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1. Wprowadzenie

a. Ramy polityki

Choroby rzadkie dotykaja od 27 do 36 milionéw ludzi w Unii Europejskiej i sa kluczowym
priorytetem w dziedzinie polityki zdrowotnej, ze wzgledu na ograniczong liczbg pacjentéw
i niedobor odpowiednich kompetencji i specjalistycznej wiedzy dotyczacych poszczegdlnych
choréb.

Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie czesto przez cate lata oczekuja w niepewnosci na
zdiagnozowanie choroby i znalezienie odpowiedniego sposobu leczenia. Ekspert w dziedzinie
medycyny mogacy zdiagnozowa¢ dang chorob¢ rzadka moze praktykowa¢ w innym regionie
lub nawet w innym panstwie cztonkowskim. Wiedza naukowa na temat konkretnej choroby
rzadkiej moze by¢ niewystarczajgca i rozproszona.

Dlatego wymiar Unii Europejskiej 1 wspotpraca miedzy panstwami cztonkowskimi moga
poprawi¢ sytuacje, na przyklad w wyniku taczenia specjalistycznej wiedzy 1 kompetencji,
promowania badan 1 wspotpracy oraz dopuszczania najlepszych mozliwych lekoéw w catej Unii
Europejskiej. Dzialanie UE w dziedzinie chorob rzadkich zapewnia wysoka warto$¢ dodana.

Aby osiaggna¢ ten cel, w 2008 r. Komisja przyjeta komunikat na temat — Rzadkie choroby:
wyzwania stojace przed Europa', okre§lajacy ogolna strategic wspierania panstw
cztonkowskich w diagnozowaniu i leczeniu obywateli UE cierpiacych na rzadkie choroby oraz
sprawowaniu nad nimi opieki. Komunikat ten koncentruje si¢ na trzech gtownych obszarach:
(i) poprawie rozpoznawania rzadkich choréb i spotecznej $wiadomosci ich istnienia; (ii)
wspieraniu polityki dotyczacej rzadkich choréb w panstwach cztonkowskich w dazeniu do
spdjnej strategii ogdlnej; oraz (iii) rozwijaniu wspotpracy, koordynacji i regulacji w zakresie
rzadkich chorob na poziomie UE.

Komunikatowi towarzyszylo przyjete kilka miesiecy pdzniej zalecenie Rady w sprawie
dzialan w dziedzinie rzadkich choréb’, wzywajace panstwa cztonkowskie do ustanowienia
strategii krajowych. Zalecenie to koncentruje si¢ na (i) definicji, kodyfikacji i sporzadzaniu
spisu rzadkich chorob, (ii) badaniach naukowych, (iii) europejskich sieciach referencyjnych,
(iv) gromadzeniu wiedzy specjalistycznej na poziomie UE, (v) upodmiotowieniu organizacji
pacjentow, oraz (vi) trwatosci.

W art. 13 dyrektywy 2011/24/UE® w sprawie stosowania praw pacjentow w transgranicznej
opiece zdrowotnej rowniez podj¢to zagadnienie chordb rzadkich. Stanowi on, Zze Komisja
wspiera panstwa czlonkowskie, w szczegolno$ci poprzez informowanie pracownikow shuzby
zdrowia o narzedziach bedacych do ich dyspozycji, ktore majg pomdc im w diagnozie chordb

' COM(2008) 679 final z dnia 11 listopada 2008 r.
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rzadkich, a takze poprzez informowanie zainteresowanych stron o stworzonej przez
rozporzadzenie (WE) nr 883/2004* mozliwosci zwrdcenia si¢ przez pacjentéw cierpiacych na
rzadkie choroby do innych panstw cztonkowskich.

Choroby rzadkie uznano po raz pierwszy za priorytetowy obszar dziatan w dziedzinie zdrowia
publicznego w Unii Europejskiej w komunikacie Komisji z dnia 24 listopada 1993° w sprawie
ram dziatania w dziedzinie zdrowia publicznego. W rezultacie zapewniono wsparcie dla
szeregu projektow, jak rowniez utworzono grupe zadaniowa ds. choréb rzadkich.

W rozporzadzeniu w sprawie sierocych produktow leczniczych (rozporzadzenie (WE) nr
141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych
produktow leczniczych)® ustanowiono kryteria oznaczania sierocych produktow leczniczych w
UE 1 wprowadzono zestaw zachet (np. 10-letnia wylaczno§¢ na rynku, pomoc w
przygotowaniu protokotu, dostgp do scentralizowanej procedury dopuszczenia do obrotu)
celem wspierania badan naukowych, rozwoju i1 wprowadzania do obrotu lekow
przeznaczonych do leczenia, diagnozowania choréb rzadkich lub zapobiegania im.

Niniejsze sprawozdanie prezentuje przeglad dotychczasowej realizacji strategii w dziedzinie
choréb rzadkich oraz zestawienie dokonan i doswiadczen. Stanowi probe wyciggnigcia
wnioskéw na temat zakresu wprowadzenia $rodkow przewidzianych w komunikacie Komisji
1 zaleceniu Rady oraz potrzeby podjecia dalszych dziatan zmierzajacych do poprawy jakosci
zycia pacjentéw dotknietych chorobami rzadkimi i1 zycia ich rodzin.

b. Podstawy sprawozdania i metodyka

W  komunikacie oraz zaleceniu Rady Komisja zostata wezwana do przedstawienia
sprawozdania z realizacji strategii. W celu zebrania informacji o sytuacji na poziomie
krajowym Komisja wystala do panstw cztonkowskich elektroniczny kwestionariusz.
Osiemnascie panstw przedstawito wymagane informacje. Odpowiedzi panstw cztonkowskich,
wraz z informacjami zebranymi w ramach wspolnego dziatania EUCERD 1 opublikowanymi
jako Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe (,,Sprawozdanie na
temat aktualnego stanu dziatan w dziedzinie choréb rzadkich w Europie”)’, byly gtéwnymi
zrédtami informacji dla niniejszego sprawozdania z realizacji.

*http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2004:166:0001:0123:en:PDF
5 http://ael.pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2000:018:0001:0005:en:PDF

"http://www.eucerd.eu/?page_id=15
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2. Plany i strategie w dziedzinie chorob rzadkich

a. Dzialania Komisji Europejskiej
W celu wsparcia panstw cztonkowskich w procesie opracowywania krajowych plandéw

i strategii Komisja Europejska wspotfinansowata projekt EUROPLAN z budzetu unijnego
programu dziatan w dziedzinie zdrowia.

W projekt ten, trwajacy od kwietnia 2008 r. do marca 2011 r., byli zaangazowani
przedstawiciele krajowych organdw opieki zdrowotnej z 21 panstw cztonkowskich.
Zgromadzit on 57 partneréw stowarzyszonych i wspotpracujacych z 34 krajow. Jednym z
rezultatow byto sprawozdanie na temat wskaznikow stuzgcych do monitorowania realizacji 1
oceny skutkow krajowego planu lub strategii w dziedzinie chordb rzadkich, stanowigce
podstawe do przyjecia zalecen EUCERD w sprawie kluczowych wskaznikow dotyczacych
krajowych plandéw/strategii w dziedzinie chordb rzadkich (EUCERD Recommendations on
Core Indicators for Rare Disease National Plans/Strategies)®.

Niektore dzialania w ramach projektu EUROPLAN, szczegélnie te zwigzane z pomoca
techniczng dla panstw czlonkowskich borykajacych si¢ ze szczegdlnymi trudno$ciami
w przygotowaniu swojego krajowego planu lub strategii, sa nadal objete szczegdlnym
pakietem roboczym wspolnego dziatania EUCERD.

Komisja wykorzystuje ten pakiet roboczy, aby kontynuowac wsparcie przygotowywania
plandéw krajowych w panstwach, ktore takich planow jeszcze nie wprowadzity.

Wspolne dziatanie EUCERD obejmuje okres 42 miesigcy (marzec 2012 — sierpien 2015).
Wspiera ono panstwa czltonkowskie w opracowywaniu strategii, mapowaniu $wiadczenia
specjalistycznych ushug socjalnych 1 wiaczaniu choréb rzadkich w gléwny nurt polityki
spolecznej, a takze pomaga w pracach z zakresu kodyfikacji 1 klasyfikacji chorob rzadkich.
Wspolne dziatanie zapewnia rowniez wsparcie w przygotowywaniu biuletynu OrphaNews
Europe’ oraz corocznego sprawozdania na temat aktualnego stanu dziatan w dziedzinie chorob
rzadkich w Europie.

b. Sytuacja w panstwach czlonkowskich

Cele dziatania: w zaleceniu Rady panstwa cztonkowskie zobowigzaty si¢ do przyjecia planu lub
strategii w dziedzinie chorob rzadkich jak najszybciej, a najpozniej do konca 2013 r.

W 2009 r. uwaga poswigcana chorobom rzadkim byla stosunkowo nowa i innowacyjna
w wickszosci panstw cztonkowskich i tylko kilka z nich juz wprowadzito plany krajowe. Byty
to Bulgaria, Francja, Portugalia i Hiszpania.

¥ 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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Do pierwszego kwartatu 2014 r. 16 panstw czlonkowskich wprowadzilo krajowe plany lub
strategie w dziedzinie chorob rzadkich. Siedem kolejnych znajduje si¢ na zaawansowanym
etapie opracowywania planow/strategii.

Panstwa czlonkowskie, ktore przyjely krajowy plan lub strategie w dziedzinie choroéb
rzadkich: Belgia, Bulgaria, Cypr, Francja, Grecja, Litwa, Niemcy, Niderlandy, Portugalia,
Republika Czeska, Rumunia, Stowacja, Stowenia, Hiszpania, Wegry, Zjednoczone Krolestwo.

Panstwa czlonkowskie znajdujace si¢ na zaawansowanym etapie przygotowan krajowego
planu lub strategii w dziedzinie choréb rzadkich: Austria, Chorwacja, Dania, Finlandia, Irlandia,
Polska, Wtochy.

Miedzy krajami istniejg znaczne rdznice w poziomie realizacji plandéw. Wynika to czg$ciowo
z faktu, ze kilka panstw, jak Zjednoczone Krélestwo, Niemcy, Niderlandy i1 Belgia, przyjeto
swoje plany/strategie dopiero niedawno. Tylko jeden kraj, Francja, zakonczyt juz realizacje
pierwszego planu i przyjat drugi plan krajowy.

Wigkszos¢ panstw czionkowskich nie ma specjalnego budzetu przeznaczonego na realizacje
planow krajowych. Finansowanie jest zwykle zapewniane jako czg¢$¢ ogdlnych wydatkow na
ochron¢ zdrowia. Poszczegdlne panstwa czasem udostepniaja fundusze celowe na potrzeby
realizacji konkretnych projektow. Niektore panstwa zglosity, ze budzety sa dodatkowo napigte
w wyniku kryzysu gospodarczego.

Wszystkie plany, mimo ich kompleksowego charakteru i podej$cia migdzysektorowego,
zostaly przyjete na poziomie ministerstwa zdrowia. W Republice Czeskiej plan zostat ponadto
zatwierdzony przez premiera.

Zakres planéw poszczegdlnych panstw w dziedzinie chorob rzadkich jest zréznicowany. Na
przyktad, cho¢ rzadkie nowotwory stanowig wazng czg$¢ spektrum choréb rzadkich, kilka
planow/strategii nie obejmuje tej grupy chordb. Dotyczy to Niemiec, Francji, Belgii, Danii
1 Portugalii. Dania nie uznaje chorob zakaznych jako choroby rzadkie.

Czternascie krajow przeprowadzito kampanie informacyjne shuzace zwigkszeniu §wiadomosci
na temat chorob rzadkich. Niemcy, Chorwacja, Cypr i Lotwa obecnie przygotowuja swoje
kampanie.

Monitorowanie i ocena planéw krajowych stanowig wazne aspekty tej inicjatywy; UE
wspbtfinansowata projekt EUROPLAN' — a nastepnie wspélne dziatanie EUCERD" — w celu

1 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html
' http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20112201
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zapewnienia ram wsparcia panstw cztonkowskich w ich wysitkach na rzecz opracowania
1 realizacji planéw krajowych.

Inne panstwa, ktore juz wprowadzity plany (Chorwacja, Francja, Hiszpania, Litwa i Portugalia)
opierajg swojg strategi¢ monitorowania na wskaznikach EUROPLANU. Butgaria i Stowacja
nie majg strategii monitorowania. W pozostatych panstwach strategie monitorowania sg
w trakcie opracowywania.

3. Definiowanie, oznaczanie kodami i sporzadzanie rejestrow chorob
rzadkich

a. Dzialania Komisji Europejskiej

Cele dzialania: ustanowienie jasne] definicji chorob rzadkich jest warunkiem skutecznych
dzialan w tej dziedzinie. W art. 3 zalecenia Rady panstwa cztonkowskie zobowiazuje si¢ do
zastosowania — do celow prac politycznych na poziomie Wspolnoty — wspolnej definicji
choroby rzadkiej jako choroby dotykajacej nie wiecej niz S na 10 000 oséb. Wazna jest tez
szybka poprawa kodyfikacji choréb rzadkich w systemach opieki zdrowotnej. Panstwa
cztonkowskie postanowily dazy¢ do zapewnienia, aby choroby rzadkie byly odpowiednio
skodyfikowane i mozliwe do odnalezienia w systemach informacji zdrowotnej, a takze
aktywnie przyczynia¢ si¢ do opracowywania tatwo dostepnego i1 dynamicznego rejestru UE
choréb rzadkich opartego na sieci Orphanet'?.

Przyklady sytuacji w réznych panstwach czlonkowskich w odniesieniu do definicji choréb rzadkich:

e  Szwecja: choroby lub zaburzenia, ktore dotykaja mniej niz 100 0s6b na milion i ktore prowadza do znacznego
stopnia niepetnosprawnosci;

e  Finlandia: wykorzystuje definicje moéwiaca o nie wigcej niz 1 dotknigtej osobie na 2 000 1 powaznej/wyniszczajacej
chorobie;

e Dania: nie okreslita urzedowej definicji choroby rzadkiej. Dunskie organy ochrony zdrowia zwykle definiuja
chorobg rzadka jako dotykajaca nie wigcej niz 500-1 000 pacjentow w populacji dunskiej;

o  Estonia: nie ma zatwierdzonej urzgdowej definicji chordb rzadkich. Zainteresowane strony przyjmuja jednak
definicj¢ UE pochodzaca z rozporzadzenia w sprawie sierocych produktéw leczniczych;

e Belgia: definiuje choroby rzadkie jako zagrazajace zyciu lub powodujace chroniczny ubytek zdrowia, ktore
charakteryzujg si¢ tak malg czestotliwoscig wystgpowania, ze konieczne jest zastosowanie specjalnych potaczonych
dziatan. Orientacyjnie, mala czestotliwos¢ wystepowania oznacza, ze dotknigtych jest mniej niz 5 na 10 000 osob
w spotecznoscei Unii Europejskiej.

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



b. Dzialania panstw czlonkowskich

Panstwa cztonkowskie, ktore przyjety juz plany lub strategie stosuja definicj¢ UE na potrzeby
polityki na poziomie wspdlnotowym. Panstwa nieposiadajace jeszcze wdrozonych planéw
zazwyczaj nie majg urzedowej definicji choroby rzadkie;.

Obecnie wszystkie panstwa czlonkowskie wykorzystuja systemy Miedzynarodowej
Klasyfikacji Choréb ICD-9 lub ICD-10, w ktorych wigkszos¢ chorob rzadkich jest
nieobecna. Niedawno niektore panstwa cztonkowskie zdecydowaty o wprowadzeniu kodow
ORPHA (system kodyfikacji chordb rzadkich opracowany przez baz¢ danych Orphanet) do
swoich systemoOw statystyki zdrowotnej rownolegle z nomenklaturg ICD lub jako projekt
pilotazowy. Wspolne dziatanie EUCERD wnosi wkiad do projektu ICD-11 WHO w celu
zapewnienia obecnosci chordb rzadkich w nomenklaturach migdzynarodowych.

W celu gromadzenia i udost¢pniania informacji o chorobach rzadkich Komisja wspiera
wspélne dzialanie Orphanet poprzez program UE w dziedzinie zdrowia, angazujacy
wszystkie panstwa czlonkowskie jako partnerow stowarzyszonych badz wspolpracujacych.
Orphanet jest relacyjng baza danych dostgpna w siedmiu jezykach, ktdra ma taczy¢ informacje
na temat ponad 6 000 chorob i zezwala na sktadanie zapytan rownolegtych. Kazde panstwo ma
tez swoja stron¢ wejsciowa w jezyku narodowym.

4. Badania naukowe dotyczace chorob rzadkich

a. Dzialania Komisji Europejskiej

Cele dziatania: w pkt 5.12 komunikatu oraz w art. 3 zalecenia Rady panstwa cztonkowskie
i Komisje wzywa si¢ do dazenia do poprawy koordynacji wspolnotowych, krajowych
i regionalnych programoéw badan naukowych dotyczacych chordb rzadkich. UE finansowata
blisko 120 realizowanych w ramach wspolpracy projektéw badawczych odnoszacych si¢
do chorob rzadkich za posrednictwem siodmego programu ramowego w zakresie badan
I rozwoju technologicznego (7PR)". Projekty te, dysponujac tacznym budzetem wynoszacym
ponad 620 mln EUR, obejmuja kilka dziedzin specjalizacji, takich jak neurologia,
immunologia, onkologia, pneumologia i dermatologia'®. Poprzez swoje dziatania z zakresu
polityki badan Komisja Europejska byla tez motorem inicjatyw zmierzajacych do lepszej
koordynacji badan naukowych na poziomie europejskim i migdzynarodowym.

Przyklady krajowych programéw badan w dziedzinie choréb rzadkich

W Niemczech we wrzesniu 2010 r. zostato opublikowane nowe zaproszenie do sktadania wnioskéw dotyczacych mozliwosci
rozszerzenia 10 sieci, ktore wystartowaty w 2008 r., i tworzenia nowych. Po dokonaniu oceny 39 wnioskéw przez komisje

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

"4 Liczba ta dotyczy badan finansowanych w ramach tematu ,,Zdrowie” programu szczegdtowego ,,Wspotpraca”
7PR (2007-2013).

' Udostepniong niedawno publikacje z informacjami na temat finansowania UE przeznaczonego na badania
naukowe w dziedzinie chordb rzadkich mozna przeczyta¢ na stronie: http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-
diseases-how-europe-meeting-challenges_en.pdf



http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges_en.pdf
http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges_en.pdf

ds. oceny ztozona z migdzynarodowych ekspertow w dziedzinie choréb rzadkich, Federalne Ministerstwo Edukacji i Badan
wybrato 12 sieci do finansowania rozpoczynajacego si¢ w 2012 r., dysponujac ponad 21 miln EUR na trzy lata. Dodatkowe
finansowanie badan w dziedzinie choréb rzadkich trwa na biezaco w ramach innych inicjatyw finansowania, takich jak
Narodowa Sie¢ Badan nad Genomem (NGFN), Terapie innowacyjne, Medycyna regeneracyjna, Diagnostyka molekularna,
Badania kliniczne i inne, i wynosi okoto 20 mln EUR rocznie.

We Francji zaproszenia do sktadania wnioskow dotyczacych projektow badawczych sa koordynowane przez francuska
Narodowa Agencj¢ ds. Badan (badania podstawowe) lub Ministerstwo Zdrowia (badania kliniczne) lub obydwa te podmioty
(badania translacyjne). Dostepne sg rowniez zaproszenia do sktadania wnioskow dotyczace projektow w naukach
spotecznych. Rowniez stowarzyszenia pacjentow zapewniaja fundusze na badania. Badania podstawowe, kliniczne

I translacyjne sa stale wspierane catosciowo, bez nadawania priorytetowego znaczenia na poziomie krajowym dla konkretnej
choroby rzadkiej. W drugim planie krajowym na lata 2011-2014 na badania zostata przeznaczona kwota okoto 51 mln EUR.

W Chorwacji brakuje szczegotowych danych dotyczacych funduszy przeznaczanych na badania nad chorobami rzadkimi.
Szacuje sig, ze okoto 4 % biezacych projektow badawczych w Chorwacji mozna powigza¢ z chorobami rzadkimi.

Strategia finansowania UE dla badan naukowych nad chorobami rzadkimi koncentrowata si¢
na zrozumieniu przyczyn lezacych u podstaw tych chordb oraz na diagnostyce, profilaktyce
ileczeniu. Strategia ta zostala uwzgledniona w zaproszeniach do skladania wnioskéw
w ramach tematu ,,Zdrowie” 7PR w 2012 1 2013 r., wérdd ktorych znalazto si¢ kilka tematow
dotyczacych chordb rzadkich'®. Finansowane przez UE badania naukowe realizowane
w ramach wspotpracy gromadza multidyscyplinarne zespoly reprezentujace uniwersytety,
organizacje badawcze, MSP, przemyst i organizacje pacjentéw z catej Europy i spoza nie;j.
Badania naukowe realizowane w ramach wspolpracy na poziomie europejskim
i migdzynarodowym s3 szczegdlnie wazne w takiej dziedzinie jak choroby rzadkie,
charakteryzujacej si¢ matymi populacjami pacjentow i niedoborem $rodkow. UE sfinansowata
ponad 100 indywidualnych stypendiow, grantow i sieci szkoleniowych w tej dziedzinie'.

Finansowany przez UE projekt w ramach ERA-NET E-RARE-2'® zmierza do opracowania
1 wzmocnienia koordynacji krajowych i regionalnych programéw badawczych. Jednym z jego
gléwnych dziatan jest uruchomienie wspolnych mi¢dzynarodowych zaproszen do sktadania
wnioskow. W zaproszenia te wlaczyly si¢ agencje finansujace z 13 panstw czlonkowskich
UE", a takze z Turcji, Izraela, Szwajcarii i Kanady. Wraz ze swoim poprzednikiem E-RARE-
2 sfinansowal ponad 60 projektéw badawczych.

' Tematami dotyczacymi chordb rzadkich w ramach zaproszen do sktadania wnioskéw w temacie ,,Zdrowie”
7PR w 2012 i 2013 r. byly: Wsparcie miedzynarodowych badan naukowych w dziedzinie chordb rzadkich;,
Uzytecznos¢ kliniczna technologii omicznych dla poprawy diagnostyki chorob rzadkich; Bazy danych, biobanki
i kliniczny wezel ,, bioinformatyczny” dla chordb rzadkich; Przedkliniczny i kliniczny rozwdj lekow sierocych;
Proby obserwacyjne w chorobach rzadkich; Najlepsze praktyki i wymiana wiedzy w zarzqdzaniu klinicznym
w dziedzinie chorob rzadkich (2012) oraz Rozwdj technologii obrazowania do interwencji terapeutycznych
w chorobach rzadkich; Nowe metody prob klinicznych dla malych grup populacyjnych (2013).

'" Dziatania te byty finansowane za posrednictwem programu ,,Ludzie” 7PR (dzialania Marie Curie) i programu
~Pomysty” (Europejska Rada ds. Badan Naukowych). Wigcej mozna przeczytaC na stronie:
http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions oraz na stronie: http://erc.europa.eu

'8 Wigcej mozna przeczyta¢ w witrynie E-RARE-2: http://www.e-rare.eu

' Austria, Belgia, Francja, Grecja, Hiszpania, Lotwa, Niderlandy, Niemcy, Polska, Portugalia, Rumunia, Wegry
i Wiochy.
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Na poczatku 2011 r. we wspotpracy z partnerami krajowymi i migdzynarodowymi Komisja
Europejska zainicjowata uruchomienie Miedzynarodowego konsorcjum ds. badan
w dziedzinie choréb rzadkich (IRDiRC)™ . Jego kluczowym celem jest opracowanie do
2020 r. 200 nowych terapii chorob rzadkich oraz srodkéw diagnozowania wigkszosci z nich,
poprzez stymulacje¢, poprawe koordynacji i maksymalizacje wynikow badan w dziedzinie
choréb rzadkich na poziomie globalnym. Pod koniec 2013 r. konsorcjum IRDiRC gromadzito
ponad 35 organizacji cztonkowskich z czterech kontynentéw, zaangazowanych we wspolng
prace nad realizacja celow inicjatywy.

Silne zaangazowanie UE na rzecz badan naukowych w dziedzinie choréb rzadkich i na rzecz
konsorcjum IRDiRC bedzie kontynuowane za posrednictwem funduszy programu ,,Horyzont
2020” — programu ramowego w zakresie badan naukowych i innowacji 2014-2020. Przez
kolejny okres siedmioletni UE bedzie nadal finansowala badania w dziedzinie choréb
rzadkich z korzyscig dla pacjentow w Europie i1 na calym $wiecie.

Rejestry i bazy danych pacjentow stanowia wazne instrumenty stuzace badaniom
naukowym w dziedzinie chordb rzadkich i1 poprawiajgce opieke nad pacjentami oraz
planowanie ochrony zdrowia. Pomagaja one taczy¢ dane w celu osiggania wystarczajacych
rozmiaréw proby do badan epidemiologicznych lub klinicznych. Maja tez kluczowe
znaczenie dla oceny wykonalno$ci prob klinicznych, utatwienia planowania odpowiednich
prob oraz wsparcia wlaczania w nie pacjentdéw. Moga tez by¢ wykorzystywane do pomiaru
jakosci, bezpieczenstwa, wydajnosci i skuteczno$ci leczenia. Przeglad zagadnien dotyczacych
tworzenia i finansowania rejestrow akademickich oraz zarzadzania nimi zostat opublikowany
przez Orphanet®’.

W styczniu 2014 r. istnialo 588 rejestrow chorob rzadkich o nastepujacym zasiggu: 62
europejskie, 35 globalnych, 423 krajowe, 65 regionalnych i 3 nieokreslone. Wigkszo$¢
rejestrOw zostata utworzona w instytucjach publicznych i akademickich. Mniejszo$¢ z nich
jest zarzadzana przez spotki farmaceutyczne lub biotechnologiczne, natomiast pozostate sg
prowadzone przez organizacje pacjentow. Brak interoperacyjnosci mi¢dzy rejestrami chorob
rzadkich powaznie ogranicza potencjat tych rejestrow.

Z tej przyczyny Wspdlne Centrum Badawcze Komisji Europejskiej pracuje obecnie nad
utworzeniem europejskiej platformy na rzecz rejestrowania chorob rzadkich. Gtownymi
celami tej platformy jest zapewnienie centralnego punktu dostepu do informacji na temat
rejestrOw pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie dla wszystkich zainteresowanych stron,
wspieranie nowych 1 istniejagcych rejestrow z mysla o ich interoperacyjnosci, zapewnienie
narzg¢dzi IT stuzacych do gromadzenia danych oraz tworzenie bazy dla dzialan sieci nadzoru.

* Wigcej mozna przeczyta¢ w witrynie IRDiRC: http://www.irdirc.org

*! http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
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b. Dzialania panstw czlonkowskich

Niektore panstwa posiadaja specjalne programy finansowania badan w dziedzinie chordb
rzadkich. Do krajow, ktére opracowaly zaréwno biezace, jak 1 zakonczone specjalne
programy/zaproszenia do sktadania wnioskéw dotyczace badan w dziedzinie choréb rzadkich
nalezg: Austria, Francja, Hiszpania, Niderlandy, Niemcy, Portugalia, Wegry, Wtochy
1 Zjednoczone Krolestwo.

Wiele innych krajow wspiera projekty dotyczace chorob rzadkich poprzez ogolne programy
finansowania badan. Kilka panstw (takich jak Francja, Hiszpania, Niderlandy, Niemcy
1 Wlochy) realizuje tez, lub realizowato, specjalne inicjatywy i zachety wspierajace B+R
w dziedzinie sierocych produktow leczniczych i1 innych innowacyjnych terapii na poziomie
krajowym.

5. Osrodki wiedzy specjalistycznej i europejskie sieci referencyjne
w dziedzinie chorob rzadkich

a. Dzialania Komisji Europejskiej

W dyrektywie 2011/24/UE w sprawie stosowania praw pacjentOow w transgranicznej opiece
zdrowotnej (2011)* ustanowiono zasady dotyczace praw pacjentdow do dostepu do
bezpiecznego leczenia dobrej jakosci na poziomie transgranicznym UE oraz zasady zwrotow
kosztow. Dyrektywa ta zapewnia solidne podstawy zacie$nienia wspotpracy migdzy
krajowymi organami opieki zdrowotnej. Niektore przepisy dotycza chorob rzadkich. Art. 12
przewiduje wzmocniong wspoOtprace panstw cztonkowskich, w tym kryteria i warunki
dotyczace europejskich sieci referencyjnych oraz swiadczeniodawcow.

Dyrektywa ta zmierza do identyfikacji juz istniejacych osrodkow wiedzy specjalistycznej 1 do
promowania dobrowolnego uczestnictwa $§wiadczeniodawcow w przysztych europejskich
sieciach referencyjnych. W dniu 10 marca 2014 r. Komisja przyjeta wykaz kryteriow
1 warunkow, ktére muszg spetnia¢ europejskie sieci referencyjne, oraz warunkow 1 kryteriow
obowigzujacych $§wiadczeniodawcow pragnacych zosta¢ cztonkami europejskiej sieci
referencyjnej”".

Przed przyjeciem dyrektywy 2011/24/UE Komisja wsparla 10 specjalnych pilotazowych
europejskich sieci referencyjnych w dziedzinie choréb rzadkich za posrednictwem
programu UE w dziedzinie zdrowia. Do$wiadczenie zebrane dzigki tym projektom pomogto
w zaprojektowaniu ram prawnych i1 bedzie stuzylo przyszlym europejskim sieciom
referencyjnym.

Wykaz pilotazowych europejskich sieci referencyjnych w dziedzinie choréb rzadkich

22 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:en:PDF
¥ DzU.L 147217.52014,s. 71-78.
*DzU.L 147217.5.2014,s. 79-87.
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e  Dyscerne: europejska sie¢ osrodkoéw referencyjnych w dziedzinie dysmorfologii

e  ECORN CF: europejska sie¢ osrodkow referencyjnych w dziedzinie mukowiscydozy
e  PAAIR: mi¢dzynarodowy rejestr stowarzyszen pacjentéw i Alphal,

e  EPNET curopejska sie¢ w dziedzinie porfirii,

e  EN-RBD curopejska sie¢ w dziedzinie rzadkich zaburzen krzepnigcia krwi, sie¢ w dziedzinie dziecigcego
chtoniaka Hodgkina

o NEUROPED: europejska sie¢ referencyjna w dziedzinie rzadkich dziecigcych chorob neurologicznych

e EURO HISTIO NET: sie¢ referencyjna w dziedzinie histiocytozy komoérek Langerhansa i powigzanego zespotu
w UE

e  TAG: razem przeciwko genodermatozom

e  CARE NMD: rozpowszechnianie i wdrazanie standardow opieki w dystrofii mi¢sniowej Duchenne'a w Europie

b. Dzialania panstw czlonkowskich

Panstwa czlonkowskie stosujg bardzo rdzne podejscia do organizacji osrodkow wiedzy
specjalistycznej] w ramach swoich systemow opieki zdrowotnej. Niektore kraje majg
formalnie wyznaczone osrodki wiedzy specjalistycznej ds. chorob rzadkich: Francja, Dania,
Hiszpania 1 Zjednoczone Kroélestwo. Wilochy wyznaczyly regionalnie o$rodki wiedzy
specjalistycznej ds. chorob rzadkich.

Kryteria wyznaczenia r6znia si¢ w poszczegdlnych krajach, niekiedy nawet
w poszczegdlnych regionach jednego kraju, nawet jesli kryteria te sa czesto zgodne
z zaleceniami EUCERD dotyczacymi kryteriow jakosci obowigzujacych osrodki wiedzy
specjalistycznej ds. chordb rzadkich w panstwach cztonkowskich®.

Kilkanascie krajow ma osrodki wiedzy specjalistycznej ds. chordb rzadkich, ktore cho¢ nie sg
oficjalnie wyznaczone, s3 w réznym stopniu uznawane przez organy: Austria, Belgia,
Chorwacja, Cypr, Grecja, Irlandia, Niderlandy, Niemcy, Republika Czeska, Stowenia,
Szwecja 1 Wegry.

W kilku krajach sg os$rodki wiedzy specjalistycznej ds. chordb rzadkich, ktore sa uznawane
tylko ze wzgledu na reputacjg, niekiedy bedace samozwanczymi os$rodkami wiedzy
specjalistycznej: Bulgaria, Estonia, Finlandia, Litwa, Lotwa, Portugalia, Polska, Rumunia
i Stowacja.

* http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224
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6. Gromadzenie wiedzy specjalistycznej na temat chorob rzadkich na
poziomie europejskim

Cele dzialania: w sekcji V zalecenia Rady panstwa cztonkowskie wzywa sie do
gromadzenia krajowej wiedzy specjalistycznej na temat chorob rzadkich i wspierania
jej laczenia.

Wigkszo$¢ panstw cztonkowskich wspiera taczenie wiedzy specjalistycznej z europejskimi
odpowiednikami w celu wspierania wymiany najlepszych praktyk dotyczacych narzedzi
diagnostycznych i opieki medycznej, a takze edukacji i opieki spotecznej w dziedzinie chorob
rzadkich. Kilka z nich zorganizowato ksztatcenie i szkolenie pracownikow stuzby zdrowia
stuzgce uswiadomieniu im istnienia dostepnych zasobow.

W celu wspierania tego procesu Komisja wspotfinansowala niedawno projekt Rare Best
Practices®®. Jest to czteroletni projekt (styczeh 2013 — grudzien 2016) wspétfinansowany
przez siddmy program ramowy w zakresie badan i rozwoju technologicznego (7PR). Gtowne
cele projektu obejmuja: opracowanie standardow 1 przejrzystych wiarygodnych procedur
opracowania i oceny wytycznych praktyki klinicznej w zakresie chorob rzadkich oraz
osiggniecia porozumienia co do innowacyjnej metody.

7. Upodmiotowienie organizacji pacjentow

a. Dzialania Komisji Europejskiej
Cele dziatania: w sekcji VI zalecenia Rady panstwa cztonkowskie wzywa si¢ do zasi¢gania
opinii organizacji pacjentow w zakresie polityki w dziedzinie chordb rzadkich i do
propagowania dziatan tych organizacji.

Udziat organizacji pacjentow we wszystkich aspektach opracowywania polityki dotyczacej
chorob rzadkich jest bardzo wazny dla identyfikacji potrzeb pacjentéw. Komisja wspiera to
podejscie na poziomie UE przez angazowanie organizacji pacjentow pod patronatem
europejskim w rozne dzialania, takie jak grupy ekspertow i komitety.

Komisja zapewnita tez organizacjom pacjentéw dotacje na dzialalno$¢ za posrednictwem
programu UE w dziedzinie zdrowia.

b. Dzialania panstw czlonkowskich

W Europie powstaje coraz wigksza liczba krajowych sojuszy organizacji pacjentow
cierpiacych na choroby rzadkie. Wedlug Orphanet na koniec 2013 r. istnialo 2 512
organizacji pacjentow zwigzanych konkretnie z chorobami rzadkimi, w tym 2 161
organizacji krajowych, 213 regionalnych, 72 europejskie i 61 migedzynarodowych.

Wszystkie panstwa cztonkowskie, ktore odpowiedzialy na kwestionariusz, angazuja si¢
w aktywny dialog z organizacjami pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie, gtéwnie
poprzez konsultacje z pacjentami 1 przedstawicielami pacjentow na temat polityki
w dziedzinie chorob rzadkich.

*® http://www.rarebestpractices.eu/
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8. Zarzadzanie i koordynacja europejska

Cele dzialania: komunikat w pkt 7 zawiera stwierdzenie, ze Komisj¢ powinien wspieraé
komitet doradczy ds. chordb rzadkich.

Komitet taki zostal utworzony na mocy decyzji Komisji z dnia 30 listopada 2009 r.
ustanawiajacej Komitet Ekspertow UE ds. Rzadkich Chorob (2009/872/WE)*. Prace
komitetu skutkowaty przyjeciem pigciu zestawdéw zalecen i jednej opinii, wraz z publikacja
dwumiesigcznego biuletynu i1 rocznego sprawozdania na temat aktualnego stanu dzialan
w dziedzinie chorob rzadkich w Europie, ktoére opisuje dziatania na poziomie panstwa
cztonkowskiego, UE i globalnym.

Komitet ten zostal niedawno zastapiony przez grupe ekspertow Komisji ds. chordb rzadkich®®
zgodnie z zasadami okreslonymi w ramach dziatalnosci grup ekspertéw Komisji: zasady
horyzontalne i rejestr publiczny®.

Grupa ekspertow jest ztozona z przedstawicieli panstw cztonkowskich, a takze przedstawicieli
organizacji pacjentéw, europejskich stowarzyszen producentéow wyrobow lub ustugodawcéow,
europejskich stowarzyszen zawodowych lub towarzystw naukowych oraz indywidualnych
ekspertow. Gléwnym zadaniem grupy ekspertow jest doradzanie Komisji w kwestii realizacji
dziatah Unii w dziedzinie choréb rzadkich, w tym w przygotowywaniu instrumentow
prawnych, dokumentow strategicznych, wytycznych i zalecen.

9. Dzialania sluzace podniesieniu wysokiej jakosci opieki zdrowotnej
w zakresie chorob rzadkich

a. Rozporzadzenie w sprawie sierocych produktow leczniczych

W odpowiedzi na obawy dotyczace zdrowia publicznego i w celu stymulowania badan
irozwoju w dziedzinie sierocych produktow leczniczych UE przyjeta rozporzadzenie
w sprawie sierocych produktow leczniczych, ktéore ma na celu zapewnienie zachgt do
opracowywania sierocych produktow leczniczych. Rozporzadzenie (WE) nr 141/2000°°
Parlamentu Europejskiego i Rady ustanawia scentralizowang procedur¢ oznaczania sierocych
produktow leczniczych 1 wprowadza zachgty do prowadzenia badan naukowych,
wprowadzania do obrotu i1 opracowywania produktow leczniczych wykorzystywanych
w chorobach rzadkich.

W styczniu 2014 r. ponad 90 sierocych produktow leczniczych bylo dopuszczonych do
obrotu przez Komisje Europejska. Co rownie istotne, Komisja Europejska oznaczyta ponad
1 000 produktow jako sieroce produkty lecznicze®'. Sponsorzy opracowujacy te produktu
korzystaja z takich zachet jak pomoc w przygotowaniu protokotu. Pomoc ta powinna utatwia¢

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

% http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDE/C_2010_EN.pdf

%% http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2000:018:0001:0005:en:PDF
3! http://ec.europa.eu/health/human-use/orphan-medicines/index_en.htm
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opracowywanie 1 dopuszczanie innowacyjnych produktow leczniczych z korzyscig dla
pacjentow.

W ostatnich latach liczba oznaczen zwigkszyla sig, przy czym liczba zezwolen pozostata na
stabilnym poziomie (7 zezwolen w 2013 r. wobec 10 zezwolen w 2012 r.).

b. Ulatwienie dostepu do sierocych produktow leczniczych

Pomimo tych zachet dopuszczone produkty lecznicze nie sa dostepne we wszystkich
panstwach cztonkowskich UE i dostep dla pacjentow nie jest jednakowy we wszystkich
panstwach cztonkowskich UE. Ponadto zaobserwowano istotne op6znienia w dostgpnosci.
Panstwa cztonkowskie i Komisja zainicjowaty zatem projekt stuzacy koordynacji inwestycji
w ocene nowych produktéw leczniczych oraz wymiane informacji i wiedzy*>.

Cho¢ decyzje dotyczace wyceny i zwrotu kosztow stanowig wytaczng kompetencje¢ krajowa,
panstwa cztonkowskie stoja w obliczu waznych wspdélnych wyzwan zwigzanych
z zapewnieniem przystgpnych cen i1 zréwnowazonego dostgpu do cennych produktow
leczniczych dla pacjentéw o ewidentnie niezaspokojonych potrzebach leczniczych. Sprostanie
tym wyzwaniom moze stanowi¢ nawet wiekszy problem, gdy chodzi o ograniczong liczbe
pacjentdw, a mozliwe leczenie stanowigce odpowiedz na niezaspokojone potrzeby lecznicze
jest niewystarczajace 1 kosztowne, jak ma to czg¢sto miejsce w przypadku chordb rzadkich
1 sierocych produktéw leczniczych.

Grupa robocza ,Mechanizm skoordynowanego dostepu do sierocych produktéow leczniczych”
w ramach procesu spolecznej odpowiedzialnosci przedsiebiorstw w dziedzinie produktéow
farmaceutycznych

Gtownym celem grupy roboczej” bylo zbadanie, jak zapewni¢ dostep do sierocych
produktéow leczniczych w realnych sytuacjach zyciowych pacjentom cierpigcym na choroby
rzadkie. Najwazniejszym zaleceniem grupy bylo opracowanie skoordynowanego pomig¢dzy
zglaszajacymi si¢ dobrowolnie panstwami czlonkowskimi a sponsorami mechanizmu oceny
wartos$ci sierocego produktu leczniczego, ktora mogtaby by¢ oparta na przejrzystych ramach
wartosci, w celu zapewnienia wymiany informacji z mys$lag o umozliwieniu podejmowania na
poziomie panstwa czlonkowskiego $wiadomych decyzji dotyczacych wyceny i1 zwrotu
kosztéw. Powinno to prowadzi¢ do zwigkszenia racjonalno$ci cen dla ptatnikow, bardziej
przewidywalnych warunkow rynkowych dla przemystu i sprawiedliwszego dostgpu dla
pacjentéw3 ‘

*http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

Bhttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

¥ Po zakonczeniu pracy przez grupe w 2013 r. kilku cztonkoéw grupy kontynuowato dyskusje na temat
inicjatywy Komitetu Oceny Lekow (MEDEV, nieformalnej grupy ekspertow z ustawowych instytucji
ubezpieczenia zdrowotnego w Europie), z mys$la o wprowadzeniu w zycie wnioskow grupy i utworzeniu
projektow pilotazowych.

15



c¢. Badania przesiewowe populacji w kierunku chorob rzadkich

Cele dzialania: w pkt 5 komunikatu Komisja zobowigzala si¢ do oceny biezacych strategii
badan przesiewowych populacji (w tym badan przesiewowych noworodkéw) w kierunku
choréb rzadkich.

Komisja zamoéwila sprawozdanie na temat praktyk z zakresu badan przesiewowych
noworodkow w kierunku rzadkich zaburzen stosowanych we wszystkich panstwach
cztonkowskich UE, w tym liczby o$rodkow, szacunkowej liczby przebadanych niemowlat
iliczby zaburzen uwzglednionych w badaniach przesiewowych noworodkéw, a takze
przyczyn wyboru tych zaburzen®. Wiekszoé¢ pafistw cztonkowskich ujetych w sprawozdaniu
posiada organ nadzorujacy badania przesiewowe noworodkow. Liczba choréb objetych
badaniami przesiewowymi jest silnie zréznicowana w poszczegdélnych panstwach
czlonkowskich, poczawszy od jednej w Finlandii do 29 w Austrii.

Na podstawie tego sprawozdania Komitet Ekspertéw UE ds. Rzadkich Choréb wydat opini¢

na temat potencjalnych obszarow wspotpracy europejskiej w dziedzinie badan przesiewowych
noworodkow™.

10. Globalny wymiar polityki w dziedzinie chordb rzadkich

Cele dziatania: komunikat ma na celu wspieranie wspolpracy w dziedzinie chordéb
rzadkich na poziomie miedzynarodowym ze wszystkimi zainteresowanymi krajami i w
Scistym wspotdziataniu ze Swiatowa Organizacja Zdrowia.

Unia Europejska i jej panstwa cztonkowskie sg uwazane za liderow w opracowywaniu dziatan
w dziedzinie chorob rzadkich. Dziatania podejmowane przez UE 1 w panstwach
cztonkowskich wplynety na rozwoj w tej dziedzinie w krajach pozaeuropejskich, a rozwoj
polityczny i techniczny w Unii Europejskiej rowniez wywart znaczacy wplyw na polityke
w dziedzinie chorob rzadkich w innych krajach.

Kilka konkretnych dziatah zastosowaty kraje pozaeuropejskie, czasem dzigki ich widocznosci
w internecie, jak w przypadku bazy Orphanet, ktoéra publikuje informacje on-line w siedmiu
jezykach 1 zdobyla pozycje prawdziwie globalnego zrddla informacji. Inne inicjatywy
wspieraja globalne organizacje miedzynarodowe w ich pracy zwigzanej z chorobami
rzadkimi, jak na przyktad zaangazowanie wspdlnego dzialania EUCERD w aktualizacj¢ ICD-
10. Miedzynarodowe konsorcjum ds. badan w dziedzinie chordb rzadkich®” jest doskonatym
przyktadem mi¢dzynarodowej wspdlpracy zainicjowanej przez Komisj¢ Europejska.

Polityka Komisji Europejskiej w dziedzinie chordb rzadkich skorzystata rowniez z osiagniec
z zakresu polityki innych krajow.

11. Wnioski i propozycje na przysztos¢

Zgodnie z zaleceniem Rady w sprawozdaniu z wykonania nalezy przeanalizowa¢, w jakim
stopniu proponowane $rodki sa skuteczne, oraz potrzeb¢ dalszych dziatan stuzacych poprawie
jakosci zycia pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie i zycia ich rodzin.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.html
*® http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/07/EUCERD _NBS_Opinion_Adopted.pdf
" Wigcej mozna przeczyta¢ w witrynie IRDiRC: http://www.irdirc.org
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Unia Europejska uczynita wiele w dziedzinie wspierania wspoOtpracy na rzecz poprawy jakosci
zycia ludzi cierpiagcych na chorobe rzadka od przyjecia komunikatu Komisji w 2008 r.
i zalecenia Rady w 2009 r.

Ogolnie rzecz biorac, cele komunikatu i zalecenia Rady zostaty osiagniete. Oba przyczynily
sie wzmocnienia wspoélpracy miedzy Unig Europejska, panstwami cztonkowskimi
1 wszystkimi odpowiednimi zainteresowanymi stronami.

Komisja promowala wymiang doswiadczen, aby pomoéc panstwom czlonkowskim
w opracowywaniu ich krajowych planéw lub strategii w dziedzinie choréb rzadkich.

Znaczna liczba panstw cztonkowskich uzyskata dzigki temu wsparcie we wprowadzaniu
specjalnych planéw dotyczacych chorob rzadkich: 16 panstw cztonkowskich posiada obecnie
plany w dziedzinie choréb rzadkich (w poréwnaniu z zaledwie czteroma w 2008 r.), a
znaczna ich liczba jest bliska przyjecia planu. Wspieranie panstw cztonkowskich w tym
dazeniu pozostaje kluczowym priorytetem prac Komisji w tej dziedzinie.

Pomimo tak zachgcajacych postgpow pozostaje jeszcze wiele do zrobienia, aby ludzie
cierpigcy na choroby rzadkie mogli uzyska¢ prawidtowa diagnoze i najlepsze mozliwe
leczenie w catej UE. Nadal istniejg panstwa cztonkowskie, ktore nie maja krajowego planu
lub strategii. W panstwach cztonkowskich, ktore juz opracowaty krajowy plan lub strategie,
realizacja rozpoczeta si¢ dopiero niedawno i musi by¢ monitorowana.

Z tej przyczyny dziatanie w dziedzinie chorob rzadkich zajmuje znaczace miejsce w nowym
programie w dziedzinie zdrowia i nowym programie ,,Horyzont 2020” — programie ramowym
w zakresie badan naukowych 1 innowacji. W celu kontynuowania wsparcia panstw
czlonkowskich przewidziane sg nastepujgce dziatania:

e utrzymanie koordynacyjnej roli UE w opracowywaniu polityki UE w dziedzinie
chorob rzadkich i1 wspieranie panstw cztonkowskich w ich dzialaniach na poziomie
krajowym,

e kontynuowanie wsparcia opracowywania wysokiej jakosci planéw/strategii
krajowych w dziedzinie choréb rzadkich w Unii Europejskie;j,

e zapewnienie dalszego wsparcia na rzecz Miedzynarodowego konsorcjum ds. badan
w dziedzinie choréb rzadkich i inicjatyw pod jego auspicjami,

e kontynuowanie wlasciwej kodyfikacji chorob rzadkich,

e dalsze prace zmierzajace do zmniejszenia nierownosci miedzy pacjentami
dotknigtymi chorobami rzadkimi a pacjentami cierpigcymi na bardziej powszechne
zaburzenia oraz zmierzajace do wspierania inicjatyw promujacych réwny dostep do
diagnostyki i leczenia,
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e kontynuacja promowania upodmiotowienia pacjentéw we wszystkich aspektach
rozwoju polityki w dziedzinie choréb rzadkich,

e kontynuacja dzialan zwigkszajacych §wiadomos¢ spoteczng na temat choréb rzadkich
1 dziatan UE w tej dziedzinie,

e wykorzystanie dyrektywy 2011/24/UE w sprawie stosowania praw pacjentow
w transgranicznej opiece zdrowotnej w celu zblizenia europejskich sieci
referencyjnych w dziedzinie chorob rzadkich, wsparcie rozwoju narzedzi
utatwiajacych wspolprace i interoperacyjnos¢ europejskich sieci referencyjnych
w dziedzinie chorob rzadkich,

e stymulowanie rozwoju i stosowania rozwigzan z zakresu e-zdrowia w obszarze
choro6b rzadkich,

e wdrozenie i kontynuacja wsparcia dla europejskiej platformy na rzecz
rejestrowania chorob rzadkich,

e kontynuacja odgrywania globalnej roli w inicjatywie dotyczacej chordb rzadkich
oraz wspoOlpraca z waznymi mi¢dzynarodowymi zainteresowanymi stronami.

Pod uwage beda rowniez brane poglady wyrazane przez panstwa czlonkowskie
1 zainteresowane strony w ramach grupy ekspertoéw Komisji w dziedzinie choréb rzadkich.
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