutatokézpontja jelenleg a ritka
betegségek jegyzéke eurdpai platformjanak Iétrehozasan munkalkodik. E platform {6 célja,
hogy a ritka betegségekkel kapcsolatos betegnyilvantartdsokra vonatkozo informaciokrol

20 Tovébbi informacidk az IRDIRC weboldalan: http://www.irdirc.org

*! http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
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valamennyi érdekelt szamara kdzponti elérési pontként szolgaljon, tovabba interoperabilitast
biztositson az 1) ¢és meglévo jegyzékek kozott, informatikai hatteret biztositson az
Osszegyljtott adatok karbantartdsdhoz, valamint tdmogassa a feliigyeleti haldzatok
tevékenységeit.

b. A tagallamok tevékenységei

A ritka betegségek terliletén folytatott kutatdsok tdmogatasdhoz néhany orszag célzott
finanszirozési programmal rendelkezik. A kovetkezd orszagokban folyamatban van vagy mar
lezarult a ritka betegségek teriiletén folytatott kutatisok tamogatisat szolgdld célzott
finanszirozasi program/felhivas: Ausztria, az Egyesiilt Kirdlysag, Franciaorszag, Hollandia,
Magyarorszag, Németorszag, Olaszorszag, Portugalia, ¢s Spanyolorszag.

Szdmos masik orszag altaldnos kutatasfinanszirozéasi programokon keresztiil timogatja a ritka
betegségekkel kapcsolatos projekteket. Néhany orszag (igy példaul Franciaorszag, Hollandia,
Németorszag, Olaszorszdg és Spanyolorszag) célzott kezdeményezéseket és 0Osztonzoket
mikodtet vagy mukodtetett mar korabban a kutatds ¢és fejlesztés nemzeti szintll
elémozditasara az 0j gyogyszertermékek €és egyéb innovativ terapidk teriiletén.

5. Ritka betegségekkel foglalkozo szakértoi kozpontok és eurdpai
referenciahalozatok

a. Az Europai Bizottsag tevékenységei

A hataron atnyuld egészségiigyi ellatasra vonatkozo betegjogok érvényesitésérol szolo, 2011
marcius 9-1 2011/24/EU irdnyelv® a betegeknek az EU hatdrain atnyuld biztonsagos és magas
szinvonald egészségiigyi ellatdshoz valdo hozzaférésére vonatkozd jogaira, valamint a
visszatéritésekre vonatkozo szabalyokat hatdroz meg. Az irdnyelv a nemzeti egészségiigyi
hatdsagok kozotti fokozott egyiittmiikodéshez kinal szilard alapot. Egyes rendelkezései a ritka
betegségekrdl szolnak. A 12. cikk a tagallamok fokozottabb egyiittmikodését irja eld,
ideértve tobbek kozott az eurodpai referenciahalozatok és az egészségligyl szolgaltatok
miikodésének kritériumait és feltételeit.

Az iranyelv célja a mar létez0 szakértéi kozpontok beazonositisa €s az egészségligyi
szolgaltatok  Osztonzése, hogy Onként legyenek részesei a jOvObeni eurOpai
referenciahdlozatoknak. 2014. marcius 10-én a Bizottsag elfogadta azoknak a kritériumoknak
¢s feltételeknek a listajat, amelyeknek az eurdpai referenciahdlozatoknak eleget kell tennitik,
valamint azokat a feltételeket és kritériumokat, amelyeket az eurdpai referenciahalézathoz
csatlakozni kivano egészségiigyi szolgaltatoknak teljesiteniiik kell”>*,

*2 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:hu:PDF
“HLL 147.,2014.5.17., 71-78. o.
*HL L 147.,2014.5.17.,79-87. 0.
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A Bizottsdg a 2011/24/EU iranyelv elfogadasa elott 10 egyedi, ritka betegségekkel
kapcsolatos, Kkisérleti eurdpai referenciahalézatot tamogatott az EU egészségiigyi
programjan keresztiil. Az e projektek révén szerzett tapasztalat hozzdjarult a jogi keret
kialakitdsahoz, és a késObbi eurdpai referenciahdlézatok kialakitdsa sordn is segitségként
szolgal majd.

A ritka betegségek kisérleti europai referenciahdlézatainak listaja

e Dyscerne: European Network of Centres of Reference for Dysmorphology (diszmorfologiaval foglalkozo
referenciakdzpontok eurdpai halozata)

e ECORN CF: European Centres of Reference Network for Cystic Fibrosis (cisztas fibrozissal foglalkozo
referenciakdzpontok eurdpai halozata)

e  PAAIR: Patient Associations and Alphal International Registry (Betegszervezetek ¢és az Alphal Nemzetkozi
Regiszter),

e  EPNET European Porphyria Network (Eur6pai Porphyria Halozat),

e  EN-RBD European Network of Rare Bleeding Disorders (Ritka vérzési rendellenességekkel foglalkozo eurdpai
halézat), Paediatric Hodgkins Lymphoma Network (Gyermekkori Hodgkins Lymphoma Haldzat)

e NEUROPED: European Network of Reference for Rare Paediatric Neurological Diseases (ritka gyermekkori
neurologiai betegségekkel foglalkozo eurdpai referenciahalozat)

e EURO HISTIO NET: a Langerhans-sejtes histiocytosisszal és az ahhoz kapcsoldodo szindromaval foglalkozo
referenciahal6zat az EU-ban

e TAG: Together Against Genodermatoses (Egyiitt a Genodermatosis Ellen)

e CARE NMD: a Duchenne-féle izomdisztrofia ellatasi standardjainak terjesztése és végrehajtasa Eurdpaban

b. A tagallamok tevékenységei

A tagallamok egymadstol nagyon eltéré modon szervezték meg szakértéi kozpontjaikat
egészségligyi rendszeriikon beliil. Néhany orszag hivatalosan jelolt ki ritka betegségekkel
foglalkoz6 szakértéi kozpontokat: ilyen volt az Egyesiilt Kirdlysag, Dénia, Franciaorszag és
Spanyolorszag. Olaszorszag regionalisan jeldlt ki ritka betegségekkel foglalkozo szakértdi
kozpontokat.

A kijelolési kritériumok orszagonként, sét az orszagon beliil régionként is valtoznak, azonban
ezek a kritériumok szdmos esetben Osszhangban vannak az EUCERD-nek a ritka
betegségekkel foglalkozo, tagallami szakértéi kozpontokra vonatkozd mindségi eldirasokrol
sz016 ajanlasaval®.

Néhany orszag olyan ritka betegségekkel foglalkozd szakértdi kozpontokkal rendelkezik,
amelyeket bar nem hivatalosan jeloltek ki, a hatéosdgok — eltéré mértékben — elismerik:

* http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224
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Ausztria, Belgium, Cseh Koztarsasag, Ciprus, Gordgorszag, Hollandia, Horvatorszag,
frorszag, Magyarorszag, Németorszag, Svédorszag és Szlovénia.

Egyes orszdgokban a ritka betegségekkel foglalkozd szakértdi kozpontok elismerése csak
hirneviik révén tortént meg, vagy eléfordul, hogy az érintett szervezet magat nyilvanitja
szakértéi kozpontnak: Bulgaria, Esztorszag, Finnorszag, Lengyelorszag, Lettorszag, Litvania,
Portugélia, Roménia és Szlovakia.

6. A ritka betegségekkel kapcsolatos szakértelem eurdpai szinten
torténo osszegyiijtése

A fellépés célkitiizései: a tanacsi ajanlas V. szakasza a ritka betegségekkel kapcsolatos
szakértelem dsszegyiijtésére és megosztasanak tamogatasara hivja fel a tagallamokat.

A tagéllamok tobbsége a ritka betegségek teriiletén alkalmazott diagnosztikai eszkozokkel €s
orvosi ellatassal, valamint oktatassal és szocialis ellatassal kapcsolatos bevalt gyakorlatok
megosztasanak elémozditdsa érdekében tamogatja a szakértelem eurdpai partnerekkel torténd
egyesitését. Az elérhetd forrdsok megismertetése céljabol tobb tagallam oktatasokat és
képzéseket szervezett az egészségligyi szakembereknek.

A Bizottsag e folyamat tAmogatasa érdekében nemrégiben tarsfinanszirozoként jarult hozza a
ritka betegségekkel kapcsolatos bevalt gyakorlatok (Rare Best Practices) projekthez™®. A
négy ¢évig (2013. januar-2016. december) tartd projektet a hetedik kutatdsi ¢és
technologiafejlesztési keretprogram tdmogatja tarsfinanszirozoként. A projekt egyik f6 célja:
standardok és atlathatd, megbizhat6 eljarasok kidolgozasa a ritka betegségekkel kapcsolatos
klinikai gyakorlat iranymutatasainak létrehozasa és értékelése céljabol, valamint konszenzus
kialakitasa egy innovativ modszertanrol.

7. A betegképviseleti szervek szerepének novelése

a. Az Europai Bizottsag tevékenységei

A fellépés célkitiizései: a tanacsi ajanlés 6. cikke értelmében a tagallamoknak ki kell kérniiik a
betegképviseleti szervek véleményét a ritka betegségekkel kapcsolatos szakpolitikakrol, és eld
kell mozditaniuk e szervezetek tevékenységeit.

A betegek igényeinek beazonositasa szempontjabol rendkiviili jelentésége van annak, hogy a
betegképviseleti szervek a ritka betegségekkel kapcsolatos szakpolitikdk kidolgozasanak
valamennyi teriiletén részt vegyenek. A Bizottsdg unids szinten oly moédon tdmogatja ezt a
megkozelitést, hogy a betegképviseleti szervek ernydszervezeteit szamos Iépésbe bevonja, igy
ezek a szervek tobbek kozott a szakértéi csoportok és bizottsigok munkajaban is részt
vesznek.

A Bizottsag ezenkiviil az EU egészségligyi programjan keresztiil miikodési tamogatasokat is
biztositott a betegképviseleti szerveknek.

*® http://www.rarebestpractices.eu/
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b. A tagallamok tevékenységei

Eurdpéban a ritka betegségekkel foglalkozo betegképviseleti szervek kozott egyre tobb
nemzeti szovetség jon létre. Az Orphanet szerint 2013 végén 2512 ritka betegségekkel
foglalkozo6 egyedi betegképviseleti szerv miikodott, ebbol 2161 nemzeti, 213 regiondlis, 72
eurdpai és 61 nemzetkdzi szervezetként tevékenykedett.

A kérddivet kitoltd valamennyi tagdllam aktiv péarbeszédet folytat a ritka betegségekkel
foglalkoz6 betegképviseleti szervekkel, els6sorban oly moédon, hogy kikérik a betegek ¢és
betegképviseleti szervek véleményét a ritka betegségekkel kapcsolatos szakpolitikakrol.

8. Iranyitas és europai szinti koordinacio

A fellépés célkitiizései: a kozlemény 7. pontja szerint egy ritka betegségekkel foglalkozo
tandcsado bizottsagnak kell tamogatnia a Bizottsag munkajat.

Ilyen bizottsagot hozott 1étre a ritka betegségek eurdpai unids szintli szakértdi bizottsaganak
felallitasarol szolo, 2009. november 30-i 2009/872/EK bizottsagi hatarozat”’. A bizottsag
munkdja Ot ajanldssorozat és egy vélemény elfogadasat eredményezte, tovabba a ritka
betegségekkel kapcsolatban Eurdpaban folytatott tevékenységek jelenlegi helyzetérdl
kéthavonta megjelend hirlevél késziil, valamint olyan éves jelentés keriil kiadasra, amely
tagallami, unids és globalis szinten is beszamol e tevékenységekrol.

A Dbizottsadgi szakértéi csoportokra vonatkozo horizontéalis szabalyokrdl és a szakértdi
csoportok nyilvantartasarol®® szolo keret rendelkezései alapjan a tanacsadd bizottsagot
nemrégiben a Bizottsag ritka betegségekkel foglalkozo szakértdi csoportja valtotta fel®.

A szakértéi csoport a tagallamoknak, betegképviseleti szerveknek, termékek vagy
szolgaltatasok eldallitoi eurdpai szervezeteinek, valamint eurdpai szakmai szovetségek és
tudomanyos tarsasagoknak a képvisel6ibol és egyéni szakértokbol all. A szakértdi csoport
legfobb feladata, hogy tanacsadéassal szolgaljon a Bizottsdg szdmara a ritka betegségekre
vonatkoz6 unids intézkedések, koztik jogi aktusok, szakpolitikai dokumentumok,
iranymutatasok és ajanlasok kidolgozasdnak végrehajtasaval kapcsolatban.

9. A ritka betegségek magas szinvonalu ellatasdhoz hozzajarulo
intézkedések

a. A ritka betegségek gyogyszereirdl szolo rendelet

Egy kozegészségligyi problémara reagédlva, valamint a ritka betegségek gyogyszereivel
kapcsolatos kutatas és fejlesztés Osztonzése érdekében az EU elfogadta a ritka betegségek
gyogyszereirdl szol6 rendeletet, amelynek célja, hogy 6sztonzoket nyujtson a ritka betegségek
gyogyszereinek fejlesztéséhez. Az Eurdpai Parlament és a Tanacs 141/2000/EK rendelete®

*7 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2009:315:0018:0021:HU:PDF
*% http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 hu.pdf
% http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDE/C_2010_EN.pdf

3% http://eur-lex.europa.eu/legal-
content/HU/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&qid=1405606111580&from=HU
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kozpontositott eljarast hoz 1étre a ritka betegségek gyodgyszereinek mindsitésére, valamint a
ritka betegségek gyogyszereinek kutatdsaval, forgalmazasaval és fejlesztésével kapcsolatos
Osztonzdket vezet be.

2014 januarja 6ta az Eurdpai Bizottsag tobb mint 90, ritka betegség kezelésére szolgalo
gybgyszert engedélyezett. Eppen ilyen fontos az is, hogy az Eurdpai Bizottsag tobb mint
1000 terméket mindsitett ritka betegségek gyogyszereivé’. E termékek fejlesztését szolgaljak
azok az 0sztonzOk, mint amilyen a vizsgalati terv elkészitésének tdmogatasa. E tdmogatas
megkonnyiti az innovativ gyodgyszereknek a betegek érdekeit szolgalo fejlesztését és
engedélyeztetését.

Az elmult évek alatt a mindsitések szama novekedett, az engedélyezéseké azonban nem
valtozott (2012-ben 10 engedélyezés tortént, 2013-ban 7 terméket engedélyeztek).

b. Konnyebb hozzaférés a ritka betegségek gyogyszereihez

Ezen 0sztonzok ellenére az EU nem minden tagdllaméaban érhetk el a ritka betegségek
kezelésére engedélyezett gyogyszerek, illetve e gydgyszerek beszerzési lehetdségei nem
egyeznek meg az egyes tagallamokban. Mi tobb, a gydgyszerellatds tekintetében jelentds
késéseket figyeltek meg. Eppen ezért a tagallamok és a Bizottsag Gj projektet inditottak el,
amelynek célja az 0j gyogyszerek értékelése, valamint az informacio- €s ismeretmegosztasba
torténd befektetések dsszehangolasa®.

Habar az arképzéssel és visszatéritésekkel kapcsolatos dontéshozatal kizardlagos nemzeti
hataskorbe tartozik, a tagéallamoknak kozds kihivasokkal kell szembenéznilik azzal
kapcsolatban, hogy a megoldatlan orvosi problémakkal kiizd6 betegek szamara az értékes
gyogyszerek tekintetében megfizethetd és fenntarthatd hozzaférést tudjanak biztositani. Az e
kihivasokkal vald szembesiilés még komolyabb problémat jelent akkor, amikor korlatozott
szamu beteg érintett, tovabba a megoldatlan orvosi problémdkra kevés és koltséges lehetséges
kezelési mod all rendelkezésre, ami pedig gyakran jellemzd a ritka betegségek ¢s
gyogyszereik terén.

A gyégyszeripari vallalati felelésségvallalasi folyamat szerint létrehozott, a ritka gyégyszerekhez
val6 dsszehangolt mechanizmussal foglalkoz6 munkacsoport

A munkacsoport® f6 célja annak megvizsgalasa volt, hogy milyen modon lehet a ritka
betegségekben szenvedd betegek szdmara ,¢életszerli hozzaférést” biztositani a ritka
betegségek gyodgyszereihez. A csoport f6 ajanlasa alapjan 6sszehangolt mechanizmust kell
kialakitani az Onként jelentkezd tagdllamok ¢és a megbizok kozott a ritka betegségek
gyogyszereinek egy atlathatd értékkeret alapjan torténd értékelésére, hogy ezzel tamogatni
lehessen az arképzéssel és visszatéritésekkel kapcsolatos, tajékoztatason alapuld uniods szintii
dontéshozatalt célzd informaciocserét. Ez ¢ésszeriibb arakat eredményezhet a vasarlok

3! http://ec.europa.eu/health/human-use/orphan-medicines/index_en.htm
32

http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2
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http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2
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szdmara, kiszdmithatobb piaci koriilményeket az iparag és egyenldbb hozzaférést a betegek
rso 34
szamara.

¢. Ritka betegségek sziirése a lakossagnal

A fellépés célkitiizései: a Bizottsag a kozlemény 5. pontjdban kotelezettséget vallalt a ritka
betegségekre torténd lakossagi sziirés (tobbek kozott az 0jsziilottek sziirése) soran jelenleg
alkalmazott stratégiak értékelésére.

A Bizottsag jelentést készitett a ritka betegségekre torténd, valamennyi tagallamban
alkalmazott 0jsziilottkori sziirési gyakorlatokrol, koztiik a kdzpontok szamarol, a sziirésen
részt vett gyermekek becsiilt szamardl, az 1jsziilottkori szliréseken diagnosztizalt
rendellenességek szamarol, valamint e rendellenességek kivélasztasanak okairol®. A jelentés
altal lefedett tagallamok tOobbségében milkddik tjsziilottek sziirését feliigyeld szerv. A
tagallamok kozott jelent6s eltérések figyelhetok meg a sziirt betegségek szamat illetoen,
hiszen Finnorszagban példaul egy, mig Ausztriaban huszonkilenc betegségre végeznek
sziirést.

Az EU ritka betegségekkel foglalkozd szakértdi bizottsdga a jelentés alapjan véleményt

fogadott el az ujsziilottkori szlirés terliletén vald eurdpai egylittmiikodés lehetséges
teriileteirdl®®.

10.A ritka betegségekre vonatkozo politika globalis dimenzidja

A fellépés célkitiizései: a kozlemény célként jeloli meg a ritka betegségekre vonatkozé

egyiittmiikodés megeroésitése nemzetkozi szinten valamennyi érdekelt orszaggal, és az
Egészségligyi Vilagszervezettel szoros egytittmiikddésben.

Az Eurdpai Unid és tagallamai vezetd szerepet toltenek be a ritka betegségekre vonatkozo
intézkedések kidolgozasa terén. Az EU ¢és tagallamai altal tett intézkedések az Europan kiviili
orszagokban is hatassal voltak a fejleményekre, az Eurdpai Uni6 politikai és technikai
fejleményei pedig mas orszagok ritka betegségekkel kapcsolatos politikdjara is jelentds hatést
gyakoroltak.

Szamos egyedi intézkedést vettek at Europan kiviili orszagok, egyes esetekben az interneten
valo megjelenés eredményeként, mint példaul az Orphanet esetében, amely hét nyelven tesz
kozz¢é informaciokat a vildghalon, és amely globalis informacidforrasként jelentds szerepre
tett szert. Mas kezdeményezések a nemzetkozi globalis szervezetek ritka betegségekkel
kapcsolatos munkéjaban nyujtanak tdmogatast, mint példaul az EUCERD egyiittes fellépés a
BNO-10 korszertisitésében. A Ritka Betegségek Kutatasaval Foglalkozo Nemzetkozi
Konzorcium® kivalo példija az Eurépai Bizottsig altal kezdeményezett nemzetkozi
egyiittmiikdésnek.

** Miutdn a munkacsoport 2013-ban befejezte munkajat, annak néhany tagja megbeszéléseket folytatott a
gyogyszerértékelési bizottsag (MEDEV, amely egy torvényes eurdpai egészségbiztositasi intézetek
szakért6ibol 4llo informalis csoport) kezdeményezésér6l annak tekintetében, hogy hogyan lehet a
munkacsoport kdvetkeztetéseit a gyakorlatban hasznositani és kisérleti projekteket elinditani.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.html
*® http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/07/EUCERD _NBS_Opinion_Adopted.pdf
" Tovabbi informaciok az IRDiRC weboldalan: http://www.irdirc.org
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http://www.irdirc.org/

Az Eurodpai Bizottsag ritka betegségekre vonatkozo politikdja szintén profitalt mas orszagok
szakpolitikai eredményeibdl.

11.Kovetkeztetések és a jovore vonatkozo javaslatok

A tandcsi ajanlas szerint a végrehajtasi jelentésben meg kell vizsgdlni, hogy a javasolt
intézkedések mennyire hatékonyan mikddnek, valamint azt, hogy milyen tovabbi
intézkedésre van sziikség a ritka betegségben szenveddk és csaladtagjaik életének javitasa
érdekében.

A Dbizottsagi kozlemény 2008-ban és a tandcsi ajanlas 2009-ben tortént elfogadasa oOta az
Eurdépai Unié szdmos erdfeszitést tett annak érdekében, hogy megerdsitse a ritka
betegségekben szenvedd emberek életének javitasat célzo egyiittmiikddést.

A kozlemény ¢€s a tanacsi ajanlas célkitiizéseit Osszességében véve sikeriilt megvalésitani.
Mindketté elésegitette az Europai Unid, a tagallamok ¢és az érdekelt felek kozotti
egylttmitkodés megerdsitését.

A tagallamok ritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti terviik vagy stratégiajuk kidolgozasa
érdekében a Bizottsag 6sztondzte az informaciocserét.

Ez szamos tagéallamnak nyujtott segitséget abban, hogy a ritka betegségekkel foglalkozd
célzott terveket 1éptessen életbe: mara 16 tagéllam rendelkezik ritka betegségekre vonatkozo
tervvel (mig 2008-ban mindossze négy tagallam esetében létezett ilyen terv), €s jelentOs
szamu tagallamban 4ll kiiszobon a terv elfogadéasa. A Bizottsag e téren végzett munkajaban
tovabbra is f6 prioritds marad a tagallamok tdmogatasa e torekvésiikben.

A biztato fejlodés ellenére azonban sok tennivald maradt még annak biztositdsdhoz, hogy a
ritka betegségekben szenvedd embereket az EU egész teriiletén megfeleléen tudjak
diagnosztizalni és a lehetd legjobb kezelést kapjak. Néhany tagallam tovabbra sem
rendelkezik nemzeti tervvel vagy stratégidval. Azokban a tagéillamokban, amelyek életbe
Iéptették mar nemzeti terviiket vagy stratégidjukat, annak végrehajtasa jellemzdéen csak a
kozelmultban vette kezdetét, és nyomon kell kdvetni annak miikodését.

Ennek érdekében a ritka betegségekre vonatkozé intézkedés az 0j egészségiigyi programban ¢€s
az EU U kutatési és innovacids programjaban, a Horizont 2020-ban jelenik meg. Vérhatoan a
kovetkezo intézkedéseket fogjak alkalmazni a tagallamok tovabbi tamogatasara:

e az EU ritka betegségekre vonatkoz6 unids politika kidolgozasdban, valamint a
tagallamoknak a nemzeti szinten végzett tevékenységiik tdmogatasa terén betoltott
koordinacios szerepének fenntartasa;

e a ritka betegségekre vonatkozé magas szinvonalu nemzeti tervek/stratégiak
kidolgozasanak tovabbi tdmogatasa az Eurdpai Unioban;

e folyamatos segitségnytjtas a Ritka Betegségek Kutatasaval Foglalkozé Nemzetkozi
Konzorcium és az annak égisze alatt kidolgozott kezdeményezések szamara;
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e aritka betegségek megfelel6 kodolasanak folyamatos biztositdsa;

e a ritka betegségben szenvedod €s a gyakoribb rendellenességgel bird betegek kozotti
egyenlétlenségek csokkentése, tovabba a diagnosztizadlashoz és kezeléshez valo
egyenld hozzaférést eldmozditdé kezdeményezések tdmogatasa;

e a betegek szerepének novelésére irdnyuld eréfeszitések folytatasa a ritka betegségekre
vonatkoz6 szakpolitika kidolgozasanak valamennyi teriiletén;

e a lakossagi tudatossag novelésének folytatasa a ritka betegségekkel és az e téren
folytatott unids tevékenységekkel kapcsolatban;

e a hataron atnyuld egészségiigyi ellatasra vonatkoz6 betegjogok érvényesitésérdl szolo
2011/24/EU iranyelv alkalmazasa a ritka betegségekkel foglalkoz6 eurdpai
referenciahalézatok munkajanak Osszehangoldsa céljabol; a ritka betegségekkel
foglalkozé europai referenciahalézatok egyiittmiikodésének és
interoperabilitasanak elomozditasat célzo eszkozok kifejlesztésének tamogatasa;

e a ritka betegségek teriiletén az elektronikus egészségiigyi (,,e-egészségiigyi”)
megoldasok kidolgozasanak ¢és alkalmazasanak 6sztonzése;

e a ritka betegségek jegyzéke eurépai platformjanak megvalositasa és folyamatos
tamogatasa;

o folyamatos globalis szerep vallalasa a ritka betegségekre vonatkozd
kezdeményezések ¢€s a jelentds nemzetkdzi érdekeltekkel vald egyiittmitkodés terén.

A Bizottsag ritka betegségekkel foglalkoz6 szakértdi csoportjdnak munkaja soran a
tagallamok és érdekelt felek altal kifejezett véleményeket figyelembe fogjak venni.

18



	1. Bevezetés
	a. Szabályozási keret
	b. A jelentés alapja, módszertan
	2. Tervek és stratégiák a ritka betegségek terén
	a. Az Európai Bizottság tevékenységei
	b. A ritka betegségekkel kapcsolatos helyzet a tagállamokban
	3. A ritka betegségek meghatározása, kódolása és jegyzékbe vétele
	a. Az Európai Bizottság tevékenységei
	b. A tagállamok tevékenységei
	4. A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatások
	a. Az Európai Bizottság tevékenységei
	b. A tagállamok tevékenységei
	5. Ritka betegségekkel foglalkozó szakértői központok és európai referenciahálózatok
	a. Az Európai Bizottság tevékenységei
	b.  A tagállamok tevékenységei
	6. A ritka betegségekkel kapcsolatos szakértelem európai szinten történő összegyűjtése
	7. A betegképviseleti szervek szerepének növelése
	a. Az Európai Bizottság tevékenységei
	b. A tagállamok tevékenységei
	8. Irányítás és európai szintű koordináció
	9. A ritka betegségek magas színvonalú ellátásához hozzájáruló intézkedések
	a. A ritka betegségek gyógyszereiről szóló rendelet
	b. Könnyebb hozzáférés a ritka betegségek gyógyszereihez
	A gyógyszeripari vállalati felelősségvállalási folyamat szerint létrehozott, a ritka gyógyszerekhez való összehangolt mechanizm
	c. Ritka betegségek szűrése a lakosságnál
	10. A ritka betegségekre vonatkozó politika globális dimenziója
	11. Következtetések és a jövőre vonatkozó javaslatok

