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ATTEKINTO OSSZEFOGLALAS

A ritka betegek sajatos problémairol és igényeirdl sz4l6 jelentések és magyarazatok szamos
fontos eurdpai dokumentumba is bekertiltek, igy pl. ,A Bizottsag Kézleménye az Eurdpai
Parlamentnek, a Tandcsnak, az Eurdpai Gazdasdgi és Szocidlis Bizottsdgnak és a Régidok
Bizottsdaganak” a ritka betegségek: kihivds Eurépa szamdra - 2008. november 11.-én és a
Tandcs Ajanlasa a ritka betegségekre vonatkozo teendékraél 2009. junius 8.-an jelent meg.
A ritka betegségben érintett EU-s polgarok oriasi egyenl6tlenséget tapasztalhatnak a
kilonb6z6 tagallamok, de még egy tagallamon beliil a kiilonb6z6 régiok kozott is. Jelenleg
nem egyenl6k az esélyek a szakszer(i szolgaltatasokhoz, gydégyszerekhez valé hozzajutas
terén, kilonosen a ritka betegek szamara Kkifejlesztett gyogyszerek, az un. ,arva”
gyogyszerek, valamint a diagnozis és rehabilitacié esetén.

Mind a Bizottsagi Kézlemény, mind pedig a Tandcs Ajanldsa azt mutatja, hogy a Nemzeti
Tervek és Stratégidk célja a ritka betegek szadmara az egészségligyi és szocidlis
szolgaltatasokhoz val6 hozzaférés atfogo és egységes megkozelitése, eurdpai egyiittmiikodési
kornyezetben, mely nélkiilozhetetlen a betegek allapotanak javitasahoz.

A Tanacsi Ajanlas bizonysagot tesz a tagallamok ritka betegei allapotanak javitasa
sziikségessége mellett, és Kkijeloli az egészségpolitika haladasi iranyvonalait. Az Eurdpai
Projekt a Ritka Betegségek Nemzeti Tervének Kidolgozasaral (EUROTERV) kialakitotta
Jranyelveit és ajanldsait” a Nemzeti Tervek vagy Stratégidk meghatarozasanak,
atiiltetésének és ellenérzésének megkonnyitésére. Az EUROTERV Ajanlasok bemutatdsra
keriilnek az EURORDIS altal szervezett konferencidkon Bulgaridban, Horvatorszagban,
Daniaban, Franciaorszagban, Németorszagban, Gorogorszaghan, Magyarorszagon,
[rorszagban, Olaszorszagban, Luxemburgban, Hollandidban, Romaniaban, Spanyolorszagban,
Svédorszagban, az Egyesiilt Kirdlysagban, és Lengyelorszagban, hogy értékelhessék az
alkalmazhatosagukat az adott orszagban és parbeszéd kezdddjon réla a lényeges
érdekcsoportok kozott..

Az EUROTERV Ajanlasok hét beavatkozasi teriiletre koncentralnak, utalva az EU Tanacs
Ajanlasaira.

1. teriilet: A ritka betegségek teriiletére vonatkozo tervek és stratégiak:

A Nemzeti Terv vagy Stratégia kidolgozasanak folyamata jelentsen eltérd lehet az egyes
tagallamokban az orszagok ritka betegségekkel kapcsolatos eltérd tapasztalatai miatt. A
Ritka betegségekre vonatkoz6 Nemzeti Terv vagy Stratégia létrehozasdhoz a kovetkezd
tevékenységeket azonositottak a megegyezés szerint:

a) a betegek sziikségleteinek és az egészségligyi rendszer forrasainak felmérése; b) a nemzeti
tervet vagy stratégiat tamogaté mechanizmus kialakitasa; c) egy terv vagy stratégia
felvazolasa; d) kezdeményezések és tevékenységek meghatarozasa; e) fenntarthatosag
biztositasa; f) a végrehajtds nyomon kovetése, az eredmények értékelése a terv alapos és
atgondolt megvizsgalasa, sziikség esetén mddositasa, valamint az érintett érdekcsoportok
bevonasaval az iranyitasi folyamat megallapitasa. Nem csak a tagabb tarsadalom figyelmét
sziikséges felkelteni (betegcsoportok, konferencidk, események, média bevonasa),

1Az EUROTERV programban egyiittmiikodtek 27 EU tagallam, 3 nem EU tag eurdpai orszag, és a ritka
betegszervezetek eurdpai erny6szervezetének, az EURORDIS-nak a szakemberei, az Olasz Egészségiigyi
Intézet Ritka Betegségek Kozpontjanak koordindlasaval. A program az Eurépai Bizottsag (DG SANCO)
tarsfinanszirozasaval valdsult meg.
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hanem a szakpolitikusokét is. Ez kés6bb eldsegitheti a tudatossag novekedését a ,felelds
emberek” korében a Nemzeti Tervek vagy Stratégidk bevezetésének fontossagaval
kapcsolatban. Kis népességli orszagokban a lakossag korében nem minden ritka betegség
talalhaté meg, vagy csak alkalmanként jelennek meg, mely kevés figyelemfelhivast, a
tdmogatasok, a ritka betegséggel él6kre iranyuld figyelem, az egészségiigyi szakemberek és
centrumok hidnyat és elégtelen kutaté6 munkat eredményez. Ezen okok miatt j6 lehetdség a
nemzetkozi egyuttmiikodés a szaktudas megszerzéséhez és a kivalasztott szolgaltatasok
eléréséhez a kis orszagokban is.

A Tandcs ajanlasa az, hogy dolgozzanak ki ,néhany limitalt szamu (5 és 10 kozotti) prioritast
élvezd tevékenységet” a terveken és stratégiakon beliil. A 1étez6 Nemzeti Stratégiak vagy
Tervek azt mutatjak, hogy a ritka betegségeket érint6 teriiletek és tevékenységek kozosek. A
fobb teriiletek a legtobb esetben a kovetkezdket foglaljak magukba: a ritka betegségek
sajatossagainak felismerése, informaciok a betegeknek és a tarsadalomnak, egészségiigyi
ellatdshoz valé hozzaférés javitasa, idében torténd pontos diagndzis, fejlett kezelés és a
korszerl gyogyszerekhez (pl. arva gyogyszerek) valé hozzaférés, kutaté munka, egészségiigyi
szakemberek tovabbképzése, betegek szerepének megerdsitése, egészségiigyi ellatas
fejlesztése és specialis szocialis szolgaltatasok. Néhany esetben a tevékenységek kiterjednek
mas, egészségligyi szolgaltatasokra is, melyek az egészségligy altalanos allapotanak
fejlesztését is elsegitik. A Nemzeti Terv vagy Stratégia el6késziileteirdl és az adott orszagba
torténd atvételérol szo6lo6 informaciok terjesztése szintén a stratégia részét kell, hogy képezze,
ezzel is tényleges hatast kifejtve a ritka betegséggel él6k viselkedésére és az egészségiigyi
rendszer teljesitményére. Ennek fenntarthatésaga érdekében a Nemzeti Tervek vagy
Stratégiak szerves részét képezzék a meglévl altalanos egészségligyi rendszer
strukturajanak. A Nemzeti Tervek vagy Stratégidk élettartama valtozoé, altaldban 3 és 5 év
kozotti, de folyamatos ciklusos médszer is tervezhetd (pl. Spanyolorszag). Tanacsos
szabalyos id6kozonként egy ellen6rzési folyamatot beiktatni a Terv vagy Stratégia
haladasanak vizsgalatara, az eredmények értékelésére. Fontos, hogy az olyan indikatorokra
vonatkoz6 adatokat, melyeket az indikator 4ltal ténylegesen érintett, érdekelt
szervezet/intézmény gyjtott, egy fiiggetlen testiilet értékelje. Az EUROTERV projekt ajanl
egy sor indikatort (f6leg un. Folyamat indikatorok) a Nemzeti Terv vagy Stratégia fobb
teriiletein torténd fejlédés, és a tevékenységek megvaldsulasanak ellen6rzéséhez. Az
egészségligyi eredmények indikatorai sziikségesek a ritka betegségek epidemioldgiai
helyzetének megfigyeléséhez is.

2. teriillet: A RITKA BETEGSEGEK MEGFELELO MEGHATAROZASA, KODOLASA ES
JEGYZEKBE VETELE: A Kkodolds az eurdpai ritka betegségekkel kapcsolatos
kezdeményezések kozponti témaja. Valoban a ritka betegségek egészségiigyi ellatasanak
tervezésében a legfontosabb probléma az, hogy e betegségek terhei a legtobb egészségligyi
rendszer szamara lathatatlanok, a nehézkes diagndézis, a helytelen osztalyozas és a hianyzé
pontos kodolas kovetkeztében. Emlitésre mélté valtozas a ritka betegségek besorolasaval
kapcsolatban az BNO11 publikaci6jatol varhato, amely 2014-ben jelenik meg. E dokumentum
elényeinek kihasznalasahoz sziikséges, hogy a Nemzeti Tervek eldre gondoljanak az
egészségligyi ellatasban dolgozo6 szakemberek specialis képzésére. A ritka betegségek pontos
és frissitett jegyzéke szintén kivanatos, amely tartalmazza az el6fordulasi gyakorisagrol,
miikodésrdl, a klinikai jegyekrdl és az etiologiardl szo6lo informacidkat. Ez maximalisan
fenntarthatja az e teriiletre iranyulé figyelmet és tudatossagot, valamint lehetdséget ad az
egészségligyi szolgaltatok, a betegek és a kutatok dokumentumokkal térténd segitésére. Az
epidemioldgiai felmérés nehéz a ritka betegségek esetében az el6bb emlitett kddolasi és
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besorolasi nehézségek miatt. Emellett egyéb problémak (pl. a diagnosztika alkalmatlansaga)
is nehezitik a ritka betegségek nyomon kovetését az egészségligyi rendszerekben, mint
ahogyan az a francia Nemzeti Terv els6 szakaszanak tapasztalataibol is kidertl. Az egyes
ritka betegségek vagy azok csoportjainak nyilvantartdsa hatékony mddszer az egészségiigyi
ellatasok igényének becsléséhez. Szintén hasznos lehet a kutatasi kezdeményezések
eldmozditasahoz szamos terlileten, beleértve az epidemioldgiai kutatasokat is. E
nyilvantartasok gyakran az egyetlen forrasai a ritka betegségekkel kapcsolatos
tudomanyos/klinikai és epidemioldgiai informacidoknak. Megfelel6 intézkedéseket kell tenni
e regiszterek fenntarthatésaganak, az adatok mindségének biztositdsara, és a kutatasok,
valamint az egészségligyi és tarsadalmi tdmogatas kozotti egylittmiikodés elésegitésére. A
regiszterek az egészségligyi szolgaltatas tervezésénél, a hatékony gyogyszerekhez valo
hozzaférésnél és a vonatkozdé egészségiigyi szolgaltatdsok mindségének ellendrzésénél
tényleg nagyon hasznosak lehetnek. A ritka betegségek bizonyos fajtai tekintheték ugy, mint
a kornyezetben vagy az egyéni egészségligyi adottsagokban bekovetkez6 valtozasokat elére
jelz6 események: a velesziiletett rendellenességek, a gyerekkori rakbetegség és a ritka,
foglalkozassal Osszefiiggd rakbetegségek csak néhany példa erre. Ezek koziill barmelyik
gyakoribb el6fordulasa figyelmeztetd jel lehet az egészségligyi hatdsagok szamara.

3. teriilet: A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS KUTATAS: A kutatas a legjobb
modszer a ritka betegségekkel kapcsolatos tudasunk bdvitésére pl.: az alapkutatas és a
klinikai kutatas. A ritka betegségek kutatasai az EU-n beliil szétszértak és viszonylag kevéssé
veszik figyelembe a ritka betegségek nagy szadmat és heterogenitasat. Kiilonb6z6é okok
nehezitik a ritka betegségek kutatisat, nevezetesen: a betegségek magas szdma és nagy
valtozatossaga, a legtobb ritka betegség esetében a megfeleld kisérleti modell hianya, a
rosszul meghatarozott végpontok, a kevés szamu beteg, és leginkabb a forrasok korlatozott
volta. Nagy sziikség van tadmogatott egylittmiikodési programokra a ritka betegségek
kutatdsanak minden teriiletén, az alaptdl a szociadlis kutatasig, nemzeti, eurdpai és
nemzetkozi szinten. Mindezek mellett ismert a gyogyszer gyartok érdektelensége a ritka
betegségek kezelésének tovabbfejlesztése kapcsan az egyes betegségek korlatozott piaca
miatt. Az egyértelm(, hogy a ritka betegségek 0j terapiainak kifejlesztésében gyakran
korlatozé tényez6 a ritka betegségek 1) kezeléseivel foglalkozé klinikai probak
elvégezhetdségének nehézsége. A nemzetkozi kutatasi egylittmiikodés rendkiviil fontos a
klinikai probak kivitelezésekor, hogy a statisztikailag kiértékelhetd populacié nagysagot
elérhessiik s igy javithassuk a ritka betegségek kezelési hatékonysaga becslésének
lehetdségét. Fontos tamogatni a kutatd szervezetek/intézetek egylittmiikodését a Nemzeti
Egészségiigyi Rendszer elemeivel, kiilonos tekintettel a szakért6i kozpontokra, mivel ez az
egészségligyi ellatds mindségfejlesztésének igéretes mddszere és gyorsitja az innovaciot a
ritka betegségek teriiletén, beleértve a rajuk hato 4j kezelések kifejlesztéset.

4. terillet: A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO SZAKERTOI KOZPONTOK ES
EUROPAI REFERENCIAHALOZATOK: Az Egészségiigyi Ellatasok és Orvosi Szolgaltatasok
Szakért6i Bizottsaga ,Eurdpai referencia halézatokkal” foglalkozé munkacsoportja altal
kidolgozott koncepcidn alapulé kisérleti projekt bemutatta, hogy az orszagos vagy tertileti
szinten milikod6 tudaskozpontok létesitése hatékony modszer a ritka betegek egészségiligyi
ellatdsanak megoldasahoz. Az orszagos centrumok és szakértdi halézatok létrehozasat és
hosszi tavu fenntarthatdsagat a Nemzeti Tervek vagy Stratégiak f6 prioritasanak kell
tekinteni. A legtobb eurdpai orszagnak azonban jelenleg nincs ritka betegségekkel foglalkoz6
szakért6i halézata és nyilvanvalé kiillonbségek vannak koztiik felépitésiik, a nemzeti
egészségligyi rendszerben elfoglalt helyzetiik, a f6 tertiletiik, és a tamogatasi forrasaik
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tekintetében. Az eurdpai hal6zat ok mellett a kétoldaly, hatarokon ativeld, és a nemzetkozi
egylttmiikodések is nagyon hatékony modszerek bizonyos egészségligyi szolgaltatasok
ellatasara, egymast erdsit6 modon. Ezeket figyelembe kell venni a Nemzeti Tervek és
Stratégiak kidolgozasakor. Az elektronikus halézati (on line) szolgaltatasok, a telemedicina
eszkozei és infrastrukturajuk szamtalan modon segithetik a referenciahalézatokat. A ritka
betegségek kozos problémaja a diagnozis késése, mely dramai kdvetkezményekkel jar. A
diagnoézis az alapja a megfelel§ egészségligyi ellatasnak és a kezelésekhez valé hozzaférés
lehet6ségének A késés szamos okat mar azonositottak: a tiinetek szokatlan mintazata
felismerésének a hidnya, a jol definialt betegutak hidnya (s igy az egészségligyi szakember
nem tudja a megfelel§ tudaskozpontba tovabbkiildeni a beteget, valamint a diagnosztikai
tesztekhez valé elégtelen hozzaférés. Az kezelési vezérfonalak, iranyelvek és protokollok
fontos szerepet jatszanak a hal6zatos egészségligyi ellatasban, sok elényt nyujtva a betegek
részére. Azonban e vezérfonalak hidnyoznak a ritka betegségek esetében. A ritka
betegségekrdl szolé6 megbizhaté Kklinikai iranyelvek kidolgozasara, terjesztésére és
alkalmazdasara nagyon nagy igény van az orvosok diagnosztikai képességeinek fejlesztéséhez,
de a mindségi orvosi gyakorlat terjesztéséhez is. Az egészségligyi szakemberek informalasa
és képzése lényeges szerepet tolt be mindazon teriileteken, melyek a diagnézis és az ellatas
javulasahoz vezetnek. Itt is fontos szerep jut a betegutak nemzetkozi megkdzelitésének,
amely minden orvosi teriileten nagyszerd, de a ritka betegségek esetében létfontossagu a
szakértelem orszdgos szinten tapasztalhatéd gyakori hidnya miatt. Néhany ritka betegség
bevonhaté sziirési programokba, amelyek nagyon hatékony mechanizmusok azon ritka
betegségek felderitéséhez, melyek esetében a megfelelé diagnosztikai vizsgalat és a hatékony
kezelés rendelkezésre all. A tagallamok kozotti egylittmiikodés egyik elénye lehet a szlirési
programok koézos megvaldsitasa. Rehabilitacids lehet8ségeket kell biztositani, hogy az
érintett betegek elérhessék és megtarthassdk a legjobb fizikai, érzékelési, értelmi,
pszicholdgiai és szocidlis szintjliket.

5. teriillet A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS SZAKERTELEM EUROPAI
SZINTEN TORTENO OSSZEGYUJTESE: A szakemberek tovabbképzése, a j6 gyakorlatok és
oktatasi tapasztalatok kicserélése nagy jelent6ségli a ritka betegségek teriiletén, ami az
idében torténd pontos diagnozis és magas szintl ellatas meghatarozoja. A szakemberek
képzése és oktatasa kiilonb6zé megkozelitési mdédot igényel, a ritka betegséggel él6k
ellatasaban jatszott szerepiiktdl fliggben:
e minden egészségligyi szakembernek tudataban kell lennie, hogy léteznek ritka
betegségek, melyek diagno6zisa nehéz
e az egészségligyi rendszer specialis szolgaltatasokat nyujtd szervezeteiben pedig a

megfelel6 ellatas, és a ritka betegséggel él6k specialis igényeinek ismeretére van

sziikség.
Az 0j technologiak a genetikai vizsgalatok egyenl6tlen fejlesztését és elérhetdségét
eredményezték. A megel6zéshez, diagndzishoz és ellatashoz valé hozzajutas egyenl6ségének
biztositasara egy kozos keret-rendszerbe kell foglalni az 0jsziilott kori szlirési programok
vagy a céliranyos sziirések fejlesztését. Ehhez figyelembe kell venni, hogy a kiilonb6z6
orszagokban foldrajzilag eltéréek a kiilonb6z6 betegségek el6fordulasai, a kozegészségiigyi
rendszerek, és a szocidlis tényezdk is. A klinikai kutatasi forrasok 6sszegyftijtése, nemzetkozi
halézatokon beliili egyiittmiikodések kialakitasaval, felhasznalhato lehet a kiilonb6z6 EU
tagallamok altal kifejlesztett iranyelvek atvételének meggyorsitasara, amely részben
lekiizdheti a ritka betegségekrdl szoldé bizonyitékokon alapulé utmutaték korlatozott
elérhetdségét. A masik teriilet az 4j kezelések kifejlesztése, ami sokat profitalhat EU-s és
nemzetkozi szintli tudas megosztasabol. Az arva gyogyszerek klinikai hozzdadott értékének a
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mindsitésével kapcsolatosan fontos ravilagitani arra, hogy a legtobb alapozé munkat az
Eurépai Gyogyszer Ugynokség (EMA) elvégzi. Bar manapsag a legtobb gydgyszeres kezelés
esetében a mar jol bevalt gydgyszereket alkalmazzak, néhany esetben ezeket 1j
kombinaciéban hasznaljak. A gyogyszergyarak rendszerint nem tdmogatjak a mar létezd és
kifizetdd6en forgalmazhat6 gyogyszereik alkalmazasanak ujabb felhasznalasi tertletek
(indikaciok) felé torténo tovabb fejlesztését. Ezért ezeket a kutatasokat tudomanyos kutaték
végzik gyakran hal6zatokban 6sszedolgozva. A ritka betegségek kezelésének felgyorsitasara
lényegi kérdés a klinikai prébak, és a mar létezd gydgyszerek Uj felhasznalasi teriileteire
vonatkoz6 elméleti kisérleteinek a timogatasa.

6. Teriilet: A BETEGKEPVISELETI SZERVEZETEK SZEREPENEK NOVELESE: Az ilyen
torekvések eredményeként a ritka betegek sok esetben aktiv és hathatés kézremiikodo
szerepet jatszanak meghatarozé kutatasi projektekben és az egészségiligyi iranyelvek
kialakitdsdban. Tovabba a megerdsitésiikre tett eréfeszitések eredményezhetik a betegek
napi szlikségleteinek jobb tervezését, a gondozasi feladatok jobb megoldasat, a jarulékos
pszicholdgiai allapottal val6 eredményesebb megkiizdést, és a tarsadalmi beilleszkedés
javuldsat is. A ritka betegségek nagy szamabo6l addédéan tébb mint 1700 kiilonboz6
betegszervezet van Eurépaban. Nagy szerepiik van a betegek tajékoztatasdban, a kutatasi
alapitvanyok szamara szant adomanyok gytijtésében, és a jobb mindségi ellatasért és
kezelésekért folytatott lobbi tevékenységben. Sokan ezek koziil az emberek koziil (betegek és
hozzatartoz6ik) nemzeti szovetségekbe tomoriilnek, esetenként eurdpai szintd
szervezetekhez kapcsolédva; melyek koziil vitathatatlanul az EURODIS a legfontosabb. A
betegszervezetek altal lizemeltett betegség specifikus honlapok gyakran a betegek altal
hasznalt legfontosabb informaci6forrasok. A ritka betegségekrdl sz6l6 altalanos és specialis
informaciok szolgaltatasara tortént kezdeményezések kozott 1ényeges szerepet jatszanak a
telefonos segélyhivé vonalak. A segélyvonalak a tébbi, betegeket szolgdlé interaktiv
informdcids és segély szolgdlathoz hasonléan bevonasra kell, hogy Kkertljenek a ritka
betegségekre vonatkozd Nemzeti Tervbe vagy Stratégiaba. Az olyan egyedi szocialis
szolgaltatasok, mint pl. az iskoldba jards és munkaerdpiacon valé részvétel segitése is
fontosak a ritka betegséggel él6 emberek megerdsitésében, javitva az anyagi lehet6ségeiket,
illetve segitve tarsadalmi beilleszkedésiiket. Ugyanakkor, az atmeneti gondozé otthonok és
az ehhez hasonl6 kezdeményezések létrehozasa is sziikséges a betegek szerepének
megerdsitéséhez, a ritka betegséggel él6 személy és csaladtagjaik életmindségének javitasa
érdekében.

7. teriillet FENNTARTHATOSAG: A ritka betegeknek nyujtott szolgaltatasok és azok
fejlesztésének a koltségeit az atfogd egyetemleges értékrend szempontjabdl kell értékelni. A
jo mindségl ellatashoz valo hozzajutas, az egyenl6ség és a szolidaritas elvének figyelembe
vételével, a koltségeket ki kell egyensulyozni, a ritka betegséggel é16k jobb allapota révén, az
egészségligyi ellatas és szocialis koltségek terén elérheté megtakaritasokkal. Az egész ellatasi
folyamat fenntarthatosaga sok el6nnyel jarhat akkor, ha az egyes tagallamok kozott
felosztasra Kkeriilnek a dontési korok és felel6sségek a kialakitott nemzetkozi
egyuttmiikodések és koordinaciok alapjan a szolgaltatasok és tevékenységek terén. A
Nemzeti Terv vagy Stratégia létrehozasa nemzeti felel6sség, tekintettel a sajat nemzeti
egészségligyi koltségvetésre. Mindazonaltal néhany Eurdpai Unids koltségvetési lehet6ség
felhasznalhatd az eurdpai egylttmiikodési programok fejlesztésére és a nemzeti
infrastruktira létrehozasara. Ebben a dokumentumban megjeldljik az EU Masodik
Egészségligyi Programja (2008-2013) és a Strukturalis Alap (2007-2013) kinalta
lehetdségeket.



I. RESZ - BEVEZETES

1. Aritka betegségek hattere

A Tandacs ajanlasa (2009/C 151/02)

» A ritka betegségek fenyegetést jelentenek az EU polgdrai szdmdra, hiszen életveszélyesek
vagy krénikusan romlé dllapotot okozé alacsony gyakorisdgu és nagyon komplex betegségek.
A ritka betegségeknek azonban olyan sok vdlfaja létezik, hogy ritkasdguk ellenére emberek
milliéit érintik.”

1. Az életveszélyes vagy kronikus leépiiléssel jaro ritka betegségek 10 000-bdl nem
tobb mint 5 embert érintenek. A ritka betegségek rendkiviil sokfélék és komplexek,
kilonleges problémakkal és sziikségletekkel jellemezhet6k, amelyekrél szamos fontos
eurépai dokumentumban szamoltak be. Ilyen a - ,BIZOTTSAG KOZLEMENYE AZ EUROPAI
PARLAMENTNEK, A TANACSNAK, AZ EUROPAI GAZDASAGI ES SZOCIALIS BIZOTTSAGNAK ES A
REGIOK BIZOTTSAGANAK’- Ritka betegségek: kihivds Eurépa szdmdra, amit 2008 november
11.-én publikdltak, és a Tandcs Ajdnldsa a ritka betegségek teriiletén megvaldsitando
fellépésrél (2009 junius 8.).

Ezek a dokumentumok a kévetkez6 tényeket emelik Ki:

e bar minden egyes betegség ritka, a becslések szerint 5-8 000 féle ritka
betegséget irtak le, amelyek a népesség 6-8%-at érinti élete folyaman, ami az
EU-ban 6sszesen 27-36 milli6 embert jelent. A ritka betegségek mintegy 80%-a
genetikai eredeti. A ritka betegségekben szenved6k varhat6 élettartama
jelent6sen alacsonyabb. Ezeknek az allapotoknak a tobbsége komplex, sulyos,
elfajulasos és kronikusan romld allapotot eredményezd, mig egy résziik, ha
idében diagnosztizaljak és megfeleléen kezelik, akkor normalis életvitelt tesz
lehetové;

e a ritka betegségek fizikai és /vagy mentalis képességeket, viselkedési és
érzékelési adottsagokat érintenek és fogyatékossagot okoznak. Gyakran
tobbféle fogyatékossag egyiittesen all fenn sok funkcionalis kévetkezménnyel.
Ezek a fogyatékossagok diszkriminaciohoz is vezethetnek és csokkentik a
képzési, szakmai és szocidlis lehetdségeket;

e az egészsegligyi szakembereknek gyakran elégtelenek a ritka betegségekre
vonatkoz6 ismeretei, ezért késlekedhet a diagnozis és a megfelel kezelésrol
torténd gondoskodas;

e a korai diagnozis és kovetés tapasztalt orvosi szakértelmet igényel. Azonban,
ha a betegségek ritkak, akkor a szakértdik is csak elvétve talalhatok.

e minthogy a legtobb egészségligyi rendszerben ritkan fordulnak el6, a késoéi
diagnoézis, és a nem megfelel6 kezelés miatt a ritka betegségben szenveddk
elszigetel6dnek és kirekesztddnek a tarsadalombal.

2. Az EU tagallamok rendelkeznek a fogyatékossaghoz és a gyermekek orvosi és
szocialis szlikségleteihez ill6 korszer(i genetikai szolgaltatasokkal és egészségpolitikaval. A
ritka betegségeknek bizonyos esetekben lehetnek olyan tulajdonsagaik (pl. sulyossag,
klinikai Osszetettség) aminek kovetkeztében a beteg hasznat latja ezeknek az ellatd
szolgaltatasoknak és eljardsmdédoknak. Mindazonaltal a fentebb emlitett eurépai
dokumentumok arra utalnak, hogy a kezdeményezés és a specifikusan ritka betegségekre



iranyul6 egészségpolitika hidnya kés6i diagnozist és nehezen elérhetd kezelést és gondozast
eredményeznek. Ez tovabbi fizikai, pszicholdgiai és intellektudlis karosodashoz vezet a
megel6zés hianya és a nem megfelel6 szocialis szolgaltatasok, vagy éppen az artalmas
kezelés miatt.

3. A legtobb EU tagallamban viszonylag 0Uj eredmény a ritka betegségekre valo
fokuszalas, mely annak a ténynek a felismerésébdl ered, hogy bar az egyes betegségeknek
sajatos patogén és klinikai jellemzo6ik vannak, mégis kozegészségligyi szempontbdl kozos
pontjaik vannak, és specifikusan célzott intézkedéseket igényelnek. Jelenleg nagy kiilonbség
van az egyes orszagok kozott a ritka betegek szamara nyujtott és elérhetd szolgaltatasok
terén. Ez annak a kovetkezménye, hogy bizonyos orszagok mar néhany éve elkezdték ennek
a tanulmanyozasat és az intézkedések meghozatalat, mig mas orszagok csak nemrég kezdték,
vagy még hozza sem fogtak. Ez egy valtozatos képet eredményez a ritka betegséggel élok
diagndzisa és kovetése tekintetében, nagy egyenl6tlenségeket mutatva Eurdpaban. A
kilénbo6z6 tagallamokban, s6t ugyanazon tagallam kiilonb6z6 régidiban é16 polgarok jelenleg
nem egyenlden részesiilnek a szakszer( ellatasban és jutnak a ritka betegségekre specialisan
kifejlesztett gyoégyszerekhez, az un. ,arva” gyogyszerekhez, diagnoézishoz és terapidhoz.
Tovabba a legtobb tagallamnak k6zos problémat jelent a tudas és tapasztalat hidnya ezen a
tertleten.

4. Az elmult években az eurdpai szinten végzett munka és azoknak az orszagoknak a
tapasztalatai, ahol a népegészségiigyben léteznek kezdeményezések a ritka betegségekkel
kapcsolatban, megmutattdk, hogy a ritka betegek egészség (és szocidlis) gondozdsanak
kulcselemei a globalis és a specifikus nemzeti megkdozelités és az eurdpai egylittmiikodés. A
nemzeti szinti specifikus tervek vagy stratégidk megalkotasa els6bbséget élvez a fentebb
emlitett Bizottsagi Kommunikaciéban és a Tandacsi Ajanldsban. Ennek a jelentdségét
erdsitette meg a Tanacs Ajanlasat kiséré Munkabizottsag Ertékel6 Dokumentuma: ,a
tagallamok kozott szétforgdcsolodnak a ritka betegségeket szolgadlo forrdsok, ezért
sziikséges egy specifikus terv ezeknek a forrdasoknak az ésszpontositdsdra és hatékony
felhaszndldasdara” ( SEC(2008)2713végs6, 11.11.2008
(http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=SEC:2008:2713:FIN:EN:DOC).

2. Az EUROTERV projekt hattere

5. Az eurdpai projekt a Ritka Betegségek Nemzeti Tervének kidolgozasahoz
(EUROTERV) a Bizottsag népegészségligy teriiletén végrehajtand6é programjanak (2003-
2008) harom éves projektje, amelynek feladata, hogy dokumentumokat dolgozzon ki a
Nemzeti Tervek vagy Stratégiak létrehozasanak és végrehajtasanak megkonnyitésére, ahogy
azt a 2009. junius 8.-i Tandcsi ajanldsban a ritka betegségek teriiletén megvaldsitandé
fellépésrél megfogalmaztak. Ezeket a terveket vagy stratégiakat ajanlott ,lehetéleg 2013
végéig” létrehozni és végrehajtani. A 27 EU tagallam egészségiigyi hatdsagai alairtak a
dokumentumot, jelezve, hogy készek betartani ezt a hataridot.

6. Az EUROTERV-ben az eurépai betegek ernydszervezete az Eurordis, tovabba a
kiillonb6z6 orszagokbdl még 30 partner vesz részt az Olasz Nemzeti Egészségligyi Intézet
(Istituto Superiore di Sanitf, Italy) Ritka Betegségek Nemzeti K6zpontjanak koordinalasaval.
A projekt biztositja az érdekeltek széleskorli bevondsat beleértve az egészségiigyi
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hatdsagokat, az egészségiigyi politikusokat, az egészségligyi szakembereket, a kutatékat és a
betegeket.

7. Az EUROTERV-et kezdeményezbék csoportja készitette el a dokumentum elsé
valtozatat, amelyet a ritka betegségek tertiletén tevékenyked6 kiillonb6z6 résztvevdkkel tobb
alkalommal széleskoriien megvitattak. A végso tervezetet - amelybe a megbeszéléseken tett
javaslatokat beépitették - nem hivatalos konzultaciéra atadtdk az EU egészségiigyi hatosagi
szakembereinek. A végsd valtozat elkészitéséhez felhasznaltak a konzultacié soran kapott
megjegyzéseket, és ezt fogadtattak el az egészségligyi hatdsagokkal (Krakko 13 May 2010). A
végs6 dokumentumot az Eurordis altal szervezett konferencidkon - Bulgaridban,
Horvatorszagban, Danidban, Franciaorszagban, Németorszagban, Magyarorszagon,
frorszégban, Olaszorszagban, Luxemburgban, Hollandidban, Romanidban, Spanyolorszagban,
Svédorszagban, az Egyesiilt Kiralysagban és Lengyelorszagban - mutatjak be. A nemzeti
konferencidkon a helyi érdekeltek fogjak megvitatni az EUROTERYV ajanlasait és az EU ritka
atvehesse azokat. A konferencidkon felmeriild megjegyzéseket rogzitik és mellékletként
hozzaillesztik a végsé dokumentumhoz.

3. Mit jelentenek az ,,Ajanlasok” ebben a dokumentumban

8. A 2009. junius 8-ai Tanacsi Ajanlas a ritka betegségek teriiletén torténd lépésekre
vonatkozoan Kkijelenti, hogy az EUROTERV feladata az ,iranyelvek és ajanlasok” kidolgozasa.
A jelen dokumentum elkészitésére szervezett tanacskozasokon élénk vita alakult ki az
»ajanlasok” sz jelentésérdl ebben a vonatkozasban. Egyetértés volt abban, hogy az ajanlasok
mintegy irdnyvonalat jelentenek a nemzeti tervek és stratégiak kidolgozasahoz, végrehajtva
a ritka betegségek terililetére vonatkozé f6 eurdpai dokumentum tartalmat, kiilonos
tekintettel a fent emlitett Tanacsi Ajanlasokra. Nagy jelentdséget tulajdonitottak a tételes
ajanlasoknak abban a vonatkozasban, hogy az EUROTERV ajanlasai az eszk6zok és példak
gylijteménye, amely megmutatja, hogyan lehet nemzeti (és eurdpai) szinten a ritka
betegségekre vonatkozd 1épéseket megszervezni. Valojaban ebben a dokumentumban
ajanlott 1épéseket a kiilonboz6 tagallamok eltéréen fogjak kialakitani és végrehajtani az
orszag egészseégligyi és szocialis rendszerétdl, a lakossag szamatol, a ritka betegségek
tertletén fellelhetd szakértelemtdl és a mar meglevé kezdeményezésektél valamint a
koltségvetéstdl fliggden.

0. Tisztdban vagyunk azzal, hogy néhany orszagban mar van hagyomanya a ritka
betegségek kiilonleges egészségpolitikai j6 gyakorlatanak, mas orszagokban pedig éppen a
dokumentumunk irdsanak idején készitik a Nemzeti Terveket és Stratégiakat. Az EUROTERV
ajanlasainak nem az a célja, hogy helyettesitse az orszagokban mar meglevd, vagy spontan
kialakul6 kezdeményezéseket, hanem hogy ravilagitson azokra a kulcsfontossagu 1épésekre a
ritka betegségek teriiletén, amelyek a néhany éves eurdpai munka soran a legfontosabbnak
tlintek, és amiket az eurdpai dokumentumokban a ritka betegségek orszagon belili
helyzetének javitasara leirtak.

10. Az EUROTERV altalanos céljaival 6sszhangban jelen dokumentumot, amelyik az
EUROTERYV ajanlasait tartalmazza, egy olyan eszkoznek szantuk, amely a ritka betegségekre
vonatkoz6 nemzeti erdéfeszitéseket irdnyitja és beilleszti egy kozOs eurdpai szintl
stratégiaba. Megkonnyiti a nemzeti kezdeményezéseknek és az ezen a teriileten mar
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meglevd f6 szempontoknak és j6 gyakorlatoknak az 6sszekapcsol6dasat és megteremti az
alapot az egytittmiikodéshez és hozzaallashoz abboél a célbdl, hogy az EU tagallamok ritka
betegségben szenveddinek egészségiigyi ellatasat a kivanatos médon javitsak.

11. Jelen dokumentum célszemélyei politikusok és egyéb érdekcsoportok tagjai, akik
résztvevdi a tervezési folyamatoknak, illetve pontosabban a ritka betegségekre vonatkozo
tervek és stratégiak kidolgozasanak az orszagukban.

4. A Nemzeti Terv és Stratégia definialasa az EUROTERYV szerint

12. A Nemzeti Tervet vagy Stratégiat ugy lehet meghatarozni, mint a ritka
betegségekre nemzeti szinten létrehozandoé és végrehajtando integrdlt és dtfogo egészségiigyi
és szocidlpolitikai Iépések készletét, ami adott idékeretben elérendé meghatdrozott célokkal
jellemezhetd. Kiillonosen fontos a megfeleld forrasok (pl. human, financialis, infrastrukturalis)
elosztasa a Nemzeti Terv vagy Stratégia létrehozasahoz, kovetéséhez és értékeléséhez, hogy
biztositva legyen a terv vagy stratégia hatékonysaga. A nemzeti tervnek vagy stratégidnak
fenti definici6ja magaban foglalja a 2009. jinius 8.-ai tanacsi ajanlas két {6 elvét a ritka
betegségek teriiletén végrehajtandé 1épésekral.

Egységes - arra utal, hogy a stratégiadkat gy kell 1étrehozni, hogy meghatarozza az egymast
kiegészitd intézkedéseket, fokozza az egylittmiikodést és elkeriilje a parhuzamossagokat.
Atfogé - arra utal, hogy a tervben el6re lathaté intézkedések teljesitsék a betegek
legfontosabb sziikségleteit (pl. ellatds mindsége, de szocidlis szolgaltatds is). A betegek
sziikségleteinek megfelel6 terv vagy stratégia, ami a tervezett lépések maximalis
hatékonysagat célozza meg, nem korlatozédhat egyetlen tertiletre, hiszen szamos teriilet
kapcsolodik dssze és tAmogatja egymast.

II. RESZ - A TERULETEK, INTEZKEDESEK ES AZ EUROTERV AJANLASAINAK LEiRASA

13. A dokumentum e részében az EUROTERV-et l1étrehozo csoportnak és a szakértéknek a
ritka betegségek kezelésében szerzett tapasztalatai alapjan a Tanacs Ajanlasaban kozzétett
teriileteket és intézkedéseket targyaljuk, amelyeket az EUROTERV projekt szervezésében
tartott kiilonb6zd talalkozdékon és tanacskozasokon hoztak.

14. Az EUROTERV altal ajanlott intézkedések attekinthetdségének megkonnyitése
érdekében ez a dokumentum a Tanacs ajanlasainak szerkezetét koveti:

1. teriilet A RITKA BETEGSEGEK TERULETERE VONATKOZO TERVEK ES STRATEGIAK

2. teriillet A RITKA BETEGSEGEK MEGFELELO MEGHATAROZASA, KODOLASA ES
JEGYZEKBE VETELE

3. teriillet A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS KUTATAS

4. teriilet A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO SZAKERTOI KOZPONTOK ES
EUROPAI REFERENCIAHALOZATOK

5. teriillet A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS SZAKERTELEM EUROPAI SZINTEN
TORTENO OSSZEGYUJTESE

6. teriillet A BETEGKEPVISELETI SZERVEZETEK SZEREPENEK NOVELESE

7. terillet FENNTARTHATOSAG
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1. Teriilet 1.A RITKA BETEGSEGEK TERULETERE VONATKOZO TERVEK ES

STRATEGIAK

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)
1. Megfelelé szintii tervek vagy stratégidak
létrehozdsa és végrehajtdsa a ritka

betegségek szdmdra, vagy megfelelé
intézkedések mds kézegészségiigyi

stratégidkban azzal a céllal, hogy ritka
betegségben szenvedbk mindségi ellatdsban
részestiljenek, beleértve a diagnosztikdkat,
kezeléseket, habilitdcickat és, ha lehet
hatékony drva gydgyszereket, és foleg:

(a) minél hamarabb, legkésobb lehetidleg
2013 végéig kidolgozni és elfogadni egy
tervet vagy stratégidt az irdnyadé és
strukturdlé intézkedések meghozataldra a
ritka betegségek teriiletén az adott

terveikbe vagy stratégidikba a helyi, a
regiondlis és a nemzeti szintii, a jelenlegi és
a jovendd kezdeményezéseket;

(c) a terveikben vagy stratégidikban
definidljanak korldtozott szdmu elsébbségi

lépéseket  célkitiizésekkel és  kévetési
mechanizmusokkal;

(d) a ritka betegségek nemzeti tervének
kidolgozdsdhoz vegyék figyelembe a nemzeti
szinten mérvadd hatésdgok utmutatdsait és
ajdnldsait a folyamatban levé projekt -
ritka  betegségek  nemzeti  tervének
létrehozdsa (Euroterv) - keretében, amelyet
a Kézésség a kézegészségiigy terliletén

egészséqiigyi és szocidlis rendszerben;
(b) tegyenek lépéseket, hogy egy dtfogé
megkozelités kialakitdsdhoz bevonjdk a

2008-2011 koézott az els6 programban
vdlasztott ki tdmogatanddénak.

1.1 Bevezetés

15. A Nemzeti Terv vagy Stratégia tervezésének folyamata jelentdsen eltérd lehet a
kiilonbo6z6 tagallamokban. Ennek az oka, hogy a koriilmények és a ritka betegségek tertiletén
lev6 tapasztalatok nagyon kiilonboz6ek lehetnek. Néhany orszag (pl. Franciaorszag) mar a
masodik nemzeti tervet alkotta meg, néhany orszag pedig az els6t (Spanyolorszag,
Portugalia, Gorogorszag és Bulgaria) mas orszagokban viszont keveset tudnak a tertletiikon
€16 ritka betegségben szenveddk helyzetérdl.

Mégis, a Tanacs Ajanlasait kovetve, minden tagallamnak (lehet6leg 2013 végéig) meg kell
alkotnia és végre kell hajtania a ritka betegségekre vonatkoz6 megfeleld szintii terveket vagy
stratégiakat. A cél az, hogy Eur6paban minden ritka betegségben szenvedd egyenléen jusson
hozza a magas szinvonalu orvosi ellatashoz, beleértve a diagnosztikakat, a kezeléseket és a
rehabilitaciot.

1.2 A Nemzeti Terv vagy Stratégia kidolgozasa

16. A meglev6é tapasztalatok és az EUROTERV megbeszélések soran a szakértd
résztvevikkel tortént konzultaciok alapjan meghatarozasra kertlt néhany elem, amely fontos
tényezdk a kovetkezdk: az ismertség kialakitasa és fokozasa, a kiilonb6zé résztvevok
bevonasa a terv készitésébe és végrehajtasaba; a ritka betegséggel él6k gondozasaban fellépd
akadalyok és a betegek legfontosabb igényeinek a felbecsiilése és lehetséges megoldasai.
Negativ tényezok, amelyek szikithetik a megoldasi lehet6ségeket, dsszefliggésben lehetnek
az adott orszagban levd szakértelem és forrasok elérhetdségével, az alacsony 1élekszammal,
de ezek szintén gyenge pontok lehetnek az altalanos egészségiigyi rendszerben is. A
gazdasagilag gyenge idGszakok szintén negativ hatassal lehetnek az egészségligyi ellatasra,
habar ez nem okozhatna zavart a ritka betegségek helyzetére valé odafigyelésben. Az
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értékeket ugyanakkor az egészségiigyi rendszer alkalmazkodasi cselekvésprogramjanak
kontextusaban kell nézniink, melyek a pénziigyi nehézségek athidalasa miatt valtak
szlikségesseé.

A NEMZETI TERVEKHEZ VEZETO UT

Gorogorszag: 2008 végéig a RB-hez kapcsol6dd tevékenységek zome (beleértve a ritka
betegségek korai nemzeti tervét) a Gorog Ritka Betegségek Szovetségének (PESPA) a
nyomasara torténtek. 2009-ben két kormanyzati fennhatdsagu szervezet is ugy dontott, hogy
elkotelezi magat az ligy mellett:

a) a GSRT (az Oktatasi Minisztérium Elethosszig Tarté Tanulasért és a Vallasos Ugyekért
Felel6s Bizottsaganak fennhatdsaga alatt 4ll6 Kutatasi és Technoldgiai Hivatal) kapcsolédott az
E-RARE-hez (http://www.e-rare.eu/) tamogatva egy gorog projektet a ritka betegségek
tertiletén.

b) Emellett a torvényhozé HCDCP (a GoOrog Egészségligyi Minisztérium, Betegségek
Kontroll és Prevenciés Kozpontja) csatlakozott a programhoz és létrehozta a Gorog
Tudomanyos Szakért6k Tanacsadd Bizottsagat azzal a kulcsfeladattal, hogy kidolgozza a ritka
betegségek nemzeti tervét.

[rorszag: A nemzeti terv el6készitésének megkezdését 2010-t8] tervezték, gy, hogy a terv f6
elemei mar 2011-t6l bevezetésre Kkerililhessenek. A cisztds fibrozis szilirésének és az
egészségligyi informacids halézatba val6 bekapcsolédasnak torvénybeiktatasa 2010-re varhato.

17. A ritka betegségre vonatkozé Nemzeti Terv vagy Stratégia kidolgozasahoz a francia
elnokség alatt az Eurordis és az EUROTERYV, valamint a Francia Egészségiigyi Minisztérium
altal szervezett ,Eur6pai Konferencia a Nemzeti Tervekrdl és Stratégiakrol” 2008. november
18.-an a kovetkez 1épéseket hatarozta meg és fogadta el:
a) fel kell mérni az orszdgban él6 ritka betegségben szenveddk igényeit, a
forrasigényeket, a meglevd nemzeti egészségiigyi és szocialis gondozodi
szolgaltatasokat, és alehetséges megoldasokat;
b) a nemzeti tervet vagy stratégiat tamogatdé mechanizmus kialakitasa az
orszagban és a terv felvazolasa;
c) Terv vagy Stratégia vazlat az altaldnos célok és teriiletek meghatarozasaval;
d) meg kell hatarozni (az a) pontban jelzett felmérések eredményeibol
kovetkezd) specidlis teriiletekre vonatkozé kezdeményezések és intézkedések
életbe 1épését megadott idon beliil;
e) biztositani a nemzeti terv vagy stratégia elGrelathat6o 1épéseinek
fenntarthatosagat, atvitelét és befogadasat az orszag altalanos egészségiigyi
rendszerébe;
f) a végrehajtas kovetése, az eredmények értékelése és ennek megfeleléen a terv
modositasa.

1.3 A Nemzeti Terv vagy Stratégia iranyitasi mechanizmusanak kidolgozasa

18. A Nemzeti Terv vagy Stratégia létrehozasat és végrehajtasat nagymértékben segiti
egy iranyitasi mechanizmus (pl. interdiszciplinaris bizottsag) kidolgozasa és életbeléptetése.

A kiilonb6z6 résztvevék meghatarozasa és bevondasa - beleértve a nemzeti/régios/helyi
hatésagokat, a tudomanyos tarsasagokat, a klinikusokat, a kérhazi menedzsereket, a
betegszervezetek képviseldit, stb., illetve mindazokat, akik részt vettek a Nemzeti Terv vagy
Stratégia tervezésében és végrehajtasaban - kiilon hozzaadott értéket jelentett a kiilonb6zd
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http://www.e-rare.eu/

tagdllamokban (pl. Belgium, Olaszorszag, Portugalia, Hollandia). Tekintettel a ritka
betegségek sokféleségére, a Nemzeti Terv vagy Stratégia elsédleges 1épéseinek
meghatarozasaban segithet a kiilonb6zd résztvevok véleményének Osszegytijtése. Ez egy
modszer arra is, hogy el6segitse a tapasztalatok és a tudas kicserélését és egyuttal kialakitsa
a kozos felelsséget és részvételt abban a vitaban, hogy hogyan lehet az orszagban a ritka
betegségben szenveddk helyzetén javitani. Végiil egy elkotelezett csoport altalaban segitheti
és 0sztonozheti a ritka betegségekkel kapcsolatos intézkedések integralasat az orszagban.

Belgiumban és Hollandi4ban léteznek A RITKA BETEGSEGEK illetve AZ ,ARVA” GYOGYSZEREK
MULTIDISZCIPLINARIS SZERVEZO BIZOTTSAGAI. Mindkét bizottsag fiiggetlen. Tagjai a
betegszervezetek képvisel6i, orvosok, kutatok, gydgyszerészek, a gydgyszeripar, az egészségbiztositas
és kormanyzati tanacsadé testiiletek képviselsi. Allandé tudomanyos titkarsaguk van és kézponti
kapcsolddasi pontként szolgélnak a sajat és mas orszagok relevans résztvevdi szdmara.

.RITKA BETEGSEG KARTYA” PORTUGALIABAN

A ritka betegséggel él6k dontéshozatali folyamatokba valé fokozdd6 bevonasanak érdekében
létrehoztak egy a Nemzeti Terv kidolgozasaért felel6s munkacsoportot a ritka betegségek nemzeti
bizottsagan beliil az Egészségligyi Minisztérium, a Szocialis Ugyek Minisztériuma és a két orszagos ritka
betegséggel éléket 6sszefogd szervezet bevonasaval. A munkacsoport feladata a betegek javaslatainak
meghallgatisa, a betegek sziikségleteinek értékelése és a kozos munka a ritka betegséggel él6k
szempontjabol fontos javaslatok kidolgozasaért. A munkacsoport kidolgozta a ,ritka betegség kartyat”,
melyet a portugal parlament is jévahagyott, mint ajanlast, a kovetkezd céllal:

1. Biztositsa, hogy vészhelyzet esetén az egészségligyi szolgaltatok hozzajussanak a beteggel
kapcsolatos relevans informaciékhoz.

Javitsa a folytatolagos kezelések mindségét.

Konnyitse meg a szakért6i kozpontokkal val6 kapcsolatfelvételt.

Konnyitse meg a megfelel6 egészségligyi egységek kozotti kapcsolatot, beutalast, tovabbkiildést.
Informaciot biztositson a beteg specifikus orvosi javaslatokhoz

Uik Wi

EGY TANACSADO TESTULET JELENTOSEGE: LENGYELORSZAG PELDAJA

Lengyelorszagban az Egészségiigyi Minisztérium 2008 juniusaban létrehozta a Ritka Betegségek

Szakért6i Bizottsagat, a minisztérium tanacsado testiileteként a kovetkezé kiemelt feladatokkal:

e javaslattétel a ritka betegséggel é16k ellatasanak és kezelésnek iranyvonalat megszabé torvényekkel
kapcsolatban;

¢ megoldasok kidolgozasa és javaslattétel az egyenl6 esélyli informacidhoz, diagnézishoz, kezelésekhez
és gondozashoz val6 hozzaférés elvének gyakorlatba tltetéséhez;

e tamogatasi kritériumok kidolgozasa az ,arva” gyogyszerek kdzpénzekbdl valo finanszirozasara;

e a ritka betegségek alap, ill. a specialis egészségiigyi kezelésének biztositasara vonatkozé mérési és
kutatasi modszerek kidolgozasa;

e a ritka betegségek diagnosztikajaval és kezelésével kapcsolatos tudas megosztasa a tarsadalommal,
kiiléndsen az egészségiigyi teriileten dolgozokkal;

e tamogatni a ritka betegségek terapias folyamatanak racionalizalasat

e biztositani a tarcakozi koordinacidt és nemzetkozi kooperaciot kiilondsen mas EU tagallamokkal, a
ritka betegségek kezelésével és gondozasaval kapcsolatos politikak alkotdsa soran.

2008 6szén a Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga javasolta az MPS 11, az MPS VI és a Pompe betegség

minden stadiumaban a kezelések finanszirozasat. Ez néhany hénappal késébb a terapias programba

épitését és altalanos bevezetését eredményezte. 2009 végén a Szakértdi Bizottsag bejelentette, hogy

megkezdte a munkat a ritka betegségek nemzeti tervén.
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A RITKA BETEGSEGEK ORSZAGOS KOZPONTJANAK (RBOK) KULDETESE MAGYARORSZAGON

Az Egészségiigyi Minisztérium rendelete alapjan megalakult a Ritka Betegségek Orszagos Koézpontja
Magyarorszagon 2008. november 11-én, az Allami Népegészségiigyi és Tisztiorvosi Szolgalat
részeként. A kiildetése alapjan a Ritka Betegségek Orszagos Kozpontja:

1. meghatdrozza a népegészségiigyi indikatorokat a ritka betegségekre nézve;

2. kidolgozza a sajat adatgy(jtési technolégidjat és egylittm(ikodik mas agazatokkal, annak
érdekében, hogy boévitse az indikatorok készitéséhez sziikséges, a ritka betegségekkel
kapcsolatos adatait;

3. el6segiti a ritka betegségekkel kapcsolatos utmutaték, protokollok kidolgozasat és vizsgalati
projektek kivitelezését;

4. a ritka betegségekre specializdlddott egészségiigyi szolgaltatdbk nemzeti adatbazisanak

fenntartasa;
5. hozziajaruldas a nemzeti tudaskozpontok kijeloléséhez és eurdpai halézatokba valo
kapcsolodasahoz;

6. elGsegiteni minéségellen6rzési programok létrehozasat és miikodtetését a ritka betegségekkel
foglalkoz6 laboratériumok szamara;

7. el6segiteni az e-egészségligyi alkalmazasok hasznalatat a ritka betegségek ellatasa soran.
8. elbsegiteni a ritka betegségek oktatasat az egyetemeken;

9. részvétel a nemzetkozi hatésagokkal az ,arva”’gyogyszerek és ,arva” gyogyaszati eszkozok
engedélyeztetése érdekében végzett munkaban;

10. felmérni a ritka betegséggel él6k hozzaférésének lehetdségeit a rendelkezésre all6 szocialis
szolgaltatasokhoz

1.4. A figyelem fokozasa

19. A figyelem sokféleképpen alakithat6 ki, és gyakran a betegszervezetek képviseleti
hatékonysagatol fiigg. Konferenciak és események szervezése, a média bevonasa és a mas
tertileteken ismert figyelemfelkelté egyéb moddszerek is alkalmazhatdk a ritka betegségek
tertletén. A figyelemfelkeltésnek egy sikeres példaja a Ritka Betegségek Vilagnapja. A
nemzeti terv sikeres kidolgozasanak eldsegitéséhez az egészségpolitikusoknak kell novelni a
»poziciéban levd” dontéshozok (az egészségiigyi és egyéb teriileteken dolgozo politikusok, és
intézmények, kilondsen a szocialis Ugyek, a kutatas, a regionalis és helyi hatosagok,
korhazmenedzserek és szakértdi csoportok) figyelmét és tudatossagat.

A FIGYELEM KIALAKITASA: A RITKA BETEGSEGEK VILAGNAPJANAK PELDAJA
A Ritka Betegségek Vilagnapjat els6 alkalommal 2008. februar 29.-én az Eurordis kezdeményezte.

A Napot 2009-ben helyi szinten 19 nemzeti szovetség rendezte meg; Eurépaban 600 betegszervezet,
Osszességében pedig 30 orszag vett részt benne. A Nap célkozonsége a politikusok (egészségiigyi
hat6sagok, nemzeti és eurdpai parlamenti képvisel6k) a tarsadalom, a média, egészségligyi szakértok,
tuddsok és kutatok voltak.

Az eseménynek weboldalt készitettek, tovabba mas web alapt forumokat is felhasznaltak (Facebook,
You Tube) a Ritka Betegségek Vilagnapjanak sikeréhez. Ebben az évben néhany nap alatt 21 000
latogatdja volt a www.rarediseaseday.com-nak. A Nap média lefedettsége is nagy volt, 1500 cikk
jelent meg. A masodik Ritka Betegségek Vilagnapja kiterjedt Eurdpan kiviilre is az USA, Kanada,
Argentina, Kolumbia, Ausztralia, Taiwan és Kina részvételével.

Az Eurépai Parlamentben munkaebédet tartottak, amelyen az Eurépai Bizottsag politikusai,
betegképvisel6k, parlamenti tagok és a bio-gyogyszeripar képvisel6i vettek részt. A 2009. Ritka
Betegségek Vilagnapjan szintén tortént lobbizas nemzeti szinten (Spanyolorszdg, USA, Kina), és
alkalmat biztositott arra, hogy elinduljon a nemzeti tervek kidolgozasa (Belgium, Spanyolorszag,
Portugalia, Bulgaria, frorszag, Cseh Koztarsasag), szakért6i kozpontok létrehozasa (Hollandia, D4nia)
és nemzeti szovetségek megalakuldsa (Svajc, Ausztralia).
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A Ritka Betegségek Vilagnapja az adomanyozasra is rairanyitotta a figyelmet - Katalonidban a Telethon
'Az Ev Tamogatottjanak” a ritka betegséggel él6ket valasztotta. A Ritka Betegségek Vilagnapja szintén
fontos szerepet toltott be a koztudat formalasaban (az év soran VIP és celeb személyek kozvetitésével).
Informalt, oktatott és bevonta a tarsadalmat a ritka betegségekkel jaré problémakba.

A 2010 évi ritka nap olyan kivalé tuddsokra irdnyitotta a figyelmet, akiknek a munkaja nagyban
elGsegitette a ritka betegségek kutatasat.

1.5 A betegek igényeinek felmérése

20. Tekintettel a ritka betegségek kiilonleges helyzetére és gondjaira a népegészségiigy
szempontjabol, a kielégitetlen igények felméréséhez és a nemzeti egészségiigyi és szocialis
rendszer meglevo szolgaltatasairol szdlo jelentésekhez némileg eltér6 formak és mddszerek
lehetnek sziikségesek. A Nemzeti Terv vagy Stratégia kialakitdsanak el6készitd fazisaban a
kovetkez6 informacidk lehetnek fontosak:

e a ritka betegségben szenveddk és csaladjaik nem, vagy nem megfelelen kielégitett
igényeinek analizise az orszagban (pl. a probléma nagysaga, leir6 epidemioldgiai
adatok)

e a ritka betegségben szenved6k szamara meglevd, a ritka betegek javat szolgalo
egészségiligyi forrasok és szolgaltatasok felmérése (pl. a fogyatékossag, gyermek
egészségligy, térités, epidemiologia, pszicholdgiai és szocialis gondozas, stb. terén);

e a nemzeti szinten meglévd lehetdségek a ritka betegségben szenveddk egészségi és
szocialis gondozasanak javitasa érdekében.

A szovegdobozban egy példa olvashaté a betegigények értékelésérdl.

.A RITKA BETEGSEGBEN SZENVEDOK EGESZSEGI HELYZETENEK JAVITASARA IRANYULO
INTEZKEDESEK NEMETORSZAGBAN”

Ezt a tanulmanyt 2009 augusztusaban jelentette meg a Német Szovetségi Egészségiigyi
Minisztérium. A tanulmdny a ritka betegséggel él6 személyek jelenlegi helyzetét vizsgalja
Németorszagban az egészségiigyi rendszer kiilonbozd szerepl6inek szemszogébdl. Felmérték a
tarsadalmi szervezeteket, a szolgaltatokat és betegszervezeteket mennyiségi és mindségi
adatokat szolgaltatd kérddiveket, személyes interjukat és csoportos megbeszélések modszereit
alkalmazva. Az eljaras soran kijelolésre keriiltek a cselekvési programok prioritasai az egyes
teriileteken beliil: az altaldnos ellatas helyzete, a gondozas specidlis formai, a diagnoézis, a
terapiak, az informacié és tapasztalat megosztasa, valamint a kutatasok terén. Ez biztositja a
megbeszélések alapjat a nemzeti akcié forum megvaldsitasanak elsé 1épéseit tekintve, csakugy,
mint a Német Ritka Betegségek Nemzeti Terve esetében. Kovetkezésképpen az egyéni tertileteken
lehetséges megoldasok a meglevd és tervezett EU szintli cselekvési programokkal koordinalva
fognak megvalésulni.

1.6 Alacsony lélekszamu orszagok

21. Az EUROTERV projekt tervezésekor felmertlt, hogy a kis lélekszamu orszagoknak
kiilonleges problémakkal kell szembenézniiik a ritka betegségek egészségiigyi ellatasarol
sz6l6 politikajuk kidolgozasa soran. Ezekben az orszagokban ugyanis szdmos betegség eld
sem fordul a tarsadalomban, ill. csak nagyon szdérvanyosan jelentkezik. Tovabba az
aranyosan Kkorlatozott pénzalapok és az egészségiligyi személyzet nem teszi lehetévé az
egészségligyi szolgaltatasok elégséges megosztasat. Ezek a tények kombinalédnak tarsadalmi
szinten tapasztalhatdé tudatossag és ismeretek hianyaval; az egészségligyi dontéshozdkra
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gyakorolt érdekérvényesité nyomas hidnyaval, a ritka betegséggel él6k helyzetével szembeni
kozonnyel, a helyben elérhet6 specializalt egészségiigyi szakemberek és ritka betegségek
tudaskozpontjainak hidnyaval; és a ritka betegségek kutatasanak elégtelenségével.

22. Ezen okok miatt a nemzetkozi egyiittm{ikodés minden orszag szamara fontos, de a
kis orszagok szamara életbevagd. A kis orszagok kiilonleges koriilményei egyértelmiien
maddjat az adott orszagban. Az eurdpai viszonylatban, illetve a szomszédos, vagy egyéb
orszagokkal val6 egylittmlikodésben megvalosulé cselekvési programok elényben
részesiilnek a ritka betegséggel él6k onellaté nemzeti egészségiigyi gondozasaval szemben. A
nemzetkozi egylittmiikodésre vonatkozo példak az alabbi dobozokban lathatok.

A KOZEP-EUROPAI ORSZAGOK SZELESKORU EGYUTTMUKODEST TERVEZNEK A RITKA
BETEGSEGEK TERULETEN

Hat K6zép-Eurdpai orszag — Ausztria, Cseh Koztarsasag, Németorszag, Magyarorszag, Olaszorszag és
Szlovénia - vezetd szakértbi Salzburgban egy nem hivatalos talalkozon megvitattak a hatarokon
ativeld egytttmiikddés javitasanak lehet6ségeit a ritka betegségek teriiletén. A kovetkez6 talalkozo a
Gasteini Eurdpai Egészségiigyi Forum (EHFG) szervezésében 2009. augusztus 24.-én és 25.-én zajlott
le az egy évvel korabbi hasonl6 taldlkozo6 utan, amelyen tobb EU egészségiigyi miniszter is részt vett,
szintén Salzburgban. Az orvoslasnak ezen a specialis teriiletén valé szoros egylittmiikodés gyakorlati
megvalositasanak lehet6ségeit vitattak meg szakértdi szinten. Az els6 pont, amiben kozel minden
résztvevl egyetértett, a nemzeti koordinalé irodak/kézpontok létrehozasanak fontossaga (abban az
esetben, ha még nem lenne), melyek a tudaskézpontok, vagy az azzal egyenértékii szakkérhazak
nemzeti halézatanak kiépitéséért felel6sek. Masodik szinten a koordinacios kozpontoknak ki kellene
épitenie egy szoros hataron ativel6 hal6zatot, annak érdekében, hogy koordinalja és elésegitse a ritka
betegséggel él6k specialis nemzeti szolgaltatdsokhoz val6 hozzaférését és hasznalatat egy kib&vitett
kozosségre (Kozép-Eurdpa) nézve. 2010. majus 12-én, Krakkdban egy kiegészit6 talalkozot is
rendeztek.

A RAPSODY PROJEKT (http://www.rapsodyonline.eu/)

Bar a ritka betegségek ritkanak tlinnek, 6sszességiikben mégis sok embert érintenek. A
hatékony nemzetkozi egylittmiikodés alapvetd, tekintve hogy az egyes betegségek esetszama
alacsony az egyes orszagokban. A projektben résztvevd orszagok remélik, hogy 16 ritka
betegségre szakértdi kozpontok allnak majd fel; egész Eurépaban informaciécsere alakul ki a
ritka betegséggel é16k kezelésérdl és a szolgaltatasokrdl; a kiilonb6z6 orszagok szolgaltatasai
osszehasonlithatova valnak; meghatarozzak a legjobb eljarasokat és 1Uj szolgaltatasok
bevezetését tamogatjak vagy kezdeményezik (web oldalakon, adatbazisokon, ellatod
intézményeken és programokon keresztiil).

A résztvevd orszagok: Cseh Koztarsasag, Dania, Franciaorszag, Németorszag, Magyarorszag,
Olaszorszag, Luxemburg, Spanyolorszag, Svédorszag, Hollandia, Portugalia, Nagy Britannia.

1.7 A Nemzeti Terv vagy Stratégia miikodési teriiletei és 1épései

23. A létez0 nemzeti tervek (Bulgaria, Franciaorszag, Portugalia, Spanyolorszag)
meghatarozzak az altaldnos célokat és specidlis teriileteket, és hogy milyen lépéseket
szlikséges megtenni. A specialis teriiletek hasonl6ak a mar meglev6 tervekben, tiikrozve,
hogy a kiilonb6z6 eurdpai orszagokban a ritka betegséggel éléknek hasonlé sziikségleteik
vannak.
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A f6 teriiletek a legtobb esetben: a ritka betegség kiilonlegességének felismerése; az
érintettek és a tarsadalom tajékoztatdsa; jobb hozzaférés az orvosi kezelésekhez (szakért6i
kozpontok); idében megfelel6 diagndzishoz jutas; hozzaférés a jobb kezeléshez és a
megfeleld gydgyszerhez (pl. arva gydgyszer); kutatas; egészségligyi szakemberek képzése; a
betegszervezetek megerdsitése; az egészségligyi és specialis szocialis szolgaltatasok javitasa.
Ezek a tertiletek egybeesnek a Tanacs Ajanlasaival.

24. A Tanacs ajanlasai kozott szerepel ,a tervben vagy stratégidkban megfogalmazando
korlatozott szamu elsddleges 1épés, céljaik és kovetési mechanizmusuk” kidolgozasa. A
jelenleg jovahagyott Nemzeti Tervek a specidlis teriiletek és célok szamat 5 és 10 kozott
hatarozzak meg. Természetesen ezeknek a terveknek a dimenziojat és
kotelezettségvallaldsait nem lehet szadmokkal Osszehasonlitani, hiszen a célok és
megkozelitések Osszetettségének szintje és egészségligyi rendszerbe épiilésének feltételei
eltéréek lehetnek.

25. Az elsédleges teriiletek, célok és intézkedések a nemzeti hatdésagok jogkorébe
tartoznak és csak az adott orszag specialis egészségligyi és szocio-gazdasagi feltételeinek
szambavétele alapjan vihetdk véghez. Mindazonaltal a Nemzeti Terv vagy Stratégia altalanos
céljai altalanos, egyetemes értékeken, nevezetesen a jé mindségli ellatashoz vald
hozzaférésen, az egyenléségen és a szolidaritason alapszanak.

RITKA BETEGSEGEK BOLGAR NEMZETI TERVE 2009-2013

http://www.raredis.org/pub/events /NPRD.pdf

2008. november 27-én a Bolgar Orszaggyiilés elfogadta a Ritka Betegségek - genetikai
rendellenességek, velesziiletett elvaltozasok és nem Orokletes betegségek Nemzeti Tervét (2009-2013).
A terv az alabbi 9 prioritasi teriiletet hatarozza meg:

1. Epidemiol6giai adatok gyfijtése a ritka betegségekre vonatkozdan Bulgaridban egy nemzeti
regiszter létrehozasaval.

2. A genetikai eredetli betegségek megel6zésének fejlesztése a meglévé szlir6program
kib6vitésével.

3. A genetikai eredetii ritka betegségek prevencidjanak és diagnosztikajanak fejlesztése 4j genetikai
tesztek bevezetésével, a laboratériumi tevékenységek decentralizaldsaval, és az orvos-genetikai
tanacsadashoz valé konnyebb hozzaféréssel.

4. A prevenci6, diagnosztizalas, orvosi kezelések és a betegek, ill. csaladtagjaik szocialis

s sz

5. A ritka betegségek korai diagnosztizalasara és megel6zésére szakosodott egészségligyi
szakemberek szakmai képzésének 6sztonzése.
6. Megvaldsithatésagi tanulmany egy miikod6képes ritka betegségek referencia kozpontja
sziikségességét, lehetdségeit és kialakitdsainak kritériumait szem el6tt tartva.
7. A ritka betegségekrol és azok megel6zésének lehetdségeirdl sz616 orszagos kampany szervezése
a tarsadalom informalasara.
8. Tamogatas és egyiittmiikodés a ritka betegséggel él6k civil egyesiileteivel és betegszervezeteivel.
9. Egytuttmiikodés a tobbi EU tagallammal.
A terv teljes koltségvetése 22 103 098 BGN (=11 306 974 EUR).
A ritka betegségek Nemzeti Tervének érdekében létrehoztak a Ritka Betegségek Nemzeti Konzultacids
Tanacsat (NCCRD) az Egészségiligyi Minisztériumon beliil. A Tanacs tagjait az egészségiigyi miniszter
rendeletben nevezi ki. A Tanacs a programban meghatarozott prioritdsokon és tevékenységeken alapulé
miikodését torvényben vazolja fel. Az NCCRD tagjai dllanddak és ritka betegségek teriiletén érdekelt
szektorok relevans képvisel6ib6l all. A Tanacs szoros egyiittmiikodésben dolgozik a Bolgar
Orvostudomanyi Tarsasagokkal.
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RITKA BETEGSEGEK FRANCIA NEMZETI TERVE (2004-2008)

Ez volt az els6 érvénybe léptett terv és az egyetlen, amely atesett egy kiilsé értékelésen és frissitésen,
kb. tiz stratégiai prioritas koré szervez6dott.
1. Aritka betegségek el6fordulasardl sz616 ismeretek bovitése
A ritka betegségek kiilonlegességeinek felismerése.
Informaciok névelése a betegek, az egészségiligyi szakemberek és a tarsadalom szamara
Szakért6k képzése a ritka betegségek jobb azonositasa érdekében.
A sziirések és diagnosztikai tesztekhez val6 hozzaférés megszervezése.
A betegek kezelésekhez és a min6ségi egészségiigyi ellatashoz val6 hozzaférésének. fejlesztése
Folytatni az er6feszitéseket ,arva” gyégyszerek tAmogatasaért.
A ritka betegséggel él6ket gondozdk specidlis igényeire valaszintézkedések kidolgozasa, és a
betegszervezetek tAmogatasanak fejlesztése.
9. El6segiteni a kutatast és az innovaciot a ritka betegségek teriiletén, kiilonos tekintettel a
kezelésekre.
10. Nemzeti és eurdpai partnerkapcsolatok kialakitasa a ritka betegségek teriiletén.

PN W

RITKA BETEGSEGEK GOROG NEMZETI TERVE (2008-2012)
8 stratégiai prioritast hatdroz meg.
1. A ritka betegségek kiilonlegességének felismerése (hosszu-tavi kronikus betegségek listajan
valo regisztralasuk).
2. Novelni az ismereteket a ritka betegségek epidemiolégidjarél és a ritka betegségek
adatbazisanak létrehozasa.
3. Informaciék kidolgozasa a betegeknek, az egészségiligyi dolgozdoknak és a tarsadalomnak a
ritka betegségekkel kapcsolatban.

sse7

szolgaltatasokat (egészségligyi szakemberek képzése a betegségek jobb felismerésének
céljabol, az egészségiigyi rendszerhez és mindségi ellatashoz val6 hozzaférés javitasa).

. A szlirés és a diagnosztikus tesztekhez val6 hozzaférés megszervezése.

. A kutatas és innovacio elésegitése a ritka betegségek vonatkozasaban, kiillondsen a specialis
hatékonysagu 1j terapiak esetében.

. Aritka betegséggel é16k specidlis szlikségleteire megoldas keresése.

. Nemzeti szinten egy integralt cselekvési platform létrehozasa, a ritka betegségek teriiletén, és
az eurdpai partnerséget fejlesztése.

o U
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RITKA BETEGSEGEK PORTUGAL NEMZETI TERVE
2008. november 12-én a portugadl orszaggyiilés elfogadta Portugidlia Nemzeti Tervét a ritka
betegségekre vonatkozdan. Interneten olvashaté errél bévebb informacié portugal nyelven:
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/portugal.pdf.
A Nemzeti Tervnek két f6 célja van: 1) Nemzeti intézkedéscsomag létrehozésa és fejlesztése a ritka
betegséggel él6k és csaladjaik egészségiigyi szolgaltatasok és Kkezelések terén megjelend
sziikségleteinek kielégitésére; 2) fejleszteni a ritka betegséggel €16k minGségi egészségligyi ellatashoz
valo egyenl6 hozzaférésének mértékét.
Mindezek eléréséhez az alabbiak sziikségesek:
1. Ritka Betegségek referencia kdzpontjainak kialakitasa
2. Fejleszteni a ritka betegséggel €16k szamara a megfeleld ellatdshoz valé hozzaférést
3. Bdviteni az ismereteket a ritka betegségekrdl
4. Elémozditani az innovaciot a ritka betegségek kezelésében és az ,arva”gyogyszerekhez vald
hozzaférést.
5. Megerésiteni az egylittmiikodést nemzeti és nemzetkozi szinten, beleértve az EU
tagallamokat és a hivatalosan portugal nyelvet beszél6 orszagok kozosségét.
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A RB Nemzeti Terve (NPRD) kompatibilis a 2010-ig tart6 Egészségiligyi Nemzeti tervvel. Tartalmaz
egy bevezetési iddszakot (2008-2010) és egy megszilarditasi idészakot (2010-2015).
Az NRPD f6 stratégija 3 f6 csoportra oszthaté: a) beavatkozasi stratégia, b) oktatas és tovabbképzés a
ritka betegségek kapcsan, c) az informaciok gylijtése és elemzése. A terv tovabbi 15 tevékenységet
részletez az értékeléshez.

RITKA BETEGSEGEK SPANYOL STRATEGIAJA
2009. junius 3-an Spanyolorszag elfogadta az Egészségiigyi és a Szocialis Minisztérium, az Autoném
Ko6zosségek, a tudomanyos tarsasagok és betegszervezetek megallapoddsa alapjan a Nemzeti
Egészségiigyi Rendszer (NHS) Ritka Betegségek Stratégidjat. Mind az NHS Ritka Betegségek
Stratégiaja és a tobbi autoném kozosségi cselekvési program horizontalisan minden ritka betegséget
megcéloz. On-line itt elérhetd (spanyolul):
http://www.msc.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/docs/enfermedadesRaras.pdf.
A spanyol stratégia elemei kovetik a Tanacs Ajanlas altal a ritka betegségek teriiletén megvalositando
fellépésrol korvonalazott javaslatokat. A NHS Ritka Betegségek Spanyol Stratégiaja a kdvetkezo stratégiai
szempontokat foglalja magaba:

1. Informéacié a ritka betegségekrdl (specidlis informaciék a betegségekrél és az elérhetd

ellatasi forrasokral)

2. RB-k prevencidja és korai felismerése

3. Egészségligyi ellatas (koordinacio az egészségiigyi ellatas kiilonb6z6 szintjei kozott)

4. Terapidk: ,arva” gyogyszerek, hatasfokozo szerek és orvosi eszkozok, haladd (korszerti)
terapidk és rehabilitacio.
Szocialis és egészségligyi ellatas
Kutatas
7. Oktatas és tovabbképzés

o u

1.8 Ritka betegségek nemzeti tervének célcsoportja

26. Az eurédpai politika nem tesz kiilonbséget a kozel 8000 kiilonb6z6 ritka betegség
kozott az egészségligyi ellatasi szikségletek és jogok tekintetében. Valdjaban a ritka
betegségeket az EU életveszélyes vagy krdnikusan legyengitd, magas foku komplexitassal jaro
korokként hatarozza meg, beleértve a genetikai eredetii betegségeket is, melyek el6fordulasi
gyakorisaga nem tobb mint 5/10000. Ezért ez a definici6é szamos betegségfajtat magaba foglal,
pl. genetikai betegségek, ritka rakfajtak, auto-immun betegségek, velesziiletett malformaciok,
amelyekkel esetleg mar foglalkoznak szakpolitikdk. Mas helyzetekben a politikusok
helyénvalonak és etikusnak tarthatjak, ha a ritka betegségek sziikségletei altal eldmozditott, a
gondozas terén véghezvitt fejlesztéseket, a tobbi (nem ritka) egészségiigyi kondicidkra is
kiterjesszék.

27. Ezért a nemzeti egészségligyi és szocidlis ellatas céljai szempontjabol hasznos lehet a
célcsoportot részletesebben meghatarozni, az egészségiigyi rendszer igényeitdl és az orszag
szocial-politikai és egészségligyi kornyezetétdl fliggéen. Ez a néhany, mar kidolgozott nemzeti
tervvel rendelkez6 eurdpai orszagban mar kiillonb6z6 mdédokon megtortént.

A BOLGAR NEMZETI TERV (2009-2013) igy hatarozza meg a célcsoportjat:

Ritka betegséggel é16k (az orszag lakossaganak 6%); csaladok, akiknél fennall a kockazata a genetikai
problémakkal sziilet6 gyermeknek; csaladok, akiknek megtermékenyiilési nehézségeik vannak;
allapotos ndék; minden ujsziilott. A definicid6 magyarazata, hogy mindezen csoportoknak javara
szolgalnak a terhesség alatti genetikai vizsgalatok, az Gjsziilott és a szelektiv (csak a veszélyeztetett
csoportok szamara) szlir6programok elinditasa vagy megerdsitése, csakigy, mint a figyelemfelkeltd
kampanyok.
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A PORTUGAL NEMZETI TERVBEN a célcsoport ,olyan egyénekbdl all, tekintet nélkiil a nemre, akik
az életlik barmely pillanataban egy ritka betegség érintettjei, figyelembe véve a csaladi kornyezetet és
a tagabb kozosséget, fiiggetleniil a fogyatékossag mértékétol.” Az ehhez hasonlé definicidk kiemelik
azt a tényt, hogy a terv vagy stratégia minden ritka betegséggel é16 személyre vonatkozik.

1.9 A Nemzeti Tervrol vagy Stratégiarol torténo tajékoztatas

28. A stratégia része kell, hogy legyen, az orszagban fejlesztés vagy adaptalas alatt allo
Nemzeti Tervrél és Stratégiardl szolé informacié elterjesztése. Ez hatékony befolyast
biztosithat a ritka betegségben szenvedd paciensek viselkedésére és az egészségiigyi rendszer
teljesitményére. Az EUROTERV projekt munkafolyamatanak szakaszaiban megegyezés
sziiletett a tekintetben, hogy a Nemzeti Tervet vagy Stratégiat nyilvanossagra kell hozni
minden részletére kiterjed6en, ideértve a specifikus akcidkat, a relativ id6zitéseket és
mindezek értékelésének eredményeit, a munka befejeztével. A terv, vagy a stratégia teljes és
részletes informdacidinak elterjesztése segit biztositani a terv el6relathaté miiveleteinek
nagyobb hatékonysagii megvaldsulasat. A terv informacidinak eurdpai szintli elterjesztése,
angol nyelvli Osszefoglaléval szintén nagyon fontos a nemzetkdzi szintl spontan
egyuttmiikodés élénkitésében.

1.10 A Nemzeti Terv vagy Stratégia fenntarthatosaga és id6tartama

29. A megvalésitashoz sziikséges tevékenységeket, amikor csak lehetséges, a meglévd
egészségligyi és tarsadalombiztositasi rendszerekhez kell illeszteni, hogy a Nemzeti Terv, vagy
Stratégia az altalanos egészségligyi rendszer integralt részévé valjon, és a fenntarthat6saga
javuljon. Ugyancsak a lehet6ségekhez mérten, ki kell egésziteni veliik a mar meglévd specialis
egészséglgyi és szocialis ellatasokat. Amikor 0j strukturat, vagy szervezetet hoznak létre, meg
kell hatarozni és elemezni kell annak 6sszetételét, feladatat, és szervezeti kapcsolatat a tobbi
érintett intézménnyel.

30. Lényeges olyan rendelkezések megalkotdsa, melyek integraljdk az el6relathaté
tevékenységeket az adott orszag altalanos egészségligyi rendszerébe, igy biztositva a Nemzeti
Terv, vagy Stratégia befejezése utan is annak hosszan tart6 hatasat az egészségligyi ellatasra.

31. A 1étez6 Nemzeti Tervek, vagy Stratégiak élettartama eltérd, atlagosan 3-5 év, egyes
esetekben nincs megszabott idétartam; mas esetekben a stratégia/terv nem igényel kiilon
idOkeretet és egy folyamatos ciklikus tervezést tesz lehet6vé: pl. a spanyol nemzeti stratégiat 2
évente fogjak értékelni és adaptalni az ellendrzés eredményeitél fiiggben. A Terv
tevékenységeinek optimalis id6tartama az egyes specifikus egészségligyi rendszerek miikodési
modjan mulik. Ugyanakkor konszenzus jott létre a tekintetben, hogy a ritka betegségekre
vonatkoz6 Nemzeti Terveknek, vagy Stratégiaknak, mas kozegészségligyi tervekhez
hasonlatosan, jol meghatarozott és behatarolt idékorlatot kell tartalmazniuk, iddszakos és
végso értékeléssel, és ahol sziikséges, a célok ismételt meghatarozasaval.

1.11 Nyomon kovetés
32. Az EUROTERYV targyalasokon létrejott konszenzus értelmében tanacsos:

- Rendszeres id6kozonként, megfelel6 mechanizmussal nyomon kévetni a Terv, vagy a
Stratégia végrehajtasat, az egyes kezdeményezéseket minden specifikus teriileten, és
a célok és hatariddk betartasat.
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- Ahogy a Francia Nemzeti Terv Ertékelése javasolja, az iranyitasi mechanizmushoz
tartozo tagok (interdiszciplindris testiilet vagy bizottsag) évente tartsanak kotelez6en
el6irt minimum szamud megbeszélést. E megbeszélések rendszeressége hozzaadott
értéknek bizonyult.

- Ajanlatos jelentést késziteni és terjeszteni a ritka betegségek kozosségeiben (pl. a
betegek és egészségligyi szervezetek, dontéshozdk, stb. kozott).

33. Az indikatorokat értékel6 intézmények kivalasztasa alapvetd fontossagu a folyamat
sikere, hatékonysaga és a miikodés terhének csokkentése érdekében. Valoban fontos, hogy egy
olyan intézmény/szervezet gylijtse az adott mutatohoz tartozé adatokat, amely természetes
mddon érdeklédik az indikator altal mutatott informaciok irdnt. Ez képes biztositani a
megfeleld figyelmet, folyamatossagot, szakmai hozzaértést és a hattér megszervezését.

34. Az EU Tandcsa Ajanlasadban felkéri az Eurdpai Bizottsagot, hogy ,2013 végéig, -
készitsen a tagdllamok dltal nyujtott informdcidkon alapuld, az Ajdnlds megvalésitdsdrdl szolé
végrehajtdsi jelentést az Eurdpai Parlament, a Tandcs, az Eurdpai Gazdasdgi és Szocidlis
Bizottsdg, valamint a Régiok Bizottsdgai részére, ahhoz, hogy lehetévé tegye az egészségiigy
tertiletére vonatkozd javaslatok benytjtdsdt az esetleges jovobeli kézosségi cselekvési programok
keretében. Ez alapjdn kerlilijon megdllapitdsdra, hogy a javasolt intézkedések milyen mértékii
hatékonysdggal miikédnek, valamint hogy sziikség van-e a ritka betegségekben szenveddk és
csalddtagjaik életmindségét javité tovdbbi intézkedésekre.” E mellett ,rendszeresen tdjékoztassa
a Tandcsot a ritka betegségekril sz616 Bizottsdgi Kommunikdcidt kévetd intézkedésekrél.” Ezért,
a nemzeti terv végrehajtasanak folyamatos ellendrzése nemzeti célkit(izése mellett azt is
tekintetbe kell venni, hogy néhany indikatorra azért van sziikség, hogy az Eur6pai Bizottsagot
ellathassuk a Nemzeti Terv, ill. Stratégia végrehajtasarol szolé adatokkal, az Eur6pai Unio
Tanacsa részére sziikséges jelentés elkészitéséhez. Sziikséges ezért az indikatorok koherens
rendszere, definicidkkal, igy biztositva a tagallami adatok 6sszehasonlithatésagat.

35. Az EUROTERV projekt keretén belill elkésziilt a sziikséges indikatorok, a f6
teriileteken és néhany lehetséges tevékenységen alapulva. Olyan mutatokat dolgoztak ki,
melyek segitenek ellendrizni az ajanlott tevékenységeket, és adaptalhatok a kilonb6z6
nemzeti helyzetekhez. Tobb, a ritka betegségekre vonatkoz6 egészségligyi mutatd
kidolgozasanak altalanos dokumentumat is figyelembe vettek (pl. RDTF, Ritka Betegségek
Szakért6i Bizottsaga altal készitettet). Egy masik EUROTERV dokumentum foglalkozik az
indikatorok listajaval, leirva a kivalasztasuk maddszereit és jellemzdiket. Az EUROTERV altal
javasolt mutaték a legtobb esetben az eljarasra vonatkoznak, mivel szerepiik a Nemzeti
Tervek, ill. Stratégiak kidolgozasi fazisainak ellendrzése. Kisebb szamu mutaté foglalkozik az
egészségligy teriiletén varhaté eredményekkel.

36. Az egészségligyi eredmények indikatorai sziikségesek a ritka betegségekre vonatkozo
epidemioldgiai helyzet ellendrzéséhez is. Az RDTF (Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsaga)
eurépai szintli megbeszéléseket kezdeményezett a ritka betegségekre vonatkozé egészségiigyi
mutatok ko6zos meghatarozasara. (Ezt a feladatot valdsziniileg atveszi a jogutéd EUCERD, a
Ritka Betegségek Szakértdinek Eurdpai Bizottsaga).

1.12 Ertékelés és feliilvizsgalat

37. Tanacsos a Nemzeti Tervet/Stratégiat értékelni és atvizsgdlni. Az e célbol az
EUROTERV keretei kozott kidolgozott javaslatok és ajanlasok a kovetkezdket tartalmazzak:
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e a legmegfelel6bb értékelés egy fiiggetlen feliilvizsgalat, melyet a folyamat szereplditdl
(panel, bizottsag), a Nemzeti Terv/Stratégia Kkifejlesztésben, bevezetésében résztvevd
szervektdl fliggetlen szakértdi csoport végezzen el.

e az indikatorokat az EUROTERV dolgozta ki. A mutatdk, a megvaldsitas, és a cselekvési
program tervezési folyamata, valamint ezek eredményei értékelésének fontos alapjat
képezik. Bar természetesen még tobb mutaté valhat szilikségessé azon specifikus
kezdeményezések értékeléséhez, melyek nem szerepelnek az EUROTERV indikatorok,
vagy EUROTERYV ajanlasok kozott.

38.

A még jobban egységesitett értékelési eszkozon tilmenden a paciensek, és mas

maganszemélyek szempontjai is szilikségesek a ritka betegségekre vonatkozé Nemzeti
Tervek/Stratégiak sikerének elbiralasahoz. Erdemes felderiteni a legalkalmasabb eszkdzoket
azok figyelembe vételéhez. Ugyanazt a mddszert kellene alkalmazni a betegek sziikségleteinek
felmérésére a nemzeti tervek és stratégiak bevezetése el6tt, majd azok értékelésénél. Néhany
olyan ,puha” eredménymutatd, mint pl. a paciensek elégedettsége, szerepel az értékelési
eszkozok kozott. Az ilyen megkdzelitési mod korlatai ellenére (nehezen szamszerisithetdk,
nem standardizalhatdk, stb.) a Francia Nemzeti Terv elsd értékelési folyamataban hasznosnak
bizonyultak. Lasd alant a Francia Nemzeti Terv értékelésének a paciensek tapasztalataira és
elégedettségére vonatkozo részét.

A FFRANCIA NEMZETI TERV FO EREDMENYEI 2004-2008

Adatgyiijtés a klinikai kisérletek és a népegészségiigy teriileteirol

Megalakult a ritka betegségek nyilvantartasért felel6s nemzeti bizottsag.

A kutatasok és a népegészségiigy érdekeltjei nyilvantartasahoz palyazatokat irtak ki.

A megfelel6 nyilvantartasok kijel6lése - egyesek tdimogatasa.

A szakért6i kozpontok kotelezése arra, hogy gy(ijtsék a naluk megfordulé 6sszes ritka
betegséggel kapcsolatos klinikai adatot.

Koltségvetés hozzarendelése ezekhez a tevékenységekhez.

Az informacidszerzés és képzés teriiletérol

Enciklopédidkat dolgoztak ki a betegek szamara.

Siirgdsségi esetekre utmutatokat dolgoztak ki.

Tilinet alapjan val6 keresésre alkalmazasokat fejlesztettek ki.

Kiadtak az Orphanet konyvet és eljuttattak 10 000 szakemberhez.

Az Egészségligyi Minisztérium Strgdsségi kartyakat dolgozott ki, melyet a tudas
kozpontok terjesztettek.

Tamogattak a nemzeti segélyvonalat.

Az orvostanhallgatok képzésébe kétdras ismertetdanyagot illesztettek be a ritka
betegségek 1étezésérdl és a kapcsolddé informaciokhoz valo hozzaférésrol.

Egy 30 oras valaszthato tanegységet hoztak létre az orvostanhallgatok szamara

A diagnosztikai tesztek teriiletérol

Laboratoriumok kozotti kapcsolati halo szervez6dott (onkogenetika, neurogenetika,
értelmi akadalyozottsag, neuroszenzoros genetika, stb.) hogy az egyiittmiikodés
biztositva legyen.

Vizsgalati itmutatokat készitettek.

Vizsgalati eljarasok keriiltek finanszirozasra.
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Az orvosi ellatas teriiletérol

Az Egészségiigyi Technoldgia Ertékels Ugynékség (Health Technology Assessment
agency) klinikai iranyelveket dolgozott ki a diagnézisokhoz és kezelésekhez

Téritési programot hoztak létre, azokra a gyogyszerekre és eszkdzokre vonatkozoan,
melyeket hivatalos alkalmazasi teriilete nem a ritka betegségé, vagy az altalanos
téritési rendszeren kiviil esnek.

A kérhazba torténo kozlekedés koltségeinek téritése, ha az egy szakért6i kdzpont.
Létrehoztak a ritka betegségek irodajat a Nemzeti Egészségbiztositasi Hivatalon beliil,
a problémak kezelésére és a régiok kozti miikodés dsszehangolasara.

A Ritka Betegségek Nemzeti Terve és a Terv a Fogyatékkal é16 Emberkért kozotti
koordinacio: felismerve a ritka betegségek fokozott terheit.

Szérélapot publikaltak a ritka betegséggel é16k jogairdl és lehetdségeirdl.

A szakértoi kozpontok teriiletérol

Nemzeti bizottsagot allitott fel a minisztérium, az egyetemek és kdrhazak, a
tudomanyos tarsasagok képvisel6ibdl 3 betegképviseld és 7 szakérté bevonasaval.
Evenkénti palyazati felhivast tettek kozzé a nemzeti kézpontok cimének elnyeréséhez.
A kivalasztashoz haszndlt kritériumok: orszagos lefedettség a ritka betegségek
esetében, tudomanyos szaktudas, az aktivitas mértéke, legyen 5 éves terve az ellatas
szinvonalanak fejlesztésére. Korlatoztak az oktatast is végzo allami kérhazakra.
Foglalkozzon a val6di orvostudomanyi kihivast jelent6 esetekkel (ritka
betegségekkel). Kiildetése nem minden beteg ellatasa, hanem a betegutak
megszervezése. Korlatozott szamu kézpont, mivel a szakért6k szama is limitalt.
Koltségvetési keret rendelése a tevékenységek dsszehangolasara a teljes korti és
koordinalt megkozelitési mod biztositasa érdekében. Hozza kell jarulnia az ismeretek
és a professzionalis gyakorlat fejl6déséhez, adatokat kell szolgaltatnia az
egészségligyi hatosagok részére, hogy mérhetdvé valjon a politika hatasa.
Osszehangolt technikai és human program - gyermek/felnétt multidiszciplinaritas.
Legyen multja a betegszervezetekkel vald koordinalt egytittmiikodésnek. 5 éves
cselekvési programmal rendelkezzen a helyzet javitasa érdekében.

Regionalis szakért6i kozpontok lettek kijel6lve, melyek kapcsoldodnak a nemzeti
tudaskozpontokhoz.

3 évenként onvizsgalat. Részletes jelentés az elért eredmények és a kitizott célok
osszehasonlitasardl. Inditvany az eltérések kikliszobolésére. A Nemzeti Bizottsag
attekinti és véleményezi.

Kiils6 atvizsgalas 5 év elteltével. Teljes jelentés. Két szakértd helyszinre latogatasa (az
egyik a kérhazi akkreditacio, a masik a ritka betegségek szakértdje).

131 kozpont jott 1étre, jovahagyva és tAmogatva. (200 gyogyitassal és 200 nem
gyogyitassal foglalkozé 4j orvosi allas)

A gyogyszerek elérhet6ségének és hozzaférhetdségének teriiletén

Az arva” gydgyszerek gyartdi mentességet élvezhetnek az ado és egyéb fizetési
kotelezettségek alol.

Az ,arva” gyégyszerek az innovativ és draga egészségiligyi termékek listajara
felkeriilve rendszeresen téritettek.

A piacon kaphat6 ,arva” gydgyszerek hozzaférhetetlenségének megel6zése
Korai hozzaférés terve
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A kutatas teriiletén
o Evente palyazati felhivas a preklinikai kutatasok terén
e Evente a klinikai kutatasok terén
o Evente kozos palyazati felhivas néhany mas EU tagallammal (E-RARE)

A BETEGEK TAPASZTALATAINAK ES ELEGEDETTSEGENEK ERTEKELESE

A Francia Nemzeti Terv értékelésében a paciensekkel és csaladtagjaikkal folytatott
interjukbol kidertlt, hogy tobbségiiknek nem volt tudomasuk a Terv létezésérdl.
Ugyanakkor, az egészségligyi szolgaltatasok terén javulasrél szamoltak be, kiiléndsen a
szakért6i (referencia) kozpontokon Kkeresztiil (az esetek sokszor tobbszoros korokkel
kezdddtek, de végiil elvezettek pl.: az arva gyogyszerek téritéséhez és a jobb otthoni
segitségnyujtashoz).

Ezekbdl az interjukbol dertiltek ki a ritka betegek kozosségeinek specifikus igényei, melyek
a jov6beni Francia Nemzeti Terv akcidinak mozgatdéereje lehetnek, és amelyeket mas
orszagok nemzeti terveinek kidolgozasakor is hasznos lehet figyelembe venni. A betegek és
szlleik kiilonésen a gyermekkort6ol a felndttkorig terjedé idészakot emlitették olyan
periodusként, mely tobb figyelmet érdemel az egészségiigyi ellatoktol. Panaszoltdk, hogy
nem kielégitd a betegek és csaladtagjaik pszicholdgiai segitése, kiillondsen a testvéreké.
Ugyancsak nem kielégitd a ritka betegek mindennapi segitségnyujtasaért felelés hazi
orvosok képzése sem.
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1.13. EUROTERV ajanlasok az 1-es teriiletre: A ritka betegségek terére vonatkoz6
tervek és stratégiak

R 1.1 A ritka betegségek kitlintetett népegészségiigyi figyelmet érdemelnek a kiilénleges
sziikségleteik miatt.

R 1.2 Sziikséges lépéseket tenni a kézfigyelem és tudatossdg fenntartdsa érdekében,
hogy nyilvanvalévd valjon a probléma dimenzidja, és kialakuljon a kézos felelOsség
vdllalds.

R 1.3 Egy olyan mechanizmus (pl.: interdiszciplindris panel, bizottsdgok) létrehozdsa
kivdanatos minden érdekcsoport bevondsdval, amely elésegiti a Nemzeti Terv vagy
Stratégia fejlesztését vagy megvaldsitdsat.

R 1.4 Helyzetfelmérés sziikséges az aldbbi tertileteken:

o A létezl egészségiigyi forrdsok, politikdk, szolgdltatdsok, klinikai és
alapkutatdsi tevékenységek szambavétele beleértve azokat is, amelyek a
ritka betegségeket célozzdk meg valamint azokat, amelyek a ritka
betegségekben szenveddknek valamilyen formdban haszndra vdlhat (pl.:
fogyatékossdg teriiletén, gyermekgondozds, kdrtérités fizetés, feliigyelet,
pszicholdgiai és szocidlis gondozds, stb.)

o A betegek igényeinek feltdrdsa.

e Nemzeti szinten felmérni és javitani az egészségiigyi és szocidlis
gondozds elérhetd szolgdltatdsait, amelyek a ritka betegségekben
szenvedd betegek szdmdra jottek létre.

e Az eurdpai egyiittmiikodést és a ritka betegségekre vonatkozo eurdpai
dokumentumokat hogyan veszik figyelembe a nemzeti terv vagy
stratégia létrehozdsdndl.

R 1.5 A nemzeti tervet vagy stratégidt jol megfogalmazott célokkal, konkrét cselekvési
tervvel kell kidolgozni, amelyek meghatdrozott idéponton beliil valésulnak meg,
ellenérizheté médon. A nemzeti terv vagy stratégia dltaldnos céljai az egyetemlegesség
dltalanos dtiveld értékekein nyugszanak: az egyenldség és szolidaritds elvén alapulva
biztositott hozzdférés a mindségi egészségligyi elldtdshoz,.

R 1.6 A nemzeti terv vagy stratégia szakmapolitikai dontései integrdaltak,
maximalizdljdk a strukturdlt egylittmiikédést és elkertilik a dupldzdsokat azokban a
funkcidkban és struktirakban, amelyek mdr léteznek a nemzeti egészségiigyben.

R 1.7 A nemzeti terv vagy stratégia szakmapolitikai dontései dtfogéak, és nem csak az
egészséqiigyi sziikségleteket tartjak szem eldtt, hanem példdul a szocidlis igényeket is.

R 1.8 Olyan specidlis tertiletek kertiljenek kijelélésre, melyek az EU Tandcsi Ajdnldsban
prioritdst kapott, és a tagdllamban azonositott legfontosabb sziikségleteket veszik

figyelembe.

R 1.9 Gondoskodjanak megfeleld forrdsokrdl, amelyek biztositjdk az eléiranyzott
tevékenységek megvaldsithatésdgdt a tervezett idén beliil. .
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R 1.10 A nemzeti terv vagy stratégia informdcidit hozzdférhet6vé kell tenni a
nagykozonség, a beteg képviseletek, az egészségiigyi dolgozdk szervezetei és a média
szdmdra, valamint eurdpai szinten is k6zé kell tenni.

R 1.11 Megfelel6 intézkedésekkel biztositani kell a nemzeti terv vagy stratégia
eloreldthato tevékenységeinek fenntarthatésdgadt, dtiiltetését és integrdciojdt az orszdg
egészségligyi rendszerébe.

R 1.12 A nemzeti terv vagy stratégia 3-5 évnyi hosszusdgu. Egy kézbensé hatdridé is
sziikséges, ami utdn ki kell értékelni az elérehaladdst, és sziikség estén mddosito
intézkedéseket kell tenni. Hosszabb tdavu vagy nem meghatdrozott idétartamra szolé
terv esetében 2-3 évente sziikséges az értékelés és a kivanatos médositds.

R 1.13 A nemzeti tervet vagy stratégidt rendszeres idékézénként kell nyomon kovetni,
amennyire lehetséges, az Euroterv indikdtorok alapjdn.

R 1.14 Az akcidk teljesitését és azok eredményeit folyamatosan értékeljék.
R 1.15 A nemzeti terv vagy stratégia értékelése akkor a legmegfelel6bb, ha azt egy kiilsé
testiilet végzi és figyelembe veszik a betegek és az dllampolgdrok szempontjait is. Az

értékelésrol szolo jelentést nyilvanossdgra kell hozni. A betegek sziikségleteit a terv
bevezetése eldtt és a végén is fel kell becstilni ugyanazt a médszert haszndlva.
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2. teriilet: A RITKA BETEGSEGEK MEGFELELO MEGHATAROZASA, KODOLASA ES JEGYZEKBE

VETELE

A tanacs ajanlasai (2009/ C 151/ 02)

2. A k6zdsségi szinti szakpolitikai munka
céljabdl alkalmazzdk a ritka betegségek azon
kézos fogalom-meghatdrozdsdt, miszerint e
betegségek tizezer személybdl legfeljebb

otnél fordulnak elé.

3. Ttizzék ki célul a ritka betegségek megfelelé
kédoldsdnak és valamennyi egészségiigyi
informdcids rendszerben valé

nyomon kévethetdségének a biztositdsdt,
0szténozve ezdltal a betegségek megfelel6
elismerését a nemzeti egészségliigyi elldatdsi és
visszatéritési rendszerekben a BNO alapjdn, a

4. Aktivan jdruljanak hozzd a ritka
betegségek konnyen elérhet6 és
dinamikus, az Orphanet hdlézaton és mds
létezd hdlézatokon alapulé unids
nyilvdntartdsdnak a kifejlesztéséhez, a
ritka betegségekrél szolo bizottsdgi
kézleményben emlitettek szerint.

5. Mérlegeljék minden megfelel6 szinten -
a kézosségi szintet is beleértve — egyrészt
az egyes betegségekkel  foglalkozo
informdciés hdlézatok, mdsrészt pedig -
jarvanyltigyi célokbdl - nyilvdntartdsok és

nemzeti eljdrdsok tiszteletben tartdsdval. adatbankok tdmogatdsdt, a fiiggetlen

irdnyitds elvét szem el6tt tartva.

2.1. Bevezetés

39. Szamos eurodpai orszagban nincsenek a ritka betegségek ellatdsahoz olyan specialis
intézkedések, melyek kiilonleges kezdeményezéseket igénylé csoportként kezelnék &ket.
Olyan orszagok, mint Svédorszag vagy az Egyesiilt Kiralysag nagyon biznak a j0 mindségl
horizontalis modellii egészségligyben és az egyenléség biztositadsanak elvében, amely biztositja
aritka betegségben szenveddk megfelel6 ellatasat. Mindazonaltal, a betegségek sokféleségének
és ritkasaganak koszonhet6en nagyon nehéz a diagndzist felallitani vagy barmelyik
egészségligyi rendszer jelenlegi gyakorlatdba nyilvantartani. Ezért kiilonleges 1épéseket kell
tenni azért, hogy a ritka betegségek felismerhet6ek és nyomon kovethetdek lehessenek. Az
egyes allamok szintjén a ritka betegségek osztalyozasa és megfelel6 kddolasa sziikséges az
irdnyitott tAmogatasi politikahoz és ahhoz, hogy javuljon a ritka betegségek nyomon kovetése
az egészséglgyi informacids rendszerben. A ritka betegségekkel kapcsolatos egészségligyi
intézkedések ellen6rzése nagyon fontos amiatt, hogy jelenleg a koérhazi és halalozasi
jelentésekbdl hianyzik a ritka betegségek besorolasa és megnevezése. Habar el kell ismerni a
nemzeti el6jogokat a sajat egészségligylik kapcsan, mégis fontos, hogy a ritka betegségek kozos
eurdpai és nemzetkozi kodrendszere létre jojjon. Azért, hogy az unioés egyiittmiikodések soran
konnyebb legyen olyan, a ritka betegségek adta kihivasokkal szembe nézni, mint példaul
epidemiolégiai informaciék gylijtése, egészségiigyi ellatas, illetve a betegek regisztralasanak
fejlesztése.

2.2 Aritka betegségek kddolasa és osztalyozasa

40. A ritka betegségekre vonatkoz6 egészségiigyi ellatas tervezésének egyik legnagyobb
problémaja az, hogy ezek a betegségek val6jaban lathatatlanok az egészségligyi rendszer
szamara, mivel nincs megfeleld kodjuk és gyakran félrediagnosztizaljdk Oket. Ezért a
kodrendszer kialakitasa kozponti téma a ritka betegségekre vonatkozo europai
kezdeményezésekben. Az RDTF (Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsaga) az elmult években
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tobb specidlis intézkedést is tett, a WHO-val (Egészségiigyi Vilagszervezet) 6sszefogva. A WHO
altal 2007-ben kezdeményezett, a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa (BNO) 10. verzidja
osztalyozasara. A TAG (Témajavaslati Testlilet) elnokének nevezték ki az EU RDTF vezetdjét,
hogy javaslatokat tegyen a ritka betegségek osztalyozasara és kodrendszerére. A BNO 11
(Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa 11. verzio) a tervek szerint 2015-ben keriil bevezetésre,
és alkalmas eszkoz lesz arra, hogy a ritka betegségek az egészségiigyi informéacids rendszeren
beliil nyomon koévethetdk legyenek. Mivel a BNO 11-ben a kddrendszer jelentds valtoztatason
esett at, az egészségligyi ellatas szakembereit erre megfelel6 médon ki kell képezni. Miel6tt a
BNO 11 bevezetésre keriil, a Orphanet osztalyozas (Orpha Code) ajanlhat6 a kédolasra, mivel
az nagymértékben egyezik a jovébeni BNO 11-el.

A RITKA BETEGSEGEK OSZTALYOZASI RENSZERENEK JAVITASA EUROPAI SZINTEN

A ritka betegségek koédrendszerére, osztalyozdsara és az adatok megbizhatésagara alakult Ritka
Betegségek Szakért6i Bizottsaganak egy munkacsoportja (WG) szorosan egyiittmiikodik a WHO
betegségek nemzetkozi osztalyozasasaval foglalkoz6 projektjén, és hozzajarul az BNO 10.
érdekében. Ebben a munkacsoportban az Orhanet-en kiviil az UKGTN (UK), NIH, EUROCAT, DIMDI
(Németorszag), CINEAS (Hollandia) és az olasz munkacsoport (lasd alant) is részt vesz.

A RITKA BETEGSEGEK OSZTALYOZASARA ES KODRENDSZERENEK KIALAKITASARA ALAKULT
OLASZ MUNKACSOPORT

Az Olasz Nemzeti Egészségligyi Intézet (Instituto Superiore di Sanita, Italy) Ritka Betegségek
Nemzeti K6zpontja (CNMR) altal koordinalt olasz munkacsoport alakult abbdl a célbdl, hogy a ritka
betegségek osztalyozasi rendszerét javitsak, és a lehetd legpontosabban, egységesen és kompletten
kodoljak be azokat,. A munkacsoport céljai a kovetkezdk: értékelje az ICD 9. és 10. verziéjaban
szerepl6 kdédok pontossagat, egységesitse a ritka betegségek terminoldgijjat, fejlessze a kodolas
folyamatat, hatarozza meg a kodolasi folyamat problémas teriileteit.

A munkacsoport kiilonb6z6 tagokbdl all: a halalozasi adatok kddolasanak nemzeti szakért6i (Olasz
Statisztikai Intézet - ISTAT), kérhdazi elbocsatasi adatok szakért6i (Egészségligyi Minisztérium), ritka
daganatok adatainak szakért6i, velesziiletett rendellenességek adatainak szakért6i, a ritka
betegségekkel kapcsolatos tevékenységek regionalis szakértdi, gy, mint Aquila, Latium, Lombardia,
Piedmont, Toszkana és Velence. A CNMR altal kifejlesztett internet alapil rendszer segiti a
munkacsoport tagjai kozotti kommunikaciot. Ez a munkacsoport részt vesz a TAG kodolasi
tevékenységében is.

2.3. Adatbazis

41. A ritka betegségek rendszeresen frissitett, el6fordulasi aranyokat, mechanizmusokat,
klinikai jellegzetességeket és etiologiai adatokat tartalmazé pontos szambavételezése segitené,
hogy tobbet tudjunk meg réluk, hogy maximalizalhassuk az ismertségiiket, és dokumentacids
tamogatast adna az egészségligyi ellatok, paciensek és kutatok szamara egyarant. Ugyanakkor,
a napi gyakorlatban ezeket a adatbazisokat alig hasznaljak. Ezért e ,leltarok” hasznalatanak
el6segitése epidemiolodgiai és népegészségligyi szempontbdl egyardnt sziikséges, egyidejiileg a
meglévd adatok Osszegylijtésének és rendszerezésének javitasaval. Az Orphanet? adatbazis
fontos dokumentaciés referenciat jelent ebben a kdrnyezetben.

2 (http://www.orpha.net)
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2.4. Epidemioldgia, regiszterek és feliigyelet

42. A ritka betegségek el6fordulasi gyakorisaganak megitélése a megfeleld kddrendszer
és osztalyozas fentebb leirt problémai miatt nehézkes, ezért problémat okoz a ritka betegségek
nyomon kovetése az egészségligyi rendszeren beliil. Ugyanezt mutatjak a Francia Nemzeti Terv
els6 terminusanak tapasztalatai is. Egy, a ritka betegségek el6fordulasi adatait tartalmazo
alapos adatbazis fontossaga és a tagallamok lehetséges egylittmiikodése és halézatépitése azt
igényli a tagallamoktdl, hogy kezdjenek hozza javaslatok kidolgozasahoz a ritka betegségek
nyomon kovetésére, egyesitsék nemzeti eréforrasaikat eur6pai méretekben. Ilyen eredményt
adhat egy Unids szintli adatgydijtési rendszer, mely elengedhetetlen az erre specializalt
nemzeti egészségligyi tervezés és menedzsment megfelel6 megtervezéséhez.

43. A ritka betegségek egyes tipusaira tekinthetiink Ugy, mint a koérnyezet és az egyén
egészségligyi allapotanak valtozasat okozd események jelzbire: a maradandé elvaltozasok,
gyermekrakok és ritka tumorok csak néhany példa a sok koziil. Barmelyikiikk novekvo
el6fordulasa figyelmeztetd jel lehet a nemzeti egészségiligyi hatésagok szamara. A ritka
betegségek nemzeti terve vagy stratégidja lehetéséget biztosit egy olyan jelz6rendszer
létrehozasara, mely felismerhet6vé teszi ezeket a tipikus eseményekre érzékeny ritka
betegségeket. Kiilonosen, ha egy hatékony elsddleges megel6zési valaszt is lehet alkalmazni,
vagy ha alapos el6fordulasi tanulmanyok végezhetéek el az esetiikben. Az EUROCAT, a
Velesziiletett rendellenességek Eurdpai Haldzata, egy nagyon érdekes példaja e betegségek
felhasznaldsara az 0j kornyezeti artalmakra valé korai figyelmeztetés elGsegitéséhez; az
els6dleges megel6zés hatékonysaganak értékeléséhez; a diagnosztika fejlédése hatdsainak
felbecsiiléséhez; és forraskozpontként esetgylijtemények vagy a artalom expoziciok vagy
kockazati tényez6k esetén. A ritka betegségek nyilvantartdsainak hal6zata életbevagé az ilyen
fontos tevékenységek esetében, mind nemzeti, mind pedig eurdpai szinten.

44, A jelzbrendszer megszervezésének feladata nagyon bonyolult és nem all
rendelkezésiinkre egyezmény a legjobb dimenzidkrél (pl. milyen tipusu ritka betegségek
figyelemmel kisérése lenne fontos és/vagy megvaldsithatd), és a ritka betegségek
epidemioldgiai felligyeletének moddszereir6l. A munka nagy részét Eurdpai szinten vegzik
napjainkban34. A Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsdganak egyik munkacsoportja latja el a
ritka betegséggel élok egészségligyi ellatasanak helyzetére és fejlddésére vonatkozo
indikatorok tanulmanyozasanak feladatat, beleértve az epidemioldgiai indikatorokat. A
munkacsoport 2008-as jelentése tartalmazza a ritka betegségek teriiletére vonatkozd
el6fordulasi adatok indikatorainak egyeztetett allaspontjat, mely szerint jelenleg korlatozott az
adatgy(jtés lehet6sége nemzeti és nemzetkozi szinten is. Errél a témarol beszélve hasznos
emlékezetben tartani referenciaként, az altaluk kiadott dokumentumokat és a nemzeti
valamint nemzetkozi szinten megvalosult kezdeményezéseket. Ezekben megtalalhatd a
modszerek, és a nyomon kovetésre kivalasztott ritka betegségek kivalasztasi kritériumainak
leirasa, melyek adaptalhatdak a specialis nemzeti kornyezethez.

A nemzeti szinten megvalésulé kezdeményezéseket el kellene mozditani a kézigazgatasi,
demografiai és egészségligyi ellatds adatai hasznalatdnak integraldsara a ritka betegségek
teriiletén (pl. mobilizalni, kereszt-referenciat és a meglévd adatbazisok 6sszehasonlitasat
biztositani; munkacsoportokat alakitani a hasonl6é adatok epidemiolégiai és népegészségiigyi
hasznanak mérésére).

3 Orphanet Report Series (2009): Patient Registries in Europe October 2009. Available on line at:
4 EPPOSI (2009): Workshop On Patients’ Registries For Rare Disorders - Need for Data Collection to Increase
Knowledge on Rare Disorders and Optimize Disease Management and Care
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45. A személyes adatok védelme egy fontos kérdéskor, melyet érinteniink kell, Ez nagy
valosziniliséggel ugyanis felmertl az olyan ritka betegségek tertiletén is népszeri eszkozok
esetében, mint az informacidgyiijtésre és ismeretbdvitésre is hasznalt adatbazisok,
nyilvantartasok. Ugyan létezik egy EB Irdnyelv a személyes adatok védelmére (Iranyelv
95/46/EC), ami szoros feltételek és szabalyok kozé szoritja a személyes és egészségiigyi
adatok gytjtését és felhasznalasat, és ami torvényileg megfelel6 eszkoznek tlinhet az
adatgyltijtés szabdlyozdsdra, azonban nehézségek szarmazhatnak az eurdpai direktiva
tagallami alkalmazasba illesztése soran. Mindazonaltal tudvalevd, hogy a személyiségi jog
szempontjabol érzékeny adatok kiterjedt és széleskor(i hasznalata a visszaélés nagymértéki
kockazatat hordozza magaban, tehat sziikséges a szigoru ellendrzés gyakorlata. Kiilonosen
fontos szempont ez a kislélekszamu orszagok esetében. A ritka betegséggel é16k helyzete egy
specidlis kérdéskort vet fel a feln6ttkor megkezdése el6tt. Ezen a mdédon ugyanis bizonyos
id6szakonként a kisgyermek személyes egészségligyi adatai is feldolgozasra kertilnének a
sziileivel kotott egylittmiikodési nyilatkozat alapjan. Mindezt viszont olyan mdédon kell
megoldani, hogy kézben a gyermek joga mindvégig megmaradhasson, hogy feln6ttkoraban
megerdsithesse vagy elutasithassa a tovabbi egyiittmiikodést.

2.4.1. Regiszterek

46. Betegség specifikus regiszterek, vagy ritka betegségcsoportokon alapul6 regiszterek
hatékony moédot jelentenek az egészségligyi sziikségletek meghatdrozasahoz, valamint
képesek kutatasokat generalni tobb tertleten, pl.: az epidemioldgia terén. Gyakran ezek
jelentik a ritka betegségekre vonatkozé tudomadnyos, klinikai és el6fordulasi informacidk
egyetlen forrasat. Szinte az dsszes regiszter tudomanyos, gyakran az adott betegség vagy
betegségcsoport irant érdekl6dd orvosok hoztdk létre. Szembe kell néznilik azonban olyan
nehézségekkel, mint pl. hosszu tavu fenntarthatosag, személyes adatok védelme, a
betegminta reprezentativitdsa. Mig a jelenlegi regiszterek lehet6séget adnak j6 mindségi
informaciok szerzésére, egy szisztematikus megkozelitésii regisztracié nélkiilozhetetlen a
lehetdségek bovitéséhez és a ritka betegségekrdl rendelkezésiinkre allé informaciok alapvetd
fejlesztéséhez. A regiszterek hozzaadott értéke az elmult években széleskoriien felmérésre és
bizonyitasra kertilt az RDTF munkajanak koszonhetden, melyet a Tanacsi Ajanlas is erdsen
tdmogat.

47. Alkalmas intézkedések szilikségesek a regiszterek fenntarthatésaganak, az adataik
mindségének és a tudaskozpontok bevonasanak biztositdsahoz. A tagallamok szamos
kezdeményezést beépithetnek a cselekvési programjukba a sziikségleteiktdl, az orszag
korilményeitél fliggben, a regiszterek epidemiologiai és a népegészségligyi cela
hasznalatara. Nem szabad mindeko6zben elfelejtentink a szakért6i és tudomanyos tarsasagok
altal megallapitott eurdpai szintli intézkedéseket és ajanlasokat. Az EU és a nemzetkozi
szintll kezdeményezések a legmegfelel6bbek a szélesebb korl tarsadalmi bazis eléréséhez, a
népegészségiigyi informaciés sziikségletek, az ,arva” gyogyszerek hatékonysaganak
felmérése, az egészségligyi ellatas tervezése és az egészségligyi koltségmenedzsment) dssze
kell hangolni, és a regisztracios tevékenységet el6 kell segiteni, egy kozos eszkozoket és
szolgaltatasokat nyujté platform létesitésével. A kozos eszkozok és szolgaltatasok megfeleld
definicioja, egyiitt a gylijtendd valtozdk kozos alap keészletével, a regiszterek alkalmazasi
teriiletétél fligg6en, segithetik a nemzeti dontéshozékat, abban, hogy a nemzeti
tervbe/stratégidba megfeleld6 rendelkezések kertiiljenek be, eldmozditva ezzel az
Osszehasonlithatdsagot, az informacidcserét a regiszterek és az orszagok kozott.
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A RITKA BETEGSEGEK OLASZ NEMZETI REGISZTERE
2001-ben az Egészségiigyi Minisztérium kibocsatott egy hatarozatot (DM 27962001)5, mely
megalapitotta a ritka betegségek nemzeti halézatat és megallapitotta a vonatkozd
egészségligyi ellatasok koltségmentességét. A hatarozat legfébb célja az volt, hogy lefektesse
az alapellatds szintjén szerepld szolgaltatasok téritésének a szabalyrendszerét és
meghatarozzon specifikus tdmogat6 intézkedéseket a ritka betegségben szenvedd paciensek
szamara. E célok elérésére a hatarozat specialis centrumok nemzeti haldzatat alapitotta meg a
ritka betegségek megel6zésére, feliigyeletére, diagnosztizalasara és ellatasi sziikségleteire. A
feliigyeletre vonatkozdéan a Ritka Betegségek Nemzeti Centrumdban (Olaszorszagi
Egészségligyi Nemzeti Intézet) létrehoztak a ritka betegségek regiszterét, amely a regionalis
és multi regionalis regiszterekbdl egyarant kap epidemioldgiai, klinikai és egyéb adatokat. A
regiszter 284 egyedi ritka betegségrdl és 47 ritka betegségcsoportrdl gylijt adatokat. A
betegségek és betegségcsoportok a hatarozatban Kkertltek rogzitésre. Tovabbi 109
tlinetcsoport var arra, hogy bekeriiljon a ritka betegségek listajaba. Napjainkban ez a
regiszter a nemzeti teriilet 80%-at lefedi, és képes adatot szolgaltatni a ritka betegségek
el6fordulasardl, a betegek egészséglikkel kapcsolatos Kkoltozésérdl, és egyéb, a
kozegészségiigy szamara hasznos adatokrol.
A ritka betegségek olasz nemzeti regiszterének {6 céljai:

e felmérni a ritka betegségek el6fordulasi/megjelenési adatait az orszagon beliil

e meghatdrozni betegek diagnosztikus és terapias eseményeinek sorat, és az elsé tlinetek

megjelenésétdl a diagnozis felallitasaig eltelt id6t.
o elbsegiteni az egészségligyi szakemberek kozotti Otletcserét a diagndzis kritériumainak
meghatarozasahoz

A DM279/2001 alapjan a legtobb régi6 létrehozta a regiondlis regiszterét a
tudaskozpontokbo6l szarmazd el6fordulasi adatok 0Osszegylijtése érdekében, melyet
hathavonta kiildenek el a ritka betegségek olasz nemzeti regiszterébe.
Példaul: a lombardiai (http://malattierare.marionegri.it/content/view/91/99/), piedmonti
(http://www.malattierarepiemonte.it/index.php), a toszkanai
(https://bmf08.ifc.cnr.it/rtmr/index.html) és a venetoi
(http://malattierare.regione.veneto.it/).

A SPANYOL RITKA BETEGSEGEK REGISZTERE

A Spanyol Ritka Betegségek Regiszterét és Mintabankot 2005-ben alapitottak egy miniszteri
rendelet kiadasat kovetéen, mely az illetékességet a Ritka Betegségek Kutatdintézetére
ruhazta. A regiszter az egész orszagra Kkiterjed, magas szintii biztonsagi intézkedésekkel az
adatvédelem teriiletén, ami a szenzitiv és titkos, személyes egészségiigyi adatokat illeti. A
regiszter célja a ritka betegségekkel és el6fordulasukkal kapcsolatos tudas szélesitése
Spanyolorszagban, a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok el6segitése, informacio
biztositdsa a nemzeti egészségligyre vonatkozé hatarozathozatal eldsegitéséhez, iranyelvek
kidolgozasahoz és egyiittmi{ikodés az arva gyogyszerek kutatasa tertiletén.

A regiszterbe torténd felvételt maguk a betegek, és a kiilonb6zd ritka betegségek teriiletén
dolgozo kutatdk, illetve a regiszterrel egylittm{ik6dé spanyol auton6m régiok kezdeményezik.

5 Ministerial Decree 18 May 2001, n. 279. Regolamento di istituzione della rete nazionale delle malattie rare
e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sensi dell'articolo 5,
comma 1, lettera b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124. (published in GU n. 160 del 12-7- 2001-
Suppl. Ordinario n.180/L).
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30 EV A HEMOFILIA KEZELESEBEN HOLLANDIABAN, 1972-2001

Hollandiaban1972 6ta egy 6t alkalombol all6 postai uton torténd felmérési sorozatot végeztek.
2001 aprilisdban egy kérddivet kiildtek ki minden ismert hemofilias paciensnek, 70%-os
valaszadasi arannyal. Az évek folyaman, a felmérés eredményeként jol leirhatéva valtak a
hemofilids paciensek egészségligyi helyzetében és tarsadalmi életében tortént valtozasok.
Kideriilt, hogy a sulyos hemofilids esetek (a hepatitis C vagy az AIDS altal nem érintettek)
varhato életkora 71 év, ami csekély mértékben még mindig alacsonyabb, mint a holland férfi
populaci6 76 éves varhaté életkora. Ezen tulmenden, a kezelésben tortént valtozasok
tiikrozédtek a kormegel6zés alkalmazasanak névekedésében, kiilondsen gyermekek esetében.
A vérzés el6fordulasa fokozatosan csokkent. A kérhazi felvétel az Osszes beteg 47%-arol
(1972-ben) 2001-re 18%-ra csokkent. (HIN-5.1.Plug LUMC Leiden, Hollandia)

AZ ESZAKI RITKA BETEGSEGEK ADATBAZISA: RAREDIS

Az északi ritka betegségek adatbazisat Daniaban dolgoztdk ki, a 2001-es dan Jelentés a Ritka
Betegségekrdl és az diszmorfologiaval jaré betegségek északi munkacsoportjanak ajanlasai
alapjan. Az adatbazis Kifejlesztését az Eszaki Tanacs is tdmogatta. Az északi orszagok ritka
betegség kozpontjai a sajat helyi verzidjukat hasznaljak a betegekrdl és a szamtalan kiilonb6z6
ritka betegség diagno6zisabdl szarmazo6 adatok gy(jtésére. Az igy gyijtott informaciohalmazbdl
merithetnek a kutatasi projektekhez és a teljesitményértékeléshez az északi teriileteken. A helyi
dan adatbazis 2007 6ta miikodik hivatalosan és 2009-ig bezardélag, Dania két ritka betegségekre
specializalédott kérhazabdl 561 kiilonb6zdé diagnozissal rendelkezd, 1400 betegrdl taldlhatéak
informaciok.
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2.5. EUROTERYV ajanlasok a 2. teriiletre: ritka betegségek megfeleld
meghatarozasa, kddolasa és szambavétele.

R 2.1 A ritka betegségek eurdpai definicidja legyen elfogadott, hogy megkénnyitsiik a
nemzetkézi egytittmiikédést és a kozdsségi szintii cselekvést (pl.: egytittmiikodés a
diagndzisban és gondozdsban, regisztrdcids tevékenységek).

R 2.2 A ritka betegségek kézos EU nyilvdntartdsdnak (Orphanet) haszndlata legyen
tdmogatott a nemzeti egészségiigyi elldtdsi rendszerekben, és egyltittmiikédve torténjen
annak folyamatos frissitése.

R 2.3 Tamogassdk a ritka betegségek megfeleldé kédoldsdt, 6sztonézve ezzel a nemzeti
egészségligyi elldtorendszeren beliili nyomon kdvethetdségliket.

R 2.4 Az orszdgban hasznalt kiil6nb6zé osztdlyozo rendszerek kozti kereszt-hivatkozds
legyen biztositott, hogy biztositsuk az olyan eurdpai kezdeményezésekkel valé
osszehangoldst és dsszefliggést, mint pl. az Orpha-kéd rendszer.

R 2.5 Legyen biztositott a BNO10. feliilvizsgdlati folyamatdban valé egyltittmiikédés,
lehetbvé téve a BNO11. azonnali alkalmazdsdt, amint elérhetd lesz.

R 2.6 Az egészségiigyi szakemberek legyenek megfelelden felkészitve a ritka betegségek
felismerésére és kdédoldsdra.

R 2.7 Megfeleld intézkedésekkel tdmogassdk nemzeti szinten az adminisztrativ,
demogrdfiai és egészségligyi elldtdsi adatforrdsok integrdlt haszndlatdt, a ritka
betegségek menedzselésének javitdsa érdekében.

R 2.8 Kutatasi és népegészségligyi célokra osztonézzék és tamogassdk a specialis ritka
betegségek vagy ritka betegségcsoportok nemzetkozi, nemzeti és regiondlis regisztereit,
beleértve a tudomdnyos kutatok dltal fenntartottakat is.

R 2.9 A népegészségiigyi hatésdgoknak minden hiteles forrdsbdl, beleértve a szakértdi
kézpontokat is, 6szténozniiik kell az adatgyiijtést és azok megosztdsat, valamint

népegészségligyi célokbol vald hozzdférhetdségiiket, a nemzeti térvényeknek megfeleléen.

R 2.10 Segitsék elo a létez6 nemzeti nyilvdntartdsok eurépai/nemzetkézi
nyilvdntartdsokban valé részvételét.

R 2.11 Azonositsdk a regiszterek EU-s és nemzeti finanszirozdsa kombindldsdnak
eszkézeit.
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3. teriilet RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS KUTATAS

Eurépai Tanacs ajanlasa (2009/C 151/02)
6. Azonositsdk a nemzeti és kézosségi
keretekben a ritka betegségekkel kapcsolatban
folyamatban Ilévé kutatdsokat és a kutatdsi
er6forrdsokat a kutatdsok jelenlegi dlldsdnak
megdllapitdsa és a kutatdsi szintér felmérése
céljabdl, valamint javitsdk a ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatdsokra vonatkozo kézosségi,
nemzeti és regiondlis programok
koordindcidjat.

7. Azonositsdk a ritka betegségek terén végzett
alap-, klinikai, transzldciés és szocidlis kutatds
sziikségleteit ~ és  prioritdsait, valamint
tdmogatdsuk mdédjdt, tovdbbd dOszténdzzék az

nemzeti és kézosségi programokon keresztiil
egymdst kiegészité mddon térténne.
8. Tdmogassdk tagdllami kutatdk részvételét a

ritka betegségekkel kapcsolatos, minden
megfeleld szinten - a ké6zdsségi szintet is
beleértve - finanszirozott kutatdsi
projektekben.

9. Terveikbe, illetve stratégidikba illesszenek be
a ritka betegségek tertiletén folytatott kutatds
tdmogatdsdt célzo rendelkezéseket.

10. Az Eurdpai Bizottsdggal egyiittesen segitsék
el a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatds
terén aktiv harmadik orszdgokkal valé kutatdsi

interdiszciplindris egylittmiikodési  egyiittmiikodés kialakitdsdt, dltaldban az
megkézelitést, melynek megvaldsitdsa a informdciécsere és a szakértelem megosztdsa
tekintetében.

3.1. Bevezetés

48. A kutatds a legjobb méd a ritka betegségekkel kapcsolatos altaldnos tudasunk
bévitésére, pl.: alap és klinikai kutatas. A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsok ritkan és
szétszortan vannak jelen az EU egész teriiletén tekintve a ritka betegségek nagy szamat és
heterogenitasat. A jelenlegi mddszertani és tudomanyos el6nydk uj és er6s megkozelitési
modot kinalnak sok ritka betegség mechanizmusanak felderitésére. Azonban tobb tényezo
teszi a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsokat nehezen lebonyolithat6va, nevezetesen: a
betegségek magas szama és széles valtozatossaga, a legtobb ritka betegség esetében a
megfelel6 kisérleti modell hidnya, a rosszul meghatarozott végpontok, a betegek kis szama, és
mindenekfelett, a korlatozott forrasok.

Ezek a nehézségek kiillonosen érvényesek a transzlacios kutatas fejlesztésére, mely valoban
szlikséges az alapkutatds és a terdpiafejlesztés kozotti szakadék athidaldsdhoz. A ritka
betegségekkel kapcsolatos klinikai kutatasok, melyeknek magas a hozzaadott értéke, szintén
igényelhetik az EU tagallamok kozotti Osszetett egyuttmiikodést, mivel az egy orszagban
bevont betegek és gytijtott adatok szama esetleg nem elégséges a statisztikailag szignifikans
kovetkeztetések levonasahoz, a vizsgalt kezelés hatékonysagara vonatkozoan. Végil, a ritka
betegségekkel és a betegek sziikségleteivel foglalkoz6 népegészségligyi és tarsadalmi
tanulmanyok behataroltak, mert ezek az ligyek mostandban kaptak csak figyelmet.
Kovetkezésképpen, nagy sziikség van az egylittmiikddési programok eldmozditasara a ritka
betegségekkel kapcsolatos kutatdsok minden tertiletén, az alapkutatast6l a tarsadalmi
kutatasokig, nemzeti, europai és nemzetkozi szinten.

49. Habar az EU tobb mint 60 ,arva” gyégyszert piaci forgalmazasat engedélyezte, és tobb
mint 600 ,arva” mindsitésre jelolést hagyott jova (2001-2010;
http://www.emea.europa.eu/pressoffice/chmp.htm), a specidlis kezelések a legtobb ritka betegség
esetében nem elérhetéek. Kidertlt, hogy 5000 és 8000 fajta ritka betegség létezik, melyek nem
csupan uj gyogyszereket, de a mar meglevék uj fajta kezelésekhez vald felhasznalasat is
igényelik. Az elégtelen koriilmények a ritka betegséggel élok kezelésekhez valé hozzaférését
tekintve egyértelmiliek. Ezért a ritka betegségek teriiletén megjelend eurdpai és allami
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kezdeményezéseknek el6 kell segitenie a nélkiilézhetetlen ,arva” gyégyszerek és mas hatasos
kezelésekhez szilikséges alap biomedikus és transzlacios kutatasokat, mint pl. a mar meglévé
gyogyszerek alkalmazasa a ritka betegségek esetében. Szintén nagyon fontos a nem
gyogyszerészeti kezelések teriiletén is a kutatasok fejlesztése pl. rehabilitacié, sebészeti
eljarasok, orvosi eszk6zok.

Itt kell azonban megjegyezniink, hogy n6 annak a val6szinlisége, hogy egy ritka betegséggel é16
Uj terapiaban részestl (akar ,arva” gyogyszerrel, akar nélkiile), ha egyre tobb biogyégyaszati
tudomanyos kutatast publikdlnak a betegségrél. A kezelések fejlédése nem csak a kutatasok
szintjétdl és a tudomanyos eredményeitdl fiigg, hanem a betegnyilvantartasok meglététdl, a
gyogyszerészeti innovacié 0sztonzését8l és az orszag kutatdsra és fejlesztésre szant
koltségvetésétdl. Kilonboz6é forrasok szerint, a gyogyszerfejlesztés kockadzatos és draga,
kilonosen, ha egy kis piac szamara. A lehetséges stratégiak kozil az allami-magan
egylttmiikodések (PPP) kialakitasat kellene fellenditeni. Az ,arva” gyogyszerek fejlesztésérol
folytatott megbeszélések a jovében sokkal inkabb a koltségekre és a hozzaférhetGségre
koncentralnak 6sszefiiggésben a betegek szamara varhato el6nyokkel.

3.2. Alapkutatas

50. Az alapkutatds tobbnyire nincs megjelolve ritka betegségekkel kapcsolatos
kutatasként, és ezért altalaban az aktualis orvosi-élettani kutatasok finanszirozasi csatornain
keresztiil tAmogatjak. Ezen a széles keretmunkan beliil, az alapkutatas fontos 4j tudast adhat a
ritka betegségek korfejlédéséhez; ezen kiviil, inputot ad a halad6é kutatdshoz és az uj
diagnosztikai eszk6zok és terapiak kifejlesztéséhez (pl. enzimpo6tlo kezelés).

Szamos elméleti és nem elméleti kutaté van, aki elkotelezett a ritka betegségek kutatasa
mellett. A ritka betegséggel é16k diagnosztikajanak fejlesztése, a nyomon kovetése és kezelése
a kutatasaik révén olyan ismeretekkel is szolgalhat, ami a kozonséges betegségek
szempontjabol is értékes lehet. Tulajdonképpen az Gj tudomanyos adatok, melyek a ritka
betegségek human kutatasaibdl szarmaznak, gyakran relevansak a human biologia
megértéséhez, amelyek hosszu tavon hasznosak a ritka és az altalanos betegségek
szempontjabol is

RITKA BETEGSEGEK TANULMANYOZASANAK SZAMTALAN HOZZAADOTT ERTEKE LEHET

A ritka betegségekrdl sz6l6 nemzetkozi tanulmanyok, pl. familial hemophagocita lymphohitiocytosis
(FHL), az ut6bbi években a kozel 0%-os életben maradasi aranyt kb. 60%-osra novelte.  Ezek a
tanulmanyok orszagos vagy nemzetkozi orvosi akadémidk altal iranyitottak. Tovabba az
alapkutatasok feltartak, hogy a betegség hatterében az emberi immunrendszer alulszabalyozottsaga
allhat. Mas szdval a ritka betegségek tanulmanyozasa hatalmas horderejii tudast tud felhalmozni a
humadn biol6giarol és az FHL tanulmanyok relevansak lehetnek szamos gyulladasos koriilmény esetén.
(Henter et al, 2002, Blood 100 (7); 2367-73)

3.3. Transzlacios (alkalmazott) és klinikai Kutatas

51. A kutatas elengedhetetlen a ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretkehez valo
hozzajutashoz és csak és kizarélag klinikai probakon keresztiil miikddhet, ti. az Uj kezelések
csak a klinikai kutatasok alapjan értékelhet6ek (gyakran elméleti, idonként kereskedelmi).
Ezért, a ritka betegségek kutatasanak tdmogatasa a f6 kulcs a ritka betegséggel é16k jobb
diagnosztizalasahoz és kezeléséhez.
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52. A legtobb gyogyszergyar 6dzkodik befektetni a ritka betegségek gyogyszereibe az
egyes betegségek korlatozott felvevd piaca miatt. Emellett az 0j gydgyszerek Kkifejlesztését
célzo klinikai tanulmanyok, még akkor is, ha azt egy mar jol bevalt gydgyszer uj
kombinaciéban az allam 4altal csak ritkdn tdmogatottak. A klinikai kutatasok erdsodését
el8segitd programok valaszthatjak egy mar létezé gyogyszer Uj terapias felhasznalasat, ami
gyakran koltséghatékonyabb, mint egy teljesen 0j gyoégyszer. Csak egy példa a szamtalan
napjainkban sikeres fejlesztések koziil a gyermekkori rak gyogyuldsi aranya, mely tobb
eurdpai orszagban mar tobb mint 75%, melyek nagy része a mar 1étez6 gyogyszerekkel vald
klinikai prébakkal valt elérhetévé.

53. A Kklinikai tesztek elvégzésének nehézségei egy fontos és sokszor korlatozo 1épés a
ritka betegségekre val6 terapidk nyujtasaban. Az Eurépai Parlament 2001/20/EC klinikai
tesztekrdl sz6l6 iranyelve szigord mindségi és etikai feltételeket szabott a gydgyszerek
fejlesztésére, igy érve el nagy elOrelépést a klinikai teszteken résztvevd betegek jogainak
védelmében. A ritka betegségekkel kapcsolatos klinikai kutatasok nagy részét kicsi, behatarolt
forrasokkal rendelkez6 résztvevék végzik, mint elméleti klinikai kutaték, vagy kis és
kozépvallalkozasok, ezért e szerepl6k adminisztrativ és/vagy pénziigyi tamogatasat célul kell
kitlizni, el6segitve az Uj, ritka betegségeket kezeld terapiak tanulmanyozasat.

AZ KLINIKAI KUTATASOK INFRASTRUKTURAJANAK EUROPAI HALOZATA (ECRIN)

A tobb nemzetet Osszefogd klinikai kutatdsokat gatolja az Eurdpaban levl egészségligyi és
igazgatasi rendszerek toredezettsége. Az Eurdpai Klinikai Kutatasi Infrastruktira Hal6zat
(European Clinical Research Infrastructures Network, ECRIN) egy fenntarthatd, non-profit,
multinacionadlis klinikai kutatasi projekteket tdmogat6 FP7 programmal alapitott infrastruktira
Eurépaban.

Az ECRIN a multinaciondlis klinikai tanulmanyok el6készitéséhez és lefolytatasahoz informaciot,
konzultaciot és egyéb szolagaltatasokat nyujt a kutatoknak és szponzoroknak, a klinikai kutatasok
klinikai prébakat végzd egységek nemzeti halézatait koordinalé kozpontok kapcsolatan alapul, és
képes tAmogatast és szolgaltatast nyujtani a multinacionalis klinikai kutatasokhoz. www.ecrin.org

54. A Kklinikai prébak szintén fontos teriilete a tagdllamok egylittm{ikodd
tevékenységének. A nemzetkozi egylittmiikodés megerdsiti a tanulmanyozas lehetdségét,
ezért noveli a kezelések hatékonysaganak megallapitasanak képességét a ritka betegséggel
élok esetében. Egylttmiikodésre van sziikség a tagallamok kozott azért is, hogy
megkonnyitsék a klinikai tesztek tervezését, mint pl. az etikai, jogi és tarsadalmi szempontok
harmonizaldsanak tanulmanyozasi lehet6sége, tovabba specidlis eszkozok felallitasa az arva
gyogyszerek hozzaadott értékének megallapitasara.

55. Tanacsos eszkozoket és mércéket (pl. kozpontokat) kialakitani a ritka betegségekkel
kapcsolatos klinikai tesztek tervezésének és végrehajtasanak megkonnyitésre. Ez magaban
foglalhatja tudomanyos, klinikai, statisztikai és szabalyozasi ismeretek atadasat az olyan
résztvevoknek, mint akadémidk, kis és kozépvallalkozasok. A kutaté
intézetekkel/szervezetekkel valé egyilittmiikodés a nemzeti egészségligyi rendszer
struktirajan beliil, a tudaskozpontok kifejezett referenciahatterével egy igéretes modja lehet
az egészségligyi ellatds mindségének fejlesztéséhez és az innovaciéo és az 0j kezelések
serkentésére a ritka betegségek teriiletén. A ritka betegségekkel kapcsolatos klinikai tesztek
folyamatos és hatékony tamogatdsa végeredményben EU szinten is az arva gyégyszerek
fejlesztésének is a hasznara valna, emelve az Eurépai Gyogyszer Ugynokség (European
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Medicine Agency, EMA) és az Arva Gyoégyaszati Termékek Bizottsaga (Committee for Orphan
Medical Products, COMP) felé értékelésre el6terjesztett aktdk mennyiségét és mindségét.
Raadasként a mar elérhetd gydgyszerek felhasznalasa is sokkal hatékonyabb és
eredményesebb lehet.

56. Mindenekel6tt, a kutatds interdiszciplinaris megkdzelitésére van sziikség ahhoz,
hogy Uj terdpidkat hozzunk létre, olyan betegségekre, amelyek tobb szervet és/vagy
szervrendszert érintenek. A hatdsos oki terdpia gyakran nem elérhetdé és csak akkor
fejleszthet6 ki, ha mar megértettiik a betegség korfejlédését. Ez mar szamos ritka betegség
esetében lehetséges. A ritka betegségek szempontjabdl kiilondsen fontos a kiillonb6zd
tertletek szakértdinek kapcsolati haloja, melyeket aktivan el6 kell mozditani.

Az alabbiakban, a kutatdsban valé interdiszciplinaris egyiittm(ikodés két megkozelitését
mutatjuk be.

EUROPAI PARTNERSEG A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS KUTATASOKERT
E-Rare (ERA-NET: ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok netes adatbazisa) nyolc
orszag, tiz partnernének hal6zata - kozintézmények, minisztériumok, és kutatasi
menedzsment szervezetek - akiknek feladata a ritka betegségekkel kapcsolatos nemzeti/
regiondlis kutatasok fejlesztése és vezetése. Az E-Rare-t timogatja az Eur6pai Bizottsag a
Hatodik ERA-Net Keretprogram (Sixth Framework Program ERA-Net scheme) keretében 4
éves id6szakra, (2006. junius 1-tdl). Az E-Rare célja eldmozditani a ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatasokat Eurépaban: a tagorszagi partnerek kozott folyamatos és hosszan
tarté egytuttmiikodéseket kialakitasa. Koordinalni a nemzeti kutatasi programokat, hogy igy
megsziintesse a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok toredezettségét és el0segitse az
interdiszciplinaris megkozelitést, harmonizalni és fejleszteni a résztvevd orszagok nemzeti
és/vagy regionalis kutatasi programjai kozotti 6sszhangot, k6zo6s kutatasi politika
kialakitasa a ritka betegségekre vonatkozdan, és a fold mas régiéiban, (pl. Eszak-Amerika
és Azsia) foly6 ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasokhoz képest elényos
versenypozicio fenntartasa. Az E-Rare kezdeményezte a javaslatok elsd 6sszevetését 2007-
ben és a masodikat 2009-ben. www.e-rare.eu

A NEMET SZOVETSEGI OKTATASI ES KUTATASI MINISZTERIUM (BMBF)

A kiilonbo6z6 ritka betegségekkel foglakozé munkacsoportok szoros hal6zatba tomoriilése
kiilénosen fontos. A BMBF (Szovetségi Oktatasi és Kutatasi Minisztérium) befektetett tiz
betegség-specifikus kutatasi hal6zatba 6sszesen 31 millio eurdt.

Az indulé befektetés célja a nemzeti kutatasi és gondozasi kapacitasok 0sszegylijtése, hogy
megteremtse a specifikus diagnoézis, szisztematikus kutatas, optimalis informaciéaramlas,
és kompetens betegellatas feltételeit.

Az egyes hal6zatokba valo befektetés egy kezdeti harom éves id6szakra szél, 2003-tél. Egy
sikeres bels6 értékelés utan, a tiz halézatbol kilenc tjabb 2 évre kapott tamogatast 2008-
ig. www.bmbm.de
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3.4. EUROTERYV ajanlasok a 3. teriiletre: Ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

R 3.1 Legyenek kialakitva specifikus, ritka betegségekkel kapcsolatos nemzeti kutatdsi
programok (alap, transzldcids, klinikai, kézegészségiigyi és tdrsadalmi kutatds), és ezeket
az erre szdnt alapokbdl tdmogassdk, lehetbleg hosszu id6tdvon dt. A ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatdsi projekteket azonosithatévd és nyomon kovethetdvé kell tenni a
szélesebb nemzeti kutatdsi programokon beliil.

R 3.2 A Nemzeti Terv vagy Stratégia tartalmazzon fedezetet a Szakértbi kozpontok
és/vagy mds egészségligyi strukturdk, valamint az egészségligyi és kutatdsi hatésdgok
megfelel6 egylittmiikédésének biztositdsdra, annak érdekében, hogy a ritka betegségek
kiilonb6zé aspektusaival kapcsolatos ismeretek béviilhessenek.

R 3.3 A nemzeti hdlézatokat dszténézni kell a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsok
elomozditdsdra. Kiilonos figyelmet kivan a klinikai és transzldcids kutatds, hogy
megkdnnyitse az Uj ismeretek alkalmazdsdt a ritka betegségek kezelésében. Oszténozni
kell a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsokat végzd csoportok regiszterének
osszedllitdsdt és fejlesztését, amennyiben megvaldsithato.

R 3.4 Megfelelé kezdeményezéseket kell kialakitani a ritka betegségekkel kapcsolatos
kooperativ nemzetkézi kutatdsi vdllalkozdsokban vald részvétel eldsegitésére, beleértve az
EU keretprogramot és az E-RARE-t. E kezdeményezések nemzeti tdmogatdsat
kévetkezetesen fokozni kell.

R 3.5 Ki kell alakitani, és tdmogatni kell specifikus, a ritka betegségek kutatdsdval
foglalkozé technikai platformokat és infrastruktirdt, beleértve a klinikai kutatdsokat is.
Meg kell vizsgdlni az allami-magdn egytittmiikodések (PPP) kialakitasdnak lehetdségét.

R 3.6 Tamogatni kell a t6bb kézpontii nemzeti, és nemzetkézi kutatdsokat, hogy elérjiik a
klinikai tesztekhez sziikséges kritikus beteglétszamot, és kihaszndljuk a nemzetkozi
szaktuddst.

R 3.7 Specifikus programokat kell kezdeményeziink a ritka betegségekkel kapcsolatos
kutatdsokban dolgozd fiatal tudésok pénziigyi tamogatdsara, illetve tijak bevondsdra.

R 3.8 Tdmogassdk a mdr létezé gydgyszerek uj kombindcidinak és uj célokra valo

felhasznaldsdnak felmérését, mivel ez egy kéltséghatékony mddja lehet a ritka betegséggel
él6k kezelése fejlesztésének.
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4, teriilet
EUROPAI REFERENCIAHALOZATOK

A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO SZAKERTOI KOZPONTOK ES

Tandcs Ajanlasa (2009/C 151/02)

11. Orszdguk teriiletén 2013 végére
azonositsdk a megfeleld szakértoi
kézpontokat és mérlegeljék létrehozdsuk
tdmogatdsdt.

12. Tdmogassdk a szakértdi kézpontok
részvételét az europai

referenciahdlézatokban, az engedélyezésiikre,
illetve az elismerésiikre vonatkozo nemzeti
hatdskérék  és  szabdlyok  tiszteletben

14. Tdmogassik az informdciés és
kommunikdciés technoldégidk alkalmazdsdt,
példdul a tdvgyogydszatot a
sziikségesesetekben, a  konkrét esetben
sziikséges egészségiigyi elldtdshoz vald tdvoli
hozzdférés biztositdsa érdekében.

15. Terveikbe vagy stratégidikba foglaljak
bele a szakértelem és tudds terjesztésére és a
szakérték mobilitdsdra vonatkozoé sziikséges
feltételeket annak megkdnnyitése érdekében,

tartdsdval. hogy a betegek lakohelyiik kézelében
13. Biztositsanak kiilonbozé egészségligyi részestilhessenek elldtdsban.

elldtdsi mddokat a ritka betegségekben 16. A ritka betegségek tekintetében
szenvedbk szdmdra a megfelel6 nemzeti, 0szténézzék, hogy a szakértdi kézpontok
sziikség esetén pedig kiilféldi szakértok munkdja az elldtdsra vonatkozé
kozétti  egylittmiikodés és  szakemberek multidiszciplindris megkézelitésen alapuljon.

cseretitjainak szervezésével, valamint az

ismeretek megosztdsdval.

4.1. Bevezetés

57. 2005-ben a Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsaga kiadta az elsé jelentését az Eurépai
Bizottsag Egészségligyi Szolgaltatasok és Egészségiigyi Ellatasok Magas Szintli Munkacsoportja
szamara , Az EU ritka betegségek referencia kozpontjainak attekintése” cimmel. A jelentés arra
szolgalt, hogy egy altalanos képet adjon az Eurdpaban létrehozott klinikai referencia
kozpontokrol, példanak hozva a ritka betegségek referencia kozpontjait.

2006-ban a Ritka Betegségek Szakértéi Bizottsaga kiadta a referencia kézpontokrdl szolo
masodik jelentését frissitve az azokrdl szold informacidkat, ,Ritka betegségek europai
referencia kozpontjai: 2006-os torvényi hattér és a Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaganak
ajanlasai” cimmel. A jelentés részletezi a referencia kozpontok alkalmazasanak koncepcidjat és
szerepét.

Az els6 minta munka az Egészségiligyi Szolgaltatasok és Egészségiigyi Ellatdsok Magas Szintl
Munkacsoport Eurdpai Referencia Halozatok munkacsoportja altal kidolgozott koncepcio®
alapjan azt mutatta, hogy a nemzeti és regionalis szakért6i kozpontok kijel6lése és haldzatba

kapcsolasa, egy hatékony eszkéz a ritka betegséggel él6k egészségiigyi ellatasanak
megoldasara. A tudaskozpontok kijelolése lehetdvé teszi a specifikus ritka betegségek

kilonleges diagnosztikai és kezelési szaktudasardl ismert nemzeti egészségiigyi kozpontok
rendszerének formalis felallitasat. Ez segiti a betegutak megtervezésének folyamatat,
egyuttmiikodeést és koordinaciot a diagndzis és az ellatas kapcsan, a paciensek aramoltatasat a
betegségiiknek legmegfelel6bb koézpontokba és az egészségligyi menedzserek is képessé
valnak arra, hogy azonositsak azokat a teriileteket, ahova kiilon forrasok bevonasa sziikséges.

6 Report “Work of the High Level Group on health services and medical care during 2005” (HLG/2005/16)
http://ec.europa.eu/health/ph overview/co operation/mobility/docs/highlevel 2005 013 en.pdf
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58. Minden halézatépitd tevékenység személyes adatok atadasaval jar, melyhez megfelel
jogi keretek szilikségesek, hogy az adatvédelmi szabdlyozasoknak is megfelelhessenek. Az
érzékeny személyes adatok korozése egyértelmii és szigoru politikat igényel, annak érdekében,
hogy a beteg védve legyen a betegségével kapcsolatos téves vagy nem megfeleld
kommunikacié okozta veszélytol.

4.2. A szakértoi kozpontok definicidja

59. Azon tagidllamok kozott, melyek mar létrehoztak ilyen intézményt, a
tudaskozpontoknak nincs kozos meghatarozasa. Bar a szakértéi kozpontok Kkijelolési
eljarasanak, feltételrendszerének meghatarozasa nemzeti hataskorbe tartozik, fontos felidézni
az EURORDIS (a ritka betegek eurdpai szovetsége) altal kidolgozott nyilatkozatot’.

AZ EURORDIS ,NYILATKOZATA A TUDASKOZPONTOKRA ES EUROPAI REFERENCIA
HALOZATOKRA VONATKOZO KOZ(OS ELVEKROL”

(http://www.eurordis.org/sites/default/files /publications/Declaration Centres%200{%?2
OExpertisenov08.pdf)

Ez egy alulrdl-felfelé épitkez6 megkozelitést képvisel a szakértdi kozpontok altalanos
koncepcidjanak kidolgozasa soran.

Bemutatja a tudaskoézpontok f6 alapelveit és célként tlizi ki, hogy a betegek, barhol is
éljenek Eurdpaban, egyenld ellatdsban és szolgaltatasokban részesiilhessenek. Ehhez a
szakértéi kozpontoknak meg Kkell konnyiteniiik a ritka betegségek multidiszciplinaris
megkozelitést igényld ellatasanak koordinaciéjat, pontos diagnézist kell felallitaniuk,
elérhetévé kell tenniiik a szocidlis tamogatasokat, koordinalniuk kell a kutatasi
tevékenységeket és kornyezetet, nemzeti és eurdpai szinten meg kell osztaniuk a
tudasukat, és végiil, de nem utolsésorban, gondoskodniuk kell arrol, hogy a betegek
biztonsagban érezzék magukat azaltal, hogy bevonja Gket a sajat ligyeik iranyitasaba és az
értékelésbe.

A Nyilatkozat elfogadasat kovetd két év alatt, a visszajelzések alapjan fejlesztették,
alakitottak a tudaskoézpontokra és eur6pai referencia halézatokra vonatkozo kozos elveket,
mig végiil 2008 majusaban szavaztak meg az EURORDIS éves kozgy(ilésén. Az eljaras 2006
aprilisaban kezd6dott a ,Referenciakozpont vagy Ritka Betegségek: Hogyan valtsuk
valora?” cimmel megrendezett berlini kozgytilésen. Azota az EURORDIS nemzeti
tagszovetségei és azok tagjai egyiitt dolgoznak azon, hogy felhivjak a figyelmet a ritka
betegségek esetében, a specialis, multidiszciplinaris egészséglgyi szolgaltatasok
szlikségességére, és hogy elémozditsak a kozos koncepciok, a kozos nyelv és kozos
stratégiak kialakitasat.

Az Eurdpai Bizottsdg altal tdmogatott Ritka Betegek Szolidaritas projekt (RAPSODY)
keretében 11 EU tagallamban 270 betegképviseld, egészségligyi szakember és dontéshozo
gyllt 6ssze egynapos munkacsoport keretében ugyanazt a mddszertant és napirendet
kovetve; 11 orszag 80 képviseldje vett részt Pragaban, 2007 jaliusaban a kétnapos eurdpai
0sszegz6 munkacsoport-iilésen; a végsé konkluziét 2007-ben Lisszabonban a Ritka
Betegségek Europai Konferenciajan mutattak be.

7 EURORDIS (2008): “Declaration of Common Principles on Centres of Expertise and European Reference
Networks” Available on line at:
(http://www.eurordis.org/sites/default/files /publications/Declaration Centres%200f%20Expertise-

nov08.pdf
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SZAKERTOI KOZPONT SZLOVENIABAN

Szlovéniaban a Fabry-kdrral él6knek hoztak létre kozpontot a regionalis allami kérhazban,
mindenféle kiilonleges tudaskdzpontokra vonatkozé szabalyozas nélkiil. Fokozatosan né az
ellatott szlovén betegek szdma és mostanaban kiilfoldrdl is kérik a szakvéleményiiket.

4.3 A szakért6i kozpontok azonositasa, kijelolése, értékelése, és fenntarthatéosaga

60. A legtobb eurdpai orszdgban jelenleg nem léteznek ritka betegségekre
specializalédott tudaskozpontok, ahol vannak ilyenek, ott is jelentds kiilonbségek
tapasztalhatok a szervezeti felépitésben, illetve abban, hogy a nemzeti egészségiigyi
rendszeren belill milyen poziciot foglalnak el (orszagos, regionalis), a tevékenységiik mire
fokuszal (csak kutatds, csak klinikai kutatas, multidiszciplinaris kiterjedésii vagy kizarolag egy-
két ritka betegségre, specidlis betegségcsoportra koncentralnak), valamint milyen forrasokbol
gazdalkodnak. Ezen kiviill a tudaskdézpontok meghatarozasa, kijelolése és értékelése is
kiilénb6z6 ezekben az orszagokban (lasd: szovegdoboz).

A francia nemzeti terv els6 szakaszaban kialakitott tudaskézpontok a betegek elégedettségére
pozitiv hatassal volt, és a betegek véleménye szerint jobb kezeléshez, téritési mechanizmushoz
és az otthoni gondozas valamint mas szolgaltatdsokhoz valé kénnyebb csatlakozashoz vezetett
mindazok szamadra, akik a kdzpontokba jelentkeztek.

A SZAKERTOI KOZPONTOK MEGHATAROZASA ES KIJELOLESE

Dénia: A Tudaskozpontokat a Nemzeti Egészségligyi Bizottsag jeldlte ki egy nyilvanos iranyelv
alapjan a tudomanyos tarsasagokkal, a kozigazgatassal és a betegképviseltekkel valo tobb éves
konzultacié alapjan. 2001-ben két ritka betegségekre specializalédott kozpontot hoztak létre ennek
megfelel6en. A dan egészségiigyi ellatasrol szolé torvények alapjan 2007-t61 a Nemzeti Egészségiigyi
Bizottsag széleskorli munkat kezdett ellendrizve a specialis kezelések megszervezését. 36 miitéti,
orvosi, diagnosztikus szakteriiletet néztek at azzal a f6 céllal, hogy fejlesszék a minGséget tapasztalt
szakért6k és megfelel6 volumenek biztositdsaval A tudaskozpontok létrehozdsanak kritériumai:
ritkasag, komplexitds, multidiszciplinaritds, a koltséges diagnozis és kezelések megléte. 2009-t6l
allami és magan korhazak igényelhetik a Nemzeti Egészségligyi Hat6sagtdl az engedélyt a kiilonleges
specializalt kezelések biztositasahoz. 2010-ben a Nemzeti Egészségiigyi Hatosag bejelenti, mely
kérhazak kaphatnak engedélyt. A Kkijelolt intézmények kotelesek gondoskodni a szaktudasuk
fejlesztésérdl, a tevékenységeik dokumentalasarél és részt venni a tanitdsban és kutatdsokban. A
kozpontok engedélyét haromévente vizsgaljak feliil. Csak az engedéllyel rendelkez6 kérhazak vehetik
gondozasba az érintett betegeket.

Franciaorszag: a potencialis szakért6i kozpontok évente palyazhatnak palyazat keretében. A
palyazatokat egy tanacsadd testiilet értékeli [Comité National Consultatif de Labellisation des centres
de reference de maladies rares (CNCL)], amely szakért6kbdl, betegképvisel6kbdl, tudomanyos
tarsasagok tagjaibol, és az illetékes hatdsagok Kképvisel6ib6l all. A kivalasztas kritériumai
transzparensek. 2008-ban 132 tudaskozpontot alapitottak, mindegyiket 5 évre jelolték ki. Ennek az
eljarasnak az a hatranya, hogy els6 korben azok a kdzpontok jutottak be, amelyek hamar értesiiltek a
felhivasrol, mig szamos felkésziiltebb intézmény kiesett azért, mert nem szereztek a palyazatrél
id6ben tudomast. A k6zpontok szamara ezért évente kiirjak a palyazatot.

Olaszorszag: a 279/2001-es miniszteri rendelet alapjan a szakért6i kozpontokat regionalis szinten a
regionalis egészségiligyi hatésagok jelolik ki annak érdekében, hogy regionalis halézatok jojjenek
létre.
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Spanyolorszag: 1302/2006-o0s kiralyi rendelet 2006. november 10-én megteremtette a Spanyol
Nemzeti Egészségligyi Szolgalat referencia kozpontjai, szolgaltatdsai és egységei (CSUR),
Kijelolésének és az akkreditacios eljarasanak feltételeit. A referencia kozpontok felel6sek a ritka
betegségekért, azaltal, hogy meghatarozzak azokat a jellemzo6ket, amelyekkel a diagnosztizalt, vagy
kezelt betegségnek vagy betegségcsoportnak rendelkeznie kell, a Spanyol Egészségiigyi Rendszer
altaldnos szolgaltatasi eszkoztaraban fellelhetd technikdk, technoldgidk és eljarasok koziil. Kiralyi
rendelet hatarozza meg a Spanyol Nemzeti Egészségligyi Rendszer referencia kdzpontjait,
szolgaltatasait vagy egységeit (CSUR) és megteremti a kialakitasuk és akkreditacidjuk feltételeit. A
CSUR kijelolésének teljes folyamatat a Spanyol NER CSUR Jelol6 Bizottsaga alakitja, melyet a fent
emlitett kirdlyi rendelet hozott 1étre. A Jel6lé Bizottsag feladata: tanulmanyozni a sziikségleteket,
javasolni ide sorolt betegségeket, diagnosztikai vagy terapias technikdkat, kijelolni a CSUR
technoldgidit és eljarasait; 1étrehozni a CSUR kialakitasanak és akkreditaciéjanak eljarasrendjét és a
kovetend6 betegutakat; elbirdlni a kijelolésre varok pdalyazatait és javasolni Uj kijeloléseket, vagy
azok megujitasat/visszavonasat az Inter-territoralis Tandcsban, melynek minden regiondlis
miniszter tagja. A kiilonb6z6 teriiletek mindegyikét az Autoném Kozosségekbdl kinevezett szakértéi
csoportok, tudomanyos tarsasagok, az Egészségligyi és Szocialis Minisztérium szakértoi részvételével
dolgozzak ki. Ha a kritériumokrél megegyezés sziiletik, megnyitjdk a CSUR jelentkezési periddust és
az érintett Autonom Kozosségek benyujthatjak a palyazataikat a Jel6l6 Bizottsag segitségével.

UK: a kozpontokat 10 bizottsag nevezi ki Nagy-Britannidban (ezek specializalt vizsgalécsoportok)
mindegyik hatékore a kb. 5 millié6 fés lakossdgra terjed ki. A nemzeti specializalt kinevezési
tanacsad6 csoport (NSCAG) 1996-ban alakult, hogy segitse a minisztériumot a szolgaltatasok
megjelolésében és tdmogatasaban ahol kozponti beavatkozas szilikséges a helyi szinten miikodé
betegellatds klinikai hatékonysaganak, egyenl6 hozzaférhet6ségének és/vagy gazdasagi
életképességének biztositdsahoz. Ezt helyettesiti a szupra-regiondlis szolgaltatisok tanacsadoi
csoportja. Nincsenek specialis palyazatok és atfogd nemzeti stratégia. A felhivas folyamatos. Hasonlo
az elrendezés Skécidban, Wales-ben és Eszak- Irorszagban.

A szakért6i kozpontok Ujra orientalasahoz, és hatékonysaguk javitasahoz egy értékel6 eljaras
fontos lépés.

A TUDASKOZPONTOK ERTEKELESE

Dania: 2003-ban a dan nemzeti ritka beteg szovetség végzett egy felmérést, 900 ritka beteggel
készitettek interjut, amelyben felmérték, hogy mennyire elégedettek a szakért6i kozpontokban
kapott ellatdssal. Csak 33%-uk nyilatkozott arr6l, hogy tudaskozpontban kezelték Gket,
ugyanakkor azok, akik ott voltak kezelésen, altaldban elégedettebbek voltak a teljes ellatassal.
Franciaorszag: a tudaskozpontok harom év utan sajat magukat értékelik, 5 év utan kiils6 értékelést
végeznek.

Spanyolorszag: Amint az Egészségligyi Minisztérium és az Autondm Kozosség befogadta, a
jelentkezéseket elkiildik a Spanyol NER Min&ségbiztositasi Hatosaganak, hogy az megkezdhesse az
ellendrzési és akkreditacios eljarast. A vonatkozo6 akkreditalasi jelentés megérkezte utan, a fenti
bizottsag attanulmanyozza az aktakban talalhat6 tobbi informaciéval egyiitt és az Inter-territoralis
Tanacs elé terjeszti a kijelolési, vagy elutasitdsi javaslatat. Az Egészségiigyi és Szocidlis
Minisztérium a Kijel6lési Bizottsag tanacsara és az Inter-territoralis Bizottsag el6zetes jovahagyasa
alapjan hataroz a CSUR kijel6lésérdl. A kijelolés maximum 5 éves periédusra terjedhet ki, mely a
Spanyol NER Mindségbiztositasi Hatdsag udjra értékel6 eljardsa alapjan megujithato.
UK: A Kklinikai eredmények folyamatos vizsgalatanak nagy jelent6sége van a specidlis ellatast
nyudjté kozpontok értékelésénél. A sebészeti és mas beavatkozasok (pl. intervenciés radiologia,
vagy, immunhianyos esetén alkalmazott génterapia) eredményét minden kezelt betegnél kovetik -
100%-o0s egymast kovetd eset széridk. Ugyanakkor nehéz pontosan meghatarozni a kimenetelt
néhany ritka és kezelhetetlen rendellenesség (pl. epidermolysis bullosa és Alstrom szindréma)
esetében. A diagnosztikai szolgaltatasoknal a hangsulyt a kiils6é ellen6rzésre és akkreditaciora,
valamint kiils6 min&ségbiztositasi rendszerekre helyezik.
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61. A szakért6i kozpontokkal rendelkezé néhany tagallam tapasztalatai alapjan
megallapithat6, hogy specidlis finanszirozasra van sziikség ahhoz, hogy az ilyen kézpontok
hosszu tava fenntarthatosagat biztositani lehessen. A hosszi tava fenntarthatésag
elengedhetetlen a betegek érdekei és az ellatas folyamatossaga miatt, valamint ez segiti el6 a
kozpontokban kifejlédott tapasztalatok és tudas felhalmozasat. A tudaskozpontokat gyakran
sujtjak specialis koltségek és adminisztracios terhek a ritka betegségek komplexitasa és a
draga kezelések miatt.

4.4. Nemzeti, europai és nemzetkozi kapcsolati halé

62. A tudaskoézpontok haldzata a ritka betegségek mindségi ellatasanak mérvadédja. A
nemzeti halézatok létrehozasat a nemzeti tervek és stratégidk f6 prioritasaként kellene
meghatarozni. Azonban az eurdpai halézatok kétoldalu vagy hataron ativel6 kooperacioja, és a
nemzetkozi megallapoddsok, nagyon hatékony modjai a kivalasztott egészségligyi
szolgaltatasok kozotti szinergizmus elGsegitésére. Ezeket a hal6zatokat tamogatni kell és
megfelel6 nemzetkodzi politikai keretmunka sziikséges a technikai egytlittmiikodési
megallapodasokhoz.

A RITKA BETEGSEGEK OLASZ HALOZATA

2001-ben az Egészségligyi Minisztérium kiadott egy rendeletet (DM 279/2001), amelyben
létrehozta a ritka betegségekre vonatkozdé orszagos halézatot és kimondta a kapcsolédéd
egészségiigyi szolgaltatasok koltségmentességét. A rendelet f6 célja volt, hogy lefektesse az
alapvetd ellatasi szint (LEA) koltségmentességi szabalyait és, hogy egyértelmlien meghatarozza a
ritka betegekre vonatkozo specialis védbintézkedéseket. E cél megvaldsitasa érdekében a rendelet
létrehozta a kozpontok orszagos halézatat a ritka betegségek megel6zésére, feliigyeletére,
diagnosztizalasara és ellatasara.

Az olasz egészségiigyi rendszerben az egészségiigyi szolgaltatasokért a regionalis egészségligyi
hatésagok a felelések. Az Allami Régiés Konferencia déntése alapjan egy allandé inter-regionalis
technikai csoportot hoztak létre 2002-ben, amely a regiondlis képvisel6kbdl (az Egészségiigyi
Minisztérium és a Nemzeti Egészségiigyi Intézet munkatarsai) all.

A csoport feladata, hogy a ritka betegségek vonatkozasaban biztositsa az egészségligyi ellatashoz
kapcsolodé tevékenységek koordinaciojat és nyomon kovetését, azzal a céllal, hogy a regionalis
halézatok miikodését optimalizdlja és, hogy az egyenld egészségligyi ellatds elve minden
allampolgar szamara érvényesiiljon. Minden régié Kkijelolte a sajat teriiletén miik6dé ritka
betegségek tudaskozpontjait, azért, hogy részt vegyenek a ritka betegségek orszagos hal6zataban.
Ezek a kijelolt regionalis kozpontok rendelkeznek a diagnoézis felallitdsahoz vagy specialis terapias
tevékenység folytatdsdhoz szilikséges tapasztalatokkal és ezt megfeleléen (dokumentumokkal)
igazoljak, tovabba megfelel szervezettel rendelkeznek és kiegészit6 szolgaltatasokat (slirg6sségi
ellatast, biokémiai és genetikai-molekularis diagnosztika) is nyujtanak.

DECENTRALIZACIO ES A KAPCSOLATI HALO SZUKSEGE FINNORSZAGBAN

Az un. Finn Orokolt Betegségek kozel 40 ritka orokletes betegséget foglalnak magukba, amik
Finnorszagban kiilénosen jellemzéek (6tmilli6 ember). Felismerésiiket az 1960-as, 1980-as évek
kozott az akkoriban centralizalt finn egészségiigyi rendszernek koszonhetik. Minden ismeretlen
eredetli vagy kivételes jellemzdvel rendelkez6 koéru beteget a Helsinki Egyetemi Koérhazba
irdnyitottak. Kiilonosen a Gyermekkdrhaz volt hires e betegségek jellemzésérdl, mely kés6bb
lehet6vé tette, hogy a feltérképezzék és klonozzak a génjeiket. Ma ezek a betegek szétoszlanak 5
egyetemi korhaz kozott és sziikséges lenne a szakért6i kdzpontokban torténé ujrakézpontositasuk,
hogy ez elGsegitse a diagnosztizdlatlan megbetegedések maradékanak a felismerését.
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OLASZ HALOZAT A PRIMER IMMUNHIANYOSOKERT

Az Olasz Hal6zat a Primer Immunhidnyosokért (IPINET) célja a primer immunhidnnyal él6k
gyermekkortdl feln6ttkorig tarté hossza tavi mindségi gondozasa és a sajat, valamint csaladjuk
életmindségének javitdsa. Az IPINET-et 1999-ben alapitottak az Olasz Hematoldgiai és Gyermek
onkologiai Egyesiilet (AIEOP) részeként. A halézat jelenleg 59 koézpontbol all, melyek némelyike
specializalédott, mig a tobb kilvarosi elhelyezkedési koézpont nem. A hdalézat a Primer
Immunhianyos Betegek Egyesiiletének aktiv tdmogatdsaval miikédik. IPINET szintén
egyluttmiikodik az immunhidnnyal foglalkozd eurdépai és a tengerentuli kozpontokkal és a
nemzetkozi betegszervezetekkel.

Az egylttmiikddés kozos protokollok elfogadasat eredményezte szamos betegség diagnosztizalasat
Recessziv Agammaglobulinaemia (AAR); Krdénikus Granulomatézus Koér (CGD); Kozonséges
Immunhidny (CVID); Csecsem&kori Atmeneti Hypogammaglobulinaemia (THI); Wiskott-Aldrich
Szindréma (WAS); X-recessziv thrombocytopenia és a 22-es delécié6 okozta Down szindréma
(DEL22).

Tovabba az IPINET részt vesz e betegségek nyilvantartasaban is, melyet az AIEOP Operacids
Kozpontjabol alakult Immunhidnyosok Adatait Ellen6rzé Bizottsag kezel. A bizottsag a klinikai és
laboratériumi eredményeket is értékeli annak érdekében, hogy javaslatokat tegyen a diagnosztikus
és terapias tervek frissitésére és hatékonysaganak novelésére. A fent emlitett immunhianyos
betegségek diagnosztizalasara és kezelésére vonatkoz6 protkollok az Immunhidanyosok Eurépai
Tarsasaganak honlapjan nyilvanosak.

AZ EU EGESZSEGUGYI ES FOGYASZTOVEDELMI FOIGAZGATOSAGA ALTAL TAMOGATOTT
EUROPAI REFERENCIA HALOZATOK KiSERLETI PROJEKT]EI
o Az egészségligyi ellatds és szocidlis tAmogatas fejlesztése a halmozott genodermatosisban
érintett betegek és csaladjaik szamara - K6zosen a Genodermatosis Ellen (TAG)
e Gyermekkori Hodkin lymphoma eurdpai halézata - a mindségbiztositott kezelések eurdpai
szintii szervezése
A Ritka Neurologiai Gyermekbetegségek Eurdpai Referencia Hal6zata (NEUROPED)
A Langerhans sejtes histiocytosis és tarsul6 szindromajanak referencia hal6zata az EU-ban
A cisztas fibrézis eurdpai referencia kozpontjainak hal6zata (EOCERN-CF)
A Diszmorfoldgiak Referencia Kézpontjainak Eurépai Hal6zata (DYSCERNE)
A Betegszervezetek és Alphal Nemzetkozi Regiszter (PAAIR)
Eurépai Porphyria Halézat - jobb egészségligyi ellatds biztositasa a betegek és a csaladok
szamara (EPNET)
o Ritka Vérzéses Betegségek Eurdpai Hal6zatanak létrehozasa

63. A halézatnak koszonhet6en alapvet6 fejlesztésekre és tevékenység bovitésekre lehet
szamitani az Uj informacios és kommunikacios technologiak miatt, kiillonos tekintettel azokra,
melyeket specifikusan az e-egészségligy teriiletére fejlesztettek ki. Az on-line és elektronikus
eszk6zok nagyon hatékonyak és életmentdek lehetnek a vészhelyzetben 1év0 ritka betegséggel
élok esetében. Ezek feltétlentl részét kell képezzék a ritka betegségek nemzeti terveinek, csak
ugy, mint a tertilet EU-s cselekvési programjainak.

Az Europai Gazdasagi és Szocialis Tanacs és a Ritka Betegségek Régidinak Tanacsa szamara
kiadott EU Bizottsagi Kézleményben a az all, hogy az e-egészségligy a teriileten tobb mddon is
hozzajarulhat e tertilet fejlddéséhez. Kiilonosen:

e szamos EU tdmogatott projekt soran kifejlesztett elektronikus on-line szolgaltatasok
tisztan mutatjak, hogy az informaciés és kommunikacios technika (IKT) hogyan
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miikodhet kozre a betegek egymassal valé kapcsolatfelvételében és betegk6zosségek
fejlédésében. Alkalmasak a kutatécsoportok adatbazisainak megosztasara, a klinikai
kutatasok adatainak gytjtésére, a klinikai kisérletben részt venni szandékozo6 betegek
regisztralasara és az esetek szakért6kkel valé megvitatasara, mely a diagnosztizalas és
kezelés mindségének fejlédéséhez vezet;

¢ a telemedicina szintén egy hasznos eszkoz, mellyel athidalhatéva valik a tavolsag, az
IKT segitségével, az egészségiigyi szolgaltatasok ellatasanal. Ez eljuttathatja a ritka
betegségekre specializalodott szakértelmet is a hagyomanyos korhazakhoz és
rendelésekhez, a tudaskézpontok masodlagos véleményeként;

Errdl a témarol informacid talalhaté a Pragai Hatarozatban®, melyet 2009. februar 20-an irtak
ala az e-egészségliggyel foglalkoz6 2009-es miniszteri konferencian.

4.5. Betegutak

64. A betegutak megszerkesztett, multidiszciplinaris ellatasi tervek, melyeket arra
terveztek, hogy el6segitsék az iranyelvek és protokollok gyakorlatba iiltetését. A kdérhazi
iranyitas, a forrds menedzsment, az orvosi ellendrzés, és a pénziigyi vezetés tamogatasara
lettek kidolgozva, annak egyértelm(i el6énye mellett, hogy ugyanazon magasan kvalifikalt
szabvany alapjan torténik az adott betegség egészségiigyi gondozasa mindeniitt.

GUIASALUD a Nemzeti Egészségiigyi Rendszer (National Health System, NHS) egyik programja
Spanyolorszagban, amely az olyan tudomanyos bizonyitékon alapuld termékek fejlesztését tiizte
ki célul, amely az egészségiigyi szakembereket segiti a dontéshozatalban. A program 2002
kozepén indult, az azoéta eltelt id6szakban az NHS Terv mindségén beliili rendszervaltozasok
jellemzik. Osszefogja a szakembereket és a betegeket a klinikai irdnyelvek meghatarozasara és
fejlesztésére. http://www.guiasalud.es/home.asp

65. Az utmutatok életbevagbak a ritka betegségek tertiletén. Ez az orvosi kozosségekben
uralkodo szakértelem hianyat tiikrozi, egytitt az elégtelen ismeretekkel, bizonyitékokkal és az
egészségligyi rendszer e targyu érdeklédésének hidnyaval. Nagy sziikség van a ritka
betegségek klinikai dtmutatéira, hogy az orvosok diagnosztizalé képességei fejlédjenek, de
azért is, hogy elterjedjenek a mindségi klinikai gyakorlatok és utmutatdk, a ritka betegséggel
él6k mindennapos egészségligyi ellatdsanak szervezésében. Hiszen esetiikben gyakran
fokozott a halal vagy a komplikaciok kockazata és néhanyukat nehéz beazonositani és kezelni
(ritkdk a ritkdk kozott). Ezért a betegutak kiilondsen érvényesek lehetnek, ha elegendd
mindségi bizonyitékon, sikeres protokollokon és szakért6i konszenzusokon, valamint a
szakértdi kozpontok széles egyiittmiikdodési halézatan alapulnak. Az ilyen betegutak olyan
méréseket is tartalmazhatnak, melyek biztositjdk a megfelel6 szocialis gondozast és
pszichologiai tamogatast a betegek és a csaladok szamara, amikor csak lehetséges.

66. A betegutak esetében a nemzetkozi fellépés nagy jelentéségli minden orvosi teriileten,
és eletbevagod a ritka betegségeknél, a nemzeti szinten gyakran tapasztalhatoé szakértelem
hidnya miatt. A kilfoldi tudaskézpontokhoz torténé spontdn irdnyitadst nagyban el6segiti a
kijelolt kozpontok kozos eurdpai adatbazisa, a ritka betegségek terililetén fellelhetd
erdforrasokrol, ezért sziikséges az Orphanet adatbazis frissitése.

8 Available on line at:
http://ec.europa.eu/information society/activities/health/docs/events/2009/ehealth2009/prague declaration.pdf
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4.6. Diagnozis

67. Az id6ben torténdé és pontos diagnozis az egyik f6 igény a ritka betegségben
szenveddk részérdl. A betegek korében szerzett tapasztalatok arroél tanuskodnak, hogy a ritka
betegeknél gyakran késon torténik meg a diagnozis és ennek dramai kévetkezményei vannak
(1asd: keretes iras EURORDISCARE?Z2). A diagnozis a megfeleld egészségligyi ellatas és kezelés
lehet6ségének alapja. Szamos szlik keresztmetszet figyelhetd meg egy ritka betegség
diagnoézisanak felallitasahoz vezet6 Uton: a nem szokvanyos tipusu tlinetek felismerésének
hidnya, az egészségligyi szakemberek részérdl a szakértdi kozpontokba torténd tovabbitas
hidnya, a nehezen elérhet6 diagnosztikai tesztek. Ennek kovetkeztében ezen a tertiileten csak a
megfelel6 egészségligyi politikaval lehet igazi valtozasokat elérni, megerdsitve a kézpontok
diagnosztikai  lehetéségeit, kihasznidlva a  genetikdban, biokémidban és mas
tudomanyteriileteken elért tudomanyos fejlodést, azért, hogy csokkenteni lehessen a késoi
diagnoézisbol, illetve a téves diagndzisbdél eredéen a betegekre és az egészségiigyi ellatd
rendszerre nehezedd terheket.

Egyre tobb genetikai teszt érhet6 el és haszndlatos a ritka betegségek diagnézisaban.
Sziikséges a genetikai és mas diagnosztikai tesztek mindségérdl gondoskodni. Ezért a kiilsé
mindség ellendrzési moddszerekben valé részvételt el6re kell mozditani, orszagos és
nemzetkozi szinteken. Ezen feliil a genetikai tanacsadas igénybevételét is 6sztonozni kell.

12.000 BETEG HANGJA: A KESOI DIAGNZOISROL KESZITETT BETEGFELMERES EREDMENYEI
(EURORDISCARE2)

Az Eurordis Care program felmérései 2003 és 2006 kozott zajlottak azért, hogy a betegek
diagnézissal kapcsolatos tapasztalatait 0sszegy(jtsék 16 eurdpai orszagban, 8 kiilonb6z6
ritka betegség tekintetében: 1) Prader-Willy szindréma; 2) Marfan szindréma; 3) Crohn-
kor; 4) Duchenne izomdisztrofia; 5) szklerozis tuberosa; 6) cisztas fibrézis; 7) Martin-Bell
szindroma; 8) Ehlers-Danlos szindréma.

Az Eurordis Care2 Felmérés f6 megallapitasai a késo6i diagnozisrol és a diagndzis
kozlésének feltételeirdl:

- a betegek 25%-anak 5-30 év kozotti idészakot kellett varnia az elsd tlinetek
megjelenésétdl arra, hogy megkapjak a végso diagnozist a betegségiikrol.

- A betegek 40%-at az elején félrediagnosztizaltak, ennek kovetkeztében nem
megfelel6 orvosi beavatkozason estek keresztiil, ideértve a sebészeti és pszicholdgiai
kezeléseket is.

- A betegek 25 %-anak mas régioba kellett utaznia ahhoz, hogy diagnozist kapjon, 2%-
nal kiilfoldon allitottak fel a diagnozist.

- Az esetek 33%-aban a diagnézis kozlése nem megfelel6 modon és feltételek kozott
zajlott le, 12,5%-nal ez a betegek szamara elfogadhatatlan stilusban tortént.

- Az esetek 25%-aban a betegség genetikai természetérdl nem tajékoztattadk a beteget,
illetve a csalddot. Paradox médon genetikai tanacsadas is csak az esetek 50%-aban tortént
mikozben a legtobb ritka betegség genetikai eredetdi.

- Néhany modszertani korlat ellenére (pl. néhany esetben a diagnozist szinte teljesen
olyan nem specifikus tiinetekre alapozzak, vagy példaul egyes betegségeken beliil
kiilonbo6z6 sulyossagi szintek léteznek és az enyhe formakat kdnnyen nem veszik észre,
vagy nehéz igazolni ezek esetében a diagndzist) ezek az eredmények nagyon érdekes
attekintést adnak arroél, hogy milyen allapotban van a ritka betegségek diagnozisa
Eur6paban.
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68. Az informdcid, az irdnyelvek fejlesztése és az egészségiigyi szakemberek képzése
kritikus szerepet jatszik azok kozott a tényezdk kozott, amelyekkel a diagnozis felallitdsaban
fejlédés érhet6 el. Hasonloképpen a szakért6i kézpontoknak kézponti szerepe van a ritka
betegségek diagndzisahoz szilikséges kapacitasok novelésében és a tudaskdzpontok részvétele
az eurdpai halézatban hozzaadott értéket is képvisel.

DYSCERNE HALOZAT

A manchesteri egyetem altal koordinalt DYSCERNE halézat megfelel6 példa arra, hogyan lehet a

ritka diszmorfoldgiaval jaré betegségek diagnozisat képek cseréjével fejleszteni.

Ezeket a célokat az alabbi eszkozokkel érik el:

- A diszmorfol6giara szakosodott tudaskdzpontok eurdpai halézatdnak megteremtésével,

- a web-alapu diszmoroloégiai diagnosztikai rendszer (DDS) fejlesztésével,

- a kivalasztott diszmorfolégiai tényezdékre vonatkozé klinikai dtmutatok fejlesztésével és
széleskorti elterjesztésével.

A projekt 6 (Belgiumban, Franciaorszagban, Olaszorszagban, Hollandiaban, Lengyelorszagban és az

Egyesiilt Kirdlysagban miikéd6é) diszmorfolégiai kozpont egylittmiikodésében valosul meg.

http://www.dyscerne.org/

4.7, Sziirés

69. Mikozben a specidlis ismeretek hidnya miatt gyakran félreértelmezik a tiineteket,
néhany ritka betegségnél ma mar léteznek szlir6programok. A szlir6programok keretében
nagyon hatékonyan lehet észlelni azokat a ritka betegségeket, amelyekre 1éteznek megfeleld
diagnosztikai tesztek, és hatékony kezelési lehet6ségek. A sziirés akkor a legértékesebb, ha
még a klinikai tlinetek megjelenése el6tt felfedezik a betegséget és igy a kezelés idében
megkezdhetd azért, hogy megakadalyozzak a tiinetek megjelenését. Ezen tilmenden a sziirést
szamos egyéb esetre lehet alkalmazni megel6zésképpen. Az Uj technolégiaknak és a tomeg
spektrométer technikajanak koszonhetéen folyamatosan n6 azoknak a betegségeknek a szama,
amelyeket észlelni lehet sziiréssel. Ugyanakkor a lakossagi szlir6programok széleskor(
alkalmazasat etikai és kozgazdasagi megfontolasok akadalyozzak. Annak érdekében, hogy a
szir6programokat kivitelezzenek, hatékony egyilittm(ikodést kell kialakitani a megfeleld
korhazi egységek és a szlirdlaboratoriumok kozott és biztositani kell, hogy a teljesitményt
vizsgaljak, és mindségbiztositasi rendszerekkel rendelkeznek a szilirést végzé szervezetek.

70. A tagallamok egyuttm(kodését ki lehetne hasznalni sziir6programok
megvalositasaban. Pl. olyan esetben, amikor a tesztek csak megerdsités céljabdl sziikségesek
specialis koriilmények kozott, vagy olyan esetben, amikor a teszt csak néhdny orszagban
végezhetd. Az elsOdleges intézkedések az egylittmiikodés, valamint a sziirések és korai
kezelések egyenld elérésének megkonnyitésére az EU allampolgarok szamara az 5. fejezetben
talalhato.

EUROGENTEST
Az EU altal finanszirozott EuroGentest egy szakért6i halozat, amely a genetikai tesztkészités
minden aspektusat feldleld 5 teriiletre terjed ki:

(i) Min&ségbiztositas, (ii) Informaciés adatbazis, (iii) Kozegészségiigy, (iv) Uj technolégiak,
(v) Oktatas.

Az EuroGentest szamos kezdeményezése arra iranyul, hogy a sztenderdeket és a
gyakorlatot 6sszhangba hozza Eurépaban és azon kiviil. (www.eurogentest.org).
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AZ EUROPAI MOLEKULARIS GENETIKAI MINOSEG HALOZAT (EMQN)

EMQN egy non-profit szervezet, amely a molekularis genetikai tesztek mindségét
0sztonzi, és ennek érdekében kiils6 mindség értékelést kinadl (szakértelem tesztelési
rendszer), talalkozokat/0sszejoveteleket szervez a jO gyakorlatok ismertetéséhez,
iranyelveket tesz kozzé. (http://www.emqgn.org/emqgn/).

NEMZETI KULSO MINOSEG ELLENORZESI RENDSZEREK OLASZORSZAGBAN

Olaszorszagban 2001 6ta létezik nemzeti kiils6 mindség ellen6rzési rendszer a Ritka
Betegség Nemzeti Kozpontja (Instituto Superiore di Sanitr) altal végzett genetikai
tesztekhez. Napjainkra mar 95 laboratériumot vizsgalnak, amelyek molekularis és
citogenetikai diagndzisokhoz genetikai teszteket hasznalnak. (www.iss.it/cnmr).

CSEH ADATBAZIS A CYTOGENETIKAI ES DNS LABORATORIUMOKROL

Csehorszagban tobb mint 70 molekularis genetikai laboratérium van. Egyiittesen tébb
mint 492 ritka betegséghez kindlnak jelenleg diagnosztikai teszteket. A PKU, a
velesziiletett mellékvese hiperplazia (CAH) és a velesziiletett hipotiroidizmus esetében az
ujszulottkori szilirés mar rutinvizsgalatnak szamit. 2009. oktober 1-je 6ta az ujsziilottkori
szlirést tovabbi 13 metabolikus rendellenességre és a cisztas fibrozisra is kiterjesztették
(IRT/DNA ajanlas). Figyelemreméltd, hogy mind a magan, mind az allami finanszirozasu
klinikai genetikai szolgaltatdsok az egész orszagban, minden {6 korzetben igénybe
vehet6k. A nemzetk6zi szakmai szinvonald genetikai szolgaltatasokat teljes mértékben
tériti a nemzeti egészségbiztositasi rendszer. (http://www.uhkt.cz/nrl/db).

4.8. Rehabilitacio

71. Szamos olyan ritka betegségnél, amely az id6 mulasaval leépiiléssel, egyre sulyosabb
fogyatékossaggal jar, elengedhetetlen, hogy az érintett betegek helyben (vagyis a
lakdhelyiikon, illetve ahhoz kozel) vehessék igénybe a fizikai, az intellektualis érzékelési,
pszichologiai és szocialis funkcionalis szintjiiknek megfeleld kezeléseket. A ritka betegségben
szenveddk rehabilitacids igényei miatt felmeriil az egyéb egészségligyi szakemberek az ad
hoc képzésének sziikségessége. A szakértdi kozpontok a legmegfelelobb helyek az ilyen
specialistak képzésére és a szakmai gyakorlat/tapasztalat kicserélésére. A ritka betegek
kezeléséhez szilikséges extra erdOfeszitést megfeleléen kellene kompenzalni. A ritka
betegségben szenved6k részére nyujtott egyéb egészségligyi kezelések (pl.: masszazs, stb.)
Specialis szabalyozas sziikséges és be kell vonni az egészségiigyi rendszerbe, hogy ez a
tobblet ,eréfeszités” megmaradjon, megtaldlja a helyét a rendszerben és megfeleld
finanszirozasa legyen. Maskiilonben a rehabilitaciés kezeléseket végzé szakemberek
kénytelenek lesznek visszautasitani a ritka betegséggel él6k ellatasat.
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4.9. EUROTERV ajanlasok a 4. teriiletre: A ritka betegségekkel foglalkozo6
szakérto6i kozpontok és eurdpai referenciahaléozatok

R 4.1 Legyen jol meghatdrozott mechanizmus a szekértdi kozpontok kijelolésére és
mindségének, hatékonysdgdnak és hosszu tavi fenntarthatésdgdnak biztositdsdra.

R 4.2 Sziikséges a megfelel6 betegutak definidldsa és elfogaddsa, melyek nemzeti és
nemzetkézi jo gyakorlatokon és szakértelmen alapulnak.

R 4.3 Tdmogatni kell a hatdron dtiveld egészségiigyi elldtdst, amikor lehetséges. Abban
az esetben, ha a szomszédos vagy mds orszdgokban mdr azonositdsra kertiltek olyan
kézpontok, melyek képesek megbizhatd diagndzist és gondozdst biztositani, ahovd a
betegek vagy biolégia mintdk kiildhetdk, az egyiittmiikédést és a kapcsolatot eld kell
mozditani.

R 4.4 Késziiljén el és vdljon a tdrsadalom szdmdra publikussd a tuddskézpontok nemzeti
regisztere.

R 4.5 Oszténizzék a biolégia mintdk, radioldgiai képek és mds diagnosztikai anyagok
kiildésére alkalmas e- eszk6zdk biztositdsdt a ,tdvszakérték” szamdra.

R 4.6 A szakértdi kézpontok megfeleld tovabbképzéseket biztositsanak egyéb
egészségligyi dolgozok részére is. Koordindljdk a megfelel6 jé gyakorlatokat annak
érdekében, hogy elldssdk a ritka betegséggel él6k specidlis rehabilitdcios sziikségleteit.

R 4.7 Legyen nemzeti keretprogram a ritka betegségek sziirési feltételeinek és
alapelveinek biztositdsdra.

R 4.8 Legyen az orszagban megfeleld tjsziilétt kori sziiro program, alkalmas
indikatorokkal feliigyelve.

R 4.9 Teremtsék meg a genetikai tandcsadds elérhetdségét.

R 4.10 Gondoskodjanak a genetikai vizsgdlatok és eqyéb diagnosztikai tesztek
mindségének biztositdsdral, beleértve a részvételt a kiilsé6 mindségellendrzési
rendszerekben, nemzeti és nemzetkozi szinten.

R 4.11 Legyen egy, a tdrsadalom szdmdra publikus orszdgos jegyzék a ritka betegségek
diagndzisdra, vizsgdlatdra alkalmas orvosi laboratériumokral.

R 4.12 Sziikség esetén legyen egy ad-hoc kddoldsi lehetdség, hogy észlelje és biztositsa a

megfeleld erdforrdsokat és téritéseket a ritka betegségekkel €16k specidlis rehabilitdcids
kezeléseihez.
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5. teriilet. A RITKA BETEGSEGEKKEL KAPCSOLATOS SZAKERTELEM
EUROPAI SZINTEN TORTENO OSSZEGYUJTESE

A Tanacs javaslatai (2009/C151/02)

17. Gytjtsék o6ssze a ritka betegségekkel
kapcsolatos, nemzeti szinten meglévd
szakértelmet és tdmogassdk annak az eurdpai
partnerekkel valé megosztdsit az aldbbiak
tdmogatdsa érdekében:

a) a ritka betegségek terén a diagnosztikai
eszkézokre és orvosi ellatdsra, valamint az
oktatdsra és a szocidlis elldtdsra vonatkozo
legjobb gyakorlatok megosztdsa;

b) megfelel6 oktatds és képzés biztositdsa
valamennyi egészségiigyi szakember szdmdra
annak érdekében, hogy felhivjdk a figyelmiiket e

kapcsolédé  tertileteken, mint példdul a
genetika, immunoldgia, neurolégia, onkolégia
és a pedidtria);

d) a diagnosztikai vizsgdlatokra vagy a

népesség  szirésére  vonatkozé  eurdpai
irdnymutatdsok  kidolgozdsa a  nemzeti

déntések és hatdskorok tiszteletben tartdsdval;
e) a ritka betegségek gydgyszereinek terdpids,
illetve  klinikai tobbletértékére vonatkozé
tagdllami értékeld jelentések kozésségi szinti
megosztdsa, amennyiben a  vonatkozo
ismereteket és szakértelmet dsszegyiijtotték,
annak érdekében, hogy a betegek minimdlis

betegségek és az azokkal kapcsolatos elldtds idén beliil tudjanak hozzdjutni a ritka
céljdbol rendelkezésre dll6 eszk6zik létezésére; betegségek gyogyszereihez.
c) egészségiigyi képzés kidolgozdsa a ritka
betegségek diagnosztikdjdhoz és kezeléséhez
5.1. Bevezetés
72. A ritka betegségek terén nagy fontossagi a szakért6k képzése, a legsikeresebb

gyakorlatok fejlesztése és megosztasa, valamint az oktatas. Egyben az id6beni és megfelel6
diagnozis, és magas szinvonalu ellatas kialakitasanak f6 meghatarozoéi. Az informacids és
kommunikaciés technoldgidk lehet6ségei messze nem eléggé kiaknazottak a kovetkezd
esetekben: a kozos dokumentumok el6készitése, a konszenzusépités, a virtualis workshopok
szervezése, az orvosi vizitek és konzultaciok, a tavoktatas és a konnyl keresést lehet6vé tevo
adat és multimédias dokumentum gy{ijtemények. Most mindezen fejlesztések eredményei
felgyorsulhatnak, nagyrészt a gazdasagi akadalyok csokkenése és az idOmegtakaritas
kovetkezményeként, melyeket ezek hasznalata eredményez. Ezek a technolégidk kiilondsen
értékesek lehetnek azokban az orszagokban, ahol a lakossag szorvanyos, vagy elkiilontilt
csoportokbdl all és csak nagy tavolsagokban hozzaférhet6ek az adatok, dokumentumok és
szakértdi tanacsok.

5.2. Az egészségiigyi szakemberek tajékoztatasa, oktatasa és képzése

73. A képzésekben és az egészségligyi szakemberek oktatasaban fontos eszkoz a
megfelel6 kezdeményezések alkalmazasa a diagnozis és a mindségi ellatas fejlesztéséhez. A
képzés sziikséglete nemcsak a klinikai kapacitds, hanem a betegekkel val6 kommunikacio
tekintetében is megmutatkozik. Azonban, a betegszervezetek hidnyossagokat tapasztalnak
tobbféle téren a szakért6k informdaciényudjtasa sordn, mint példaul a diagnézis kozlése, a
stirgdssegi esetek kezelése, a betegek ellatasan tul a szocialis integracio elGsegitése, betegségek
elérehaladasi szakaszai és elhalalozds. Tovabba kidertlt, hogy a legtobb egészségiigyi
szakértének nincs megfelelé tudasa a betegség klinikai és a szervezési szempontjairdl (pl.:
diagnosztikai stratégiak, betegek tovabbitasa, stb.), ami veszélyes késedelmeket okozhat a
megfelel6 kezelés megtaldlasaban. A szakért6k sziikségleteihez igazitott pontos informacidk
rendelkezésre allasa kulcselem a ritka betegségek tertiletén torténé diagnosztizalas és kezelés
fejlesztésében. Ezért 1997-ben az Europai Bizottsag és az Osszes tagallam intézményei
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létrehoztak a ritka betegségek és arva gydgyszerek eurdpai portaljat (Orphanet) (lasd a
szovegdobozt).

AZ ORPHANET ADATBAZISA A RITKA BETEGSEGEKROL

2000 ota az Orphanet adatbazisa informacidkat nyujt tobb mint 5000 ritka betegségrdl, 6
kiilonboz6 nyelven. (i) Atfogé enciklopédiat nyujt a ritka betegségekrél. (ii) Adatbazist
tartalmaz 53 orszag szakértdi ellatasairdl, (iii) és az eurdpai referencia kézpontokroél, a
foly6 klinikai prébakrdl és a létezd iranyelvekrdl. (iv) Az ,arva” gyogyszerek nagy
informacioétara, ami tajékoztatast ad a fejlesztésekrdl és az egyes eurdpai orszagokban valo
elérhetdségeikrdl, valamint tovabbi szolgaltatasokrdl a kiilonb6zé érdekelt felek szamara,
beleértve (v) a diagnéziskeresést a tiineteken és jeleken keresztiil és (vi) az ajanlasok tarat
vészhelyzetekre. A portal jelentéseket is tartalmaz az epidemiolégiai adatokrol, és kozvetlen
hozzaférést biztosit mas kapcsol6dé weboldalakhoz és publikalt cikkekhez. Ugy funkcional,
mint egy orvosi Utmutatokat tartalmazo gyljtemény. A Ritka Betegségek Szakértdi
Bizottsaga létrehozott egy kéthavonta megjelend hirlevelet, az Orphanews-t, ami egy fontos
eszkozt jelent az egészségligyi és a nemzetkozi és nemzeti szinten torténd kutatadsok
informaciéinak, az Uj tudomdanyos tényeknek, Kkurzusoknak és konferencidknak a
terjesztésében. www.orpha.net

74. A szakért6k képzését és oktatdsat kiilonbozd oldalrdl lehet megkozeliteni a ritka
betegségek teriiletén jatszott szerepiiktél fiiggéen. Minden egészségiigyi szakembernek
tajékozottnak kell azonban lennie a ritka betegségek 1étezésérdl, a diagndzis felallitdsanak
nehézségeirdl, az egészségligyi ellatas kiilonleges szervezésérol, a megfeleld ellatas biztositasa
és a ritka betegséggel él6k sziikségletei miatt. A meglévd tapasztalatok alapjan szamos
tevékenység ajanlatos e tertileten, mint példaul:

o fejleszteni a kommunikaciét a ritka betegségekrdl rendelkezésre allo
informacioforrasokrél, pl. szamos nemzeti/ régioés adatbazisrol, akarcsak az Orphanet
adatbazisarol;

e tamogatni az orvostanhallgatok képzését a ritka betegségek tertiletén (pl. bevezetés
az orvosi diplomat ad6 képzések tananyagaba, specifikus modul a ritka betegségekrol
és a sziikséges specifikus szervezés ismertetése, annak érdekében, hogy felgyorsuljon
a diagnosztizalas folyamata és konnyebb legyen a mindségi szaktudashoz vald
hozzaférés a betegek szamara);

o egészséglgyi szakértok képzésének biztositasa a ritka betegségekkel kapcsolatos
alapvetd dolgokrol (pl. a ritka betegségek ritkasagukbdl adddé f6bb jellemzdirdl, a
ritka betegséggel é16k specifikus orvosi és pszicho szocialis sziikségleteirdl);

e specialis képzés biztositasa a haziorvosok részére (pl. hogy el tudjak latni a ritka
betegséggel é16k napi gondozasa soran felmeriil6 sziikségleteket);

e orvosi képzés fejlesztése a ritka betegségekhez kapcsoldodd diagnozis és kezelés
tertiiletén (pl. genetika, immunolégia, neurolégia, onkoloégia, gyermekgyogyaszat);

e a betegek és hozzatartozok ellatdsan javitani képes 1j szakérték képzésének
tdmogatasa;

e szakvélemények és ismeretek megosztdsanak tdmogatasa az orszag és mas orszagok
koézpontjai kozott;

e bizonyiték alapu és nemzetkozileg elfogadott utmutatok és gyakorlatok fejlesztése,
terjesztése;

e javitani a ritka betegségek terililetére képzett szakorvosok képesitési feltételeinek
osszehangoldsan, annak érdekében, hogy biztositva legyen az azonos szintl, megfelel6
képzés a terlilet minden szakorvosa szamara.
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OSZEHANGOLT MINOSITES: EGY PELDA AZ ORVOSI GENETIKA TERULETEROL

Az Egészségligyi Szakért6k Eurdpai Szovetsége (UEMS) 1958-ban alakult non-profit tarsasag. Célja,
hogy magas mindségli szinvonalat teremtsen azaltal, hogy 6sszehangolja az eurdpai orvosok
szakképzését. 1.5 milli6 eurdpai szakorvost képvisel 38 specifikus szekcidban, 35 nemzeti
tagszervezeten keresztiil. 2009 aprilisdban az UEMS Tanacsa elfogadta a ,Orvosi genetika leirasa, az
EU-n beliili orvosi szakvizsga szempontjai: célok és célkitiizések szakemberek képzésében” cimi
dokumentumot”. A dokumentum meghatarozza a genetikai orvoslasra valé szakosodas oktatasi
céljait, melyet jovahagyott az Eurépai Human Genetika Tarsasag, az UEMS Orvos Genetikai
Egyesitett Multidiszciplinaris Bizottsag és az UEMS Szakorvosi Szekcidja és Eurdpai Testiiletei. Ezek
jo hiriil szolgalnak a ritka betegséggel él6knek, azokban az orszagokban, ahol az orvos genetika még
nem ismert. A genetikai szolgaltatasok egyenld eloszlasat fogja eredményezni Eurépa szerte.

A ,CONOSCERE PER ASSISTERE” (SEGITENI TUDNI KELL) PROJEKT

A harom éves képzési projekt célja a ritka betegségekkel kapcsolatos jobb ismeretek nyujtasa,
biztositva ezzel a ritka betegséggel él6k gondozasanak javulasat. A Ritka Betegségek Olasz
Szovetsége (UNIAMO FIMR) altal vezetett projekt egyiittmi{ikod6 partnerei a Haziorvosok
Olaszorszagi Egyesiilete (FIMMG), a Gyermekorvosok Olaszorszagi Szovetsége (FIMP), a
Gyermekorvosok Olaszorszagi Tarsasidga (SIP), az Olaszorszagi Altaldnos Orvostani Tarsasag
(SIMG), az Olaszorszagi Human Genetikai Tarsasag (SIGU) és az Olaszorszagi Genetikai
Gyermekbetegségek és Velesziiletett Rendellenességek Tarsasaga (SIMGePeD).

A projekt egyik célja oktatdk képzése a ritka betegségek teriiletén megjelend elérelépésekrdl. Ezek
az oktatok adjak majd tovabb ismereteiket az egészségiigyi szakembereknek, els6sorban helyi
szinten (gyermekorvosok, csalddi haziorvosok), a kotelezé tovabbképzések szervezésekor. A
kurzusok egyik célja, hogy felhivja a figyelmet a lehetséges diagndzisokra és a ritka betegséggel él6k
napi gondozadsahoz kapcsol6dd kérdéskorokre, melyek vonatkozhatnak orvosi témdakhoz, vagy a
rehabilitacidjukhoz és szocialis integraciéjukhoz.

Egy tavolabbi cél a ritka betegségek kezelésének szervezésére iranyulé gondolkodasi folyamat
elinditasa, mely a gyermekkortél felndttkorig tartdé folyamatos gondozas biztositasara létrehozott
protokollok megalapozasan alapszik.

Ezeken az oktatasi tréningeken a betegek és szervezeteik jelenléte ndvelni fogja az ismertséget is. A
k6z6s munka pozitiv eredményekhez vezethet a kutatds és a segitségnyujtas viszonylataban,
beleértve a kdzponti és helyi rendszerekhez érkezé kérelmeket

EGYEB EGYESZSEGUGYI DOLGOZOK KEPZESE A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO 2.
FRANCIA NEMZETI TERVBEN

Franciaorszagban a szakért6i kozpontok atszervezésével 0Osszefliggésben, javasoljak a ritka
betegségekkel foglalkoz6 2. Nemzeti Terv 1étrehozasat (az el6z6 dobozban talalhat6 a magyarazat: A
Tudaskozpontok meghatarozdsa és tervezése). Ezek szerint 20-30 orszagos szintii haldzat
specializalodik a szaktudas terjesztésére, informalasra és képzésre, beleértve a terapeutaképzést,
melyek kapcsolddni fognak a tudaspontokhoz. Ezek a haldzatok lesznek tobbek kozott a felelGsek az
egyéb egészségligyi szakemberek képzéséért és a legjobb gyakorlatok cseréjéért, példaként véve a
mar létez6 haldozatokat a cisztas fibrozis és a fejlédési anomalidk esetében Montpellier régio
teriiletén. El6re lathat6 az is, hogy a ritka betegséggel él6k szamara, az egészségiigyi és terapeuta
személyzet altal biztositott ellatdsok nagyobb komplexitdsa megfelel6en tiikrozédik majd e
kezelések dijszabasaban.

75. A tovabbképzések és oktatasok mellett, azonban nehéz megtalalni az olyan frissitett
informaciékat a ritka betegségek teriiletérdl, melyek kiilondsen lényegesek a betegek és az
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egészségligyi szakemberek részére. Ilyenek lehetnek az ellatds megszervezésére és a
specializalt szolgaltatasokra, az ,arva” gyégyszerekre és mas kezelésekre, a folyamatban levd
kisérleti probakra, a rehabilitacids és szocialis szolgaltatasokra, az ellatashoz val6 hozzaférés
adminisztrativ és torvényes informdacidira, az allami szolgaltatasok altal biztositott
visszatéritésekre és egyéb elényokhoz vald jogra vonatkozé informaciok.

5.3. Az Gjsziilott kori sziirés kritériumainak meghatarozasa

76. Az ujsziilott populacié szervezett szlirése vagy a célzott vizsgalata fiigg az allami
egészségligyi rendszerektdl és szocidlis hozzaallastol, melyek kiillonbozéképpen valtozhatnak
orszagonként, pl. az adott betegség kiilonboz6 foldrajzi elterjedtsége, vagy a magas
veszélyezettségben 1év tarsadalmi csoportok eloszlasa miatt.

77. Az ujsziilottek szlirésének gyakorlatat tekintve, jelentds kiilonbségek léteznek az
eurdpai orszagok kozott, pl. a szlirt ritka betegségek szama 2-t6l 25-ig terjedhet. A nemzeti
szlir@ programokbdl szarmazé adatok és a kiillonb6zd szlirési politikak eredményei
értékelésének sziikségessége 0sztonodzte a Kozegészségligyi Foigazgatdsagot arra, hogy egy
palydzatot inditson 2009 jaliusdban az Ujsziilottek szlirések jelenlegi helyzetének
kiértékelésére az EU tagallamokban.

78. Ezekre a feltevésekre tamaszkodva fontos, hogy a ritka betegségekre vonatkozd
nemzeti terv vagy stratégia:
- vegye figyelembe a 1étezd 0jsziilott sziirési programok eurdpai kiértékelésében valo
kézremiikodés lehetdségét
- kdvesse nyomon a populacioban bekovetkezd valtozasokat, melyek igazolhatjak a
célzott vizsgalatok alkalmazasat

5.4. Klinikai iranyelvek kidolgozasa és kélcsonos elismerése

79. A klinikai utmutatok tertiletén, a bizonyitékon alapulé vezérfonalak jelentik az etalont,
mivel a modern orvosi gyakorlat megkoveteli, hogy minden javaslatnak egyeéertelmd,
tudomanyos és orvosi megerdsitésen kell alapulnia. A bizonyiték alapi iranyelvek
elérhetdsége a ritka betegségek teriiletén rendkiviil korlatozott, a bizonyiték alapu, ellendrzott
tanulmanyok hianya miatt. Ezek részben leklizdheték a klinikai kutatasi forrasok
Osszefogasaval nemzetkozi halézatokon beliili egyiittmiikodéseken keresztiil. Amikor kevés
mindségi bizonyiték all rendelkezésre, a konszenzust altalaban a tertilet szakértdi hozzak meg.
A nemzetkdzi dimenzié rendkiviil fontos a ritka betegségekkel kapcsolatos iranyelvek
teriiletén, az egyes specidlis ritka betegséggel, vagy betegségcsoporttal foglalkoz6 kevés
szakember miatt.

80. Az 1j irdnyelvek kidolgozasa tobbféle mdédon segithetd el§, mint példaul:

e 0Osztonozni kell a nemzeti iranyelv készit6 mechanizmusokat (amikor alkalmazhato),
hogy analizdljak a f6bb teriileteket/betegségeket, ahol az iranyelvek és
tevékenységek sziikségesek;

e 0Osztonozni kell a nemzeti tudomanyos tarsasdgokat és mas szakértéket, hogy
tdmogassak a témat nemzeti és nemzetkozi szinten, és, hogy szervezzenek
munkacsoportokat;

e specifikus palyazatok inditasa és a projektek tAmogatasa;

e tamogatni szlikséges a klinikai iranyelvek befogadasat, felvételét, melyeket a tobbi
tagallam vagy mas nemzetkozi szerv készitett a ritka betegségekre vonatkozdan.
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A FRANCIA NEMZETI HATOSAG NEMZETI EGESZSEGUGYI IRANYELVEI

Az els6 francia ritka betegségekrol sz6l6 nemzeti terv (2004-2008) keretében 27 gyakorlati irdnyelv
et fogalmazott meg a HAS (Francia Nemzeti Egészségiigyi Hatdsag). Habar ez j6 eredménynek
mindsil, a francia nemzeti terv kiértékelése megerdsitette e folyamat hosszadalmassaganak és
koltségességének tényét, és a hatékonysag érdekében javasolta a nemzetkozi egylittmiikodést és az
eurdnai dimenziot a hasonlaé iisvek kialakitasakor.

AZ OLASZ NEMZETI EGESZSEGUGYI INTEZET (ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA, I1SS) NEMZETI
IRANYELVRENDSZERE (SNLG - WWW.PNLG.IT)

A Kklinikai gyakorlatok szadmara bizonyiték alapt iranyelv rendszereket hoz létre és terjeszt,
részletes mdodszertant kovetve. Ebben a kontextusban a ritka betegségek irdnyelveit (pl.: alternal6
féloldali bénulas) szakért6k dolgoztak ki, a Ritka Betegségek Nemzeti K6zpontja altal koordinalva.

(www.pnlg.it/lgmr#).

GUIASALUD SPANYOLORSZAGBAN

Ez a Nemzeti Egészségiigyi Rendszer (NER) hivatala, mely magaba foglalja az 0sszes autoném
kozosséget (CCAA) és rendelkezik az Inter-Territoralis Tanacs (IC) jévahagyasaval, és tAmogatja az
Egészségiigyi és Szocialis Minisztérium is az NER Min6ségi Hatdsagan keresztiil. Az els6 1épései 6ta
(2002 kozepétdl napjainkig), az NER tervének minGségi valtoztatasat célzd keretprogramokban is
elmélyedt. Ez utdbbit irta le a 2007-es min&ségi tervben, mely fontos valtoztatasokat tartalmaz a
célokban, bemutatva a termékfejlesztés munkamenetét tudomanyos bizonyitékokon alapulva,
annak érdekében, hogy segitse az egészségligyi szakembereket a dontéshozatalban. Ez magaba
foglalja a GuiaSalud vezetd testiileti és iranyitdsi szervezeti strukturajanak valtoztatasait az
orszagban, az orvosi gyakorlati utmutatok kidolgozasanak er6sitését célzé forrasoknak
koszonhetben Uj irdnyvonalat adva az egészségligyi szakemberek szdmara a termékkinalat bovitését
célz6 munkaban, abban az esetben, ha az ligy orvosi kérdés.

5.5. ,Arva” gyégyszerekhez valé hozzaférés felgyorsitasa és kiegyenlitése

81. Két mddja van a gyodgyszeres terapiak fejlesztésének: az egyik a mar elérhetd
gyogyaszati termékeket haszndlja fel, a masik teljesen 1Uj termékeket fejleszt ki, egy ritka
betegség, vagy csoport specifikus miikodésére a lehet6 legtokéletesebben fokuszalva. Jelenleg
messze a legtobb gydgyszeres kezelést a mar létezd gyogyszerekkel biztositjak. Ezek a
gyogyszerek kevésbé dragak, mint az Gjfejlesztésli tarsaik. Mindkét esetben, kulcsfontossaguak a
klinikai probak a betegre gyakorolt hatasanak tanulmanyozasa vegett. Ugyanakkor van egy nagy
akadalya, annak, hogy a mar 1étez6 és megfizethet6 gyogyszerekhez Uj felhasznalasi javaslatok
kertiljenek kidolgozasra. Ez pedig az, hogy az ezekhez hasonlé tanulmanyokat a gyégyszercégek
mar nem tamogatjak. Eppen ezért ezeket a vizsgalatokat gyakran elméleti kutaték végzik, akik
sokszor halézatban mikodnek egylitt. A ritka betegségek kezelése elérhetdségének
felgyorsitdsdhoz a klinikai préobak tdmogatasa alapvetd, nem kevésbé a mar hozzaférhet6
gyogyszerekhez kapcsolddo elméleti kutatasok tamogatasa, melyeket az ipar nem finansziroz.

Az 0j kezelésekre valo tekintettel az Eurdpai Bizottsdg a 141/2000 szamu rendelet elfogadasaval
biztositotta az ,arva” gyogyaszati termékekre vonatkozo iranyelveket és az ,arva” gyogyaszati
termékek meghatarozasanak kritériumait, melyek alatt azokat az 0j gyogyaszati termékeket érti,
melyek a ritka betegségek diagnosztizalasara, megel6zésre vagy kezelésére késziilnek.

82. Az ,arva” gyogyszerek fejlesztésére és piacra engedésére vonatkoz6 kedvezmények
ellenére, mely a (EC) 141/2000 rendelet altal szabalyozott, a gyogyszerek elérhet6sége Eurépa
orszagain beliil és hozzaférhetdsége a lakosok szamara nagyon valtozé és nem kielégitd. Az okok
kiilonbozbek és Osszetettek. Bizonyos esetekben, a vallalat nem arulja a gyégyszereit az egyes
orszagban (mert nem akkora a piaci haszna, pl. a kis orszagokban), vagy mas esetekben, a
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nemzeti téritési folyamat vagy a specialis gydgyszerekhez valo hozzajutas kritériumai miatt
jelenik meg kilonbség. Egy most végzett tanulmanyt adott ki a londoni Egészségligyi
Gazdasagtudomanyi Iroda, melyben az arképzési és téritési rendszert, valamint a specifikus
,2arva” gyogyszerekre vonatkozo politikat vizsgalja néhany eurdpai orszagban (lasd a dobozban).

AZ ,ARVA” GYOGYSZEREKHEZ VALO HOZZAJUTAS MECHANIZMUSA: VALASZTOTT EUROPAI
ORSZAGOK OSSZEHASONLITO TANULMANYA

A jelentést (2009. november) az Egészségligyi Gazdasagtudomanyi Iroda allitotta 6ssze, melyben
0sszehasonlitadsra keriilnek az arképzési és téritési rendszerek, valamint a specifikus ,arva”
gyogyszerekre  vonatkozé  politikdk, Franciaorszdgban, Németorszagban, Olaszorszagban,
Hollandidban, Spanyolorszagban, Svédorszagban és az Egyesiilt Kiralysagokban. A 1étez6 irodalom
attekintésén, nemzeti szakért6kkel valé konzulticidk és az els§ 43 ,arva” gyogyszer (OMP)
lefedettségére vonatkozd dontések adatai alapjan. Ezeket az OMP-ket fogadta el az Eurépai
Gyogyszerligynokség, az ,arva” gyogyszerek EU-s (EC 141/2000) szabalyozasat kovetve. Ezek alapjan
hatarozott kovetkeztetéseket sikeriilt levonni.

A tanulmany felfedi a konfliktust az ,arva” gyégyszerek egyre gyorsabban piacra keriilését tAmogatd
szabalyozds és az egészségligyi technolégiat értékeld alapelvek kozott, melyek hatékonyan
akadalyozzak az hozzaférést ezekhez a termékekhez. A jelentés tartalmazza:

o Tobb egylttmiikodés, eurdpai és nemzetkozi szinten torténé halézatépités sziikséges, hogy
még biztosabb bizonyitast nyerjenek az értékesités engedélyezését kovetSen.

e Kritikus, hogy minden érdekelt fél, beleértve a klinikusokat, részt vegyen az eurdpai méretd
regiszterek kidolgozasaban és betegutak adatgytijtési folyamataiban.

o Egy el6zetes megegyezés sziikséges az engedélyeztetd testiiletek kozott, az engedélyezési és a
téritési célu adatkovetelmények kozotti potencialis konfliktusok megel6zésére, arrdl, hogy az
egészségligyi technologiaértékeld testiileteit és a vallalatokat tdmogatni kellene a lehetséges
bizonyité erejli tényezdk azonositasdban és az el6re mutaté mddszerek kidolgozasaban.

e Sok esetben nincs masodik esély arra, hogy levezessiik még egy klinikai prébat, ha a
rendelkezésre all6 adatok nem megfelel6ek, a betegek korlatozott szdma és a tovabbi
randomizalas etikai megfontoldsai miatt.

o Megfelel6 eszkoz lehetne tovabbi kozos iranyelvek kidolgozasa, azért, hogy egy ,elfogadhat6
minimum adatkészlet” késziiljon az engedélyezésre és téritésre vonatkozoan, mely egy eurdpai
szintii fejlesztdi/vallalati és dontéshozdi hatarozat alapjan mérceként szolgalna.

Az ,arva” gyogyszerekhez val6 hozzaférés mechanizmusai: Osszehasonlité tanulmény a vélasztott
europai orszagok kozott. Megtekinthet6 a www.OHE.org oldalon.

JAVULO HOZZAFERES AZ ,ARVA” GYOGYSZEREKHEZ, MINDEN EUROPAI BETEG SZAMARA

Az EU Gyoégyszerészeti Forum keretében, egy 3 éves folyamat indult 2005-ben az EU Vallalati és
Egészségligyi Bizottsdganak kezdeményezésére. A forum arképzésen dolgozo csoportja kidolgozott és
elfogadott egy, a ,Javulé hozzaférés az ,arva” gyogyszerekhez minden eurdpai beteg szamara” cimii
dokumentumot (http://ec.europa.eu/pharmaforum/docs/pricing orphans en.pdf).

Az irat egy, a 27 EU tagallam, az EU Bizottsag, az ipari kereskedelmi szervezet (EFPIA), az EuropaBio,
és az EURORDIS képvisel6i bevonasaval megvalosult folyamat eredménye.

A dokumentum célja, hogy irdnyelveket Aallitson fel, az ,arva” gyogyszerek fejlesztéséhez,
értékeléséhez, arszabasahoz és a vallalatok, ill., nemzeti hivatalok téritési szokasaihoz kapcsolédd
legsziikebb keresztmetszetek azonositasara valamint az ismertség novelésére. Aztan néhany otlettel
is szolgal, melyeket meg kell vizsgalni annak érdekében, hogy minden eurodpai lakos szamara
biztositott legyen id6ében az arva gyogyszerekhez val6 egyenl6 hozzaférés:

1) Létre kell hozni egy el6zetes megbeszélést a vallalatok, valamint az arképzésért és téritésért felelGs
hatésagok kozott, beleértve a klinikai értéket felméré hatdsagokat, melyek figyelemmel kisérik a
»arva” gyégyszereket és az ezen termékekre megjelend jovébeli igényeket. 2) Sziikséges az ismeretek
cseréje a tagallamok és az eurdpai hatésagok kozott, a klinikai gydgyszerek hozzaadott értékeinek
tudomanyos méréseirdl. 3) El§ kell mozditani az ,arva” gydgyszerek piacra Keriilését, feltételes
arképzési és téritési dontéseken keresztiil. 4) EU szinten az ,arva” gyogyszerekre vonatkozo6 ismertség
és szakértelem novelése.
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83. Fontos kiemelniink, hogy a gyogyszerek hozzaadott értékét méré alapozé munka nagy
részét az Eurépai Gydgyszerészeti Ugynokség (EMA) végezte. Hogy megkapjuk az ,arva”
gyogyszerek a hivatalos értékesitési engedélyét, a kezelésnek bizonyitani kell (i) ritka, stlyos,
életveszélyes vagy legyengitd betegségeket érint, (ii) amikre nincs kielégitd kezelés, (iii) és
jelentds javulast hoz a betegeknek. Ezért az EMA hasonl6é értékesitési engedélyezései mar
biztositjak az alapot az ,arva” gyogyszerek klinikai hozzaadott értékének érvényesiiléséhez.
Javasolt egy, a klinikai hozzdadott értékekkel foglalkoz6 csoport felallitdsa (lasd a
szovegdobozt).

AZ ARVA GYOGYSZEREK KLINIKAI HOZZAADOTT ERTEKENEK (CAVOD) MERESE

Az EURODIS és mas felek, mint példaul az ipari EuropaBio, Eurdpai Biogydgyszerészeti
Vallalat (EBE) és az Eurdépai Gyogyszeripari Szovetség és Egyesiilet (EFPIA), egy
munkacsoportot hoznanak létre az ,arva” gyogyszerek Kklinikai hozzaadott értékének
(CAVOD) felmérésére. = A munkacsoportot ott kellene elhelyezni, ahol az ,arva”
gyogyszerekhez kapcsolddd tudas és szakértelem Osszegylijtése torténik, név szerint az
Eurdpai Gyogyszeriigynokségnél (EMA).

A CAVOD munkacsoportja az alabbiakon dolgozna: 1) Tudomanyos Kozos Ertékelési Jelentés
(CARs) a CAVOD-r¢l, azért hogy egy nem-kotelezd érvényii alapot biztositson nemzeti szinten
a legalis id6keretben, a szakért6k véleményén alapuld, megfeleld, jol informalt dontések
meghozataldhoz, az arképzéssel és téritéssel kapcsolatban, mellyel tAmogatni és gyorsitani
tudjak a nemzeti dontéseket. 2) A CAVOD-r6l sz6l6 CARs mellékletek, melyek nem-kotelezd
alapokat biztositanak a megegyezéshez, a tagallamok altal igényelt forgalomba hozatalt
kovetd vizsgalatokra. Ez a megkozelités tamogatni fogja a feltételes arképzéseket és
téritéseket melyek a k6vetkez6 években feliilvizsgélat ala keriilhetnek hogy meghatérozzék

eV

vonatkozasaban.

84. Emellett néhany, a gyogyaszati termékek tertiletén megjelené eurdpai jogszabaly
kezdeményezése is fejlesztés alatt all, melyek befolyasolhatjak az ,arva” gyogyszerek
tudomanyos, vagy kereskedelmi klinikai proébait. Ilyen pl. a klinikai prébak iranyelveinek
végrehajtasa, a Haladé Terapidk Szabalyozasa, az EudraCT (klinikai préobak adatbazisa) egyes
részeinek nyilvanossagra hozatalar6l szolo dontés. A klinikai prébakrdl szolé rendelet
hatasvizsgalata (amit 2010-ben hoznak nyilvdnossagra), talan fényt derit a ritka betegségek 1j
kezeléseinek fejléddési allapotara, az 1j, valamint a mar létez6 gydgyszerek esetében.

IDEIGLENES HASZNALATRA JOGOSITO ENGEDELY (ATU)

A francia ATU rendszer célja, hogy uj, igéretes gyogyszereket készitsen (melyek még
nincsenek engedélyezve sem Franciaorszagban, sem kiilf6ldon) az eddigieknél korabban
hozzaférhet6vé téve a francia betegek szamara. Az ATU rendszer eredményeként az ,arva”
gyogyszerek 70%-a 29 honappal el6bb valt elérhetévé a betegek szamadra (a piaci engedély
el6tt). A kritériumok: az 0j igéretes gyodgyszer a ritka vagy sulyos betegségek kezelésére,
megel6zésére vagy diagnodzisara szolgaljon; nincs semmiféle elérhetd kielégit6 alternativaja;
hatasossaga és biztonsagossaga feltételezett; az ideiglenes haszndalatra szé6l6 engedély csak
korlatozott idére szol.
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5.6. EUROTERY ajanlasok az 5. teriiletre: A ritka betegségekkel kapcsolatos szakértelem
eurdpai szinten torténé osszegyiijtése

R 5.1 Segitsék eld a ritka betegségekkel foglalkozé nemzetkozi globdlis informdcios weboldalak és
adattdrhelyek haszndlatdt.

R 5.2 Legyen hozzdférés a mdr létezd tuddsgytijteményekhez és az egészségligyi szakemberek
szakértdi tandcsaihoz.

R 5.3 Az egészségiigyi szakemberek szamdra legyenek elérheté informdciok arrdl, hogyan lehet
alapitani vagy csatlakozni egy eurdpai referencia hdlézathoz.

R 5.4 Az orvosi képzés tanterve tartalmazzon a ritka betegségekkel foglalkozo oktatdsi csomagot,
és informdciot az egészségligyi szolgdltatdsok relevdns, specifikus rendelkezéseirdl.

R 5.5 Tdmogassdk a praktizdlé orvosok (hdziorvosok, és szakorvosok), tudésok és kezdd
egészségligyi szakemberek tovabbképzését a ritka betegségek teriiletén.

R 5.6 Legyenek az egészségligyi szakemberek szdmdra elérhetd folyamatos oktatdsi programok a
ritka betegségekrdol.

R 5.7 Oszténozzék a szaktudds és az ismeretek megosztdsdt és cseréjét a kézpontok kézott, az
orszdgon beliil és kiilfoldon.

R 5.8 Biztositsdk a meglevd sziiréprogramok eurdpai szintii kiértékelésében vald egylittmiikédést.

R 5.9 Tdmogassdk a ritka betegségekre vonatkozd, tudomdnyosan megalapozott és nemzetkozileg
elfogadott irdnymutatdsok és legjobb szakmai gyakorlatok kifejlesztését és elterjesztését. Az
irdnyelvek és protokollok legyenek nyilvdanosan hozzdférhetéek és terjesszék dket az érintett
egészségiigyi szakemberek kézott.

R 5.10 A leghatékonyabb mddon legyen biztositott a ritka betegségek kezelésére vonatkozo
informdciok terjesztése, a kezeléshez valé hozzdférés késésének elkertilésére.

R 5.11 Legyen biztositott a részvétel olyan elérhetd kézés mechanizmusokban, melyek a piaci
engedéllyel rendelkez6 gyogydszati termékek indikdcion kiviili (off-label) haszndlatat hatdrozzak
meg a ritka betegségek esetében. Ugyan csak segitsék eld a klinikai prébdk alatti, vagy az engedélyt
még nem kapott ,drva” gyégyszerek kifejlesztés alatti (compassionate) gyégyszerhaszndlatdt.

R 5.12 Készitsenek egy nyilvdanos jegyzéket a nemzeti szinten hozzdférhetd , arva’gyogyszerekrdl,
beleértve a térités helyzetét.

R 5.13 Nemzeti és/vagy EU szinten regisztraljak a hozzdférést a ritka betegségek engedélyezett
kezeléseihez, beleértve a térités helyzetét.

R 5.14 Nemzeti szinten legyen nyilvdanos az ,,drva” gyégydszati termékek folyamatban lévo klinikai
préobdinak listdja, melyek az ,Arva” Gydgydszati Termékek Klinikai Prébdinak Eurdpai
Adatbdzisdban (EUDRA) szerepelnek.

R 5.15 A nemzeti szinten 6sszegytjtott minden informdcio a tuddskézpontokrdl, a jé gyakorlatok
irdnyelveirél, az orvosi laboratdriumok tevékenységérdl, a klinikai probdkrdél, a regiszterekrél és a
hozzdférhetd gydgyszerekral keriiljon publikdlasra az Orphaneten is, ahogy azt az Egyiittes Akcio
sordn eltervezték.
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6. teriilet: A BETEGKEPVISELETI SZERVEZETEK SZEREPENEK NOVELESE

A Tanacs ajanlasa (2009/C 151/02):

18. Folytassanak konzultdciot a betegekkel
és a betegek képviseldivel a ritka betegségek
tertiletét  érinté  szakpolitikdkrol,  és
kénnyitsék meg a betegek hozzdférését a

19. Tdmogassdk a betegképviseleti szervek
olyan tevékenységeit, mint a tdjékoztatds, a
kapacitdsépités és a  képzés, az
informdciocsere és a legjobb gyakorlatok
megosztdsa, a hdlozatépités és a nagyon

ritka betegségekkel kapcsolatos, naprakész elszigetelt  helyzetben  levé  betegek
informdcidkhoz. tdmogatdsa.
6.1. Bevezetés
85. A szerepnovelés az a folyamat, amikor egyének vagy csoportok képességeit fejlesztjiik

annak érdekében, hogy jol informalt dontéseket hozzanak, és hogy ezekbdl a dontésekbdl kiindulva
cselekedjenek és eredményeket érjenek el. Ennek a folyamatnak az eredményeként a ritka
betegséggel él6 betegek sok esetben aktiv és meghatarozé szerepet jatszottak kutatasi projektek
determindlasaban illetve az egészségligyi szakpolitika alakitasaban. A szerepndvelés ezen feliil
javulast eredményezhet tobb tertileten, gy, mint a betegek napi sziikségleteinek kielégitése, a
kezelési utmutatdsok betartasa, a kapcsol6dé pszicholégiai kondiciok kezelése és a tarsadalmi
beilleszkedés. Az oktatas fejlesztése és a munkahoz jutas elGsegitése szintén fontos 1épések a ritka
betegséggel €16 betegek és csaladjaik pszichologiai kozérzetének javitasaban.

6.2. A kézvélemény és a betegek tajékoztatasa

86. A kiilonb6z6 ritka betegségek nagy szama miatt tobb mint 1700 betegképviseleti szerv
létezik Eurdpaban. Ezek fontos szerepet jatszanak a betegek informdacidhoz és segitséghez
juttatasaban, a kutatasokhoz sziikséges pénzforrasok gytijtésében és a jobb kezelésért és ellatasért
valé lobbizasban. Ezen emberek (betegek és csaladtagjaik) jelent6s része nemzeti szinti
szovetségekbe szervezddott, melyek eurdpai szintli erny6szevezetekhez kapcsolédnak, melyek
kozll messze a legfontosabb az EURORDIS (1d. a keretes részben). Az EURORDIS részvétele a ritka
betegségekre vonatkozé eurdpai szakpolitikdk alakitasaban, illetve a hozzajarulasa a ritka
betegségeket érint6 tobb tertileten valo el6relépéshez egyértelmii sikertorténete a betegképviseleti
szerepnovelési folyamatnak.

A RITKA BETEGSEGEK KEPVISELETENEK EUROPAI ERNYOSZERVEZETE (EURORDIS)

A ritka betegségek eurdpai ernydszervezetének az EURORDIS-nak, hat nyelven (angol, francia,
német, spanyol, olasz, portugal) elérheté weboldala (www.eurordis.org), igen hasznos informacios
forras. Olyan témakban, mint az EU-s, illetve nemzeti szintli szakpolitikdk, a legujabb ritka
gyogyszerek és terapids mddszerek, a betegek életébdl vett torténetek, stb. nélkiilozhetetlen. Az
EURORDIS havonta és ugyancsak hat nyelven megjelend elektronikus hirlevele tartalmaz friss
hireket, alapos elemzéseket, linkeket blogokhoz és vitaférumokhoz.

A PLAYDECIDE JATEK

Ritka betegségben szenved betegek részt vettek és szeretnének is részt venni a tervek és stratégiak
meghatarozasaban és értékelésében, melyek jelenleg is fejlesztés alatt allnak eurdpai és nemzetkozi
szinten. Hogy lehet még hatékonyabban bevonni a doéntéshozé folyamatba a civil tarsadalmat és
betegeket? Az Eurordis és partnerei altal iranyitott Polka projekt célja, hogy valaszt adjon erre a
kérdésre. A kozponti gondolat, hogy segitsiik el6 a betegek képvisel6inek véleményformalasat a
jovébeli eurdpai politikai kérdések kapcsan, vagy a jelenlegiekkel kapcsolatos véleményiik
Osszegyljtését, hogy szerepiiket novelhessiik. A program az Egészségiligyi és Fogyasztdvédelmi
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F6igazgatosag EU-s kozegészségligyi programjaval 2008-2013 kozosen finanszirozott. Ez egy harom
éves projekt 2008 szeptemberét6l 2011-ig.

A tagabb Polka projekt,en beliil egy szérakoztatd eszkozt fejlesztettek ki a tudomanyos jatékok
szakértdi és Ecsite-tal ( a Tudomanyi Mizeumok Eurépai Halézata) kézosen. ,A PLAYDECIDE jaték
otlete kétoldald: egy szerkezetet biztosit, ami lehet6séged ad a résztvevéknek, hogy biztonsagban
érezve magukat tanulhassanak és beszélgessenek azokrdl a témakrol, amikrdl eddig csak keveset
tudtak, és kozben elldtja O6ket az érdekérvényesitéshez sziikséges eszkozokkel (tények, és jol
megfogalmazott allitdsok). Habar a kellékek megadjak a jaték formajat, ez valdjaban interaktiv
gyakorlat, ami komoly sziikségletekre valaszol, és komoly részvételt kivan.”

Hat fontos, ellentmondasos téma Kkeriilt kivalasztasra, melyekhez Kkilonbozd jaték kellékeket
készitettek (informaciés, nézépont, és helyzet kartyak, stb.):

1. Az 6ssejt-kutatas.

2. Beiiltetés eldtti genetikai diagnosztika.

3. Ujsziiléttkori szlir6vizsgalat.

4. Hatarokon atnyulé egészségiigyi ellatas.

5. Van-e fels6 hatara az egy betegre juté kiadasoknak? Az ,arva” gydgyszerek esete.
6. Diagndzis, informacié a betegek szamara és a genetikai tanacsadas.

A Kkellékek 22 eurépai nyelven letolthet6ek. A cél, hogy 600 és 1000 csoport kozotti megbeszélést
tartsanak 27 orszagban. Szamos nemzetkozi szervezet timogatja a jatékot részvételiikkel, és tiléseket is
szerveztek Danidban, Olaszorszagban, Németorszagban, Finnorszagban, Magyarorszagon és
Spanyolorszagban. Sok iilést tartottak az Ritka betegségek eurdpai konferencidjan Krakkéban, 2010
majusaban.

87. A ritka betegséggel él6 betegek és csaladtagjaik jelentds nehézségekkel szembesiilnek,
amikor informaciét prébalnak gy(jteni (kiilondsen anyanyelviikon) az &ket érinté ritka
betegségrdl, annak a klinikai jellemz6irdl, az elérhet6 szocialis és pénzbeli segitségré], illetve a
megfelel6 szakértelemmel rendelkez6 ellatasi kozpontok helyér6l. Az e témakban nyujtott
pontos, és formajaban a betegek igényeihez igazitott informacid, fontos és gyakran hasznalt
eszkoze a betegek informacioval valé ellatasanak.

OROKLETES ANYAGCSERE-BETEGSEGBEN SZENVEDO BETEGEK SZERVEZETENEK MEGEROSITESE
TOROKORSZAGBAN

Ankaraban, a Velesziiletett Anyagcsere-betegségek Alapitvanyat (METVAK) orvosok, kutatdk,
taplalkozasi szakértdk és civil képvisel6k hoztak létre, akik érdekeltek voltak ebben a témaban. Az
alapitvany f6 célja, hogy tAmogassa a klinikai és alapkutatast, oktatasi anyagot biztositson és segitse a
csaladokat, melyeknél megjelent ez a betegség. 2008-6ta METVAK a ,tanulé konyhat”, iizemeltet, ahol
egy dietetikus valddi kornyezetben tanitja a csaladoknak, hogyan f6zzenek egy PKU-s, vagy liszt
érzékeny betegnek. Utmutatast kapnak a megfelelé bevasarlashoz, receptekhez és f6zési tanacsokhoz.
Nagyon biztato visszajelzések érkeznek, kiillondsen a peremvidéken él6kt6l. Szocialis kapcsolatokat hoz
létre a csaladok kozott és kivalé médiumként szolgal az informacionyujtas és figyelemfelhivas terén a
ritka betegségek esetében.

88. A betegség-specifikus weboldalak a betegek igen fontos és gyakran hasznalt
informacios forrasai a betegképviseleti szervekrdl, referenciahal6zatokrdl, regiszterekrdl vagy
egyéb a ritka betegségekhez kapcsol6d6 konkrét tevékenységekrol. A honlapok és mas altalanos
informaciét nyujté nemzeti szintli informaciés forrasok hatékonyabbak, ha a helyi
kezdeményezések mellett kapcsolddasi pontot is nyujtanak a nemzetkozi informacids
portalokhoz is. Ilyen lehet pl.: az Unié népegészségiigyi honlapja, az EMA, az EURORDIS, és az
ORPHANET portaljai.
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A BOLGAR OKTATAS ES TUDOMANY FEJLESZTESEERT EGYESULET (BAPES)

A Bolgar Oktatas és Tudomany Fejlesztéséért Egyesiilet (BAPES) 2004-ben, egy nagy projektjeként
létrehozta a ,Ritka Betegségek és Gyogyszereik Informaciés Koézpontot” (ICRDOD). Ez az els6 és maig
egyetlen informacids és oktatasi célu szolgaltatas Kelet Eur6paban, amelyet minden olyan embernek,
szervezetnek és egészségiigyi szakembernek szannak, akik érdekl6dnek a ritka betegségeik és
gyogyszereik irant. Az ICRDOD egy weboldalat is fenntart (www.raredis.org) , és a ritka betegségek
témakorében ingyenes informdaciot nyujt a betegeknek és csalddtagjaiknak, de egyuttal egészségiligyi
szakembereknek és betegképviseleti szerveknek is. Minden, a weboldalon megtalalhaté orvosi és
egészségligyi informacidt az orvosi szakmaban képzett szakemberek nyujtanak. A weboldalon
nyujtott informaciok célja az, hogy segitse, nem pedig helyettesitse, a weboldalt 1atogat6 beteg és a
kezel6orvosa kozt meglévé kapcsolatot. Valaszaiban a koézpont olyan informacids forrasokra
tdmaszkodik, mint a MEDLINE, OMIM, ORPHANET, tematikus orvosi szakirodalom, és egyéb
internetes forrasok / adatbazisok. Az informdciét angol és bolgar nyelven nyujtjak. Informéciot
tobbféle csatornan keresztiil lehet kérni, pl.: az informaciés kozpont tobbnyelvii weboldalan keresztiil,
email-en faxon vagy telefonon.

OLASZORSZAGI INFORMACIOS WEBOLDALAK

Olaszorszagban mind az allami intézmények, mind a betegképviseleti szervek altal mikodtetett
weboldalak is nyudjtanak a ritka betegségekre és gyogyszereikre vonatkozd informaciokat. Orszagos
szinten a Ritka Betegségekkel Foglalkoz6 Orszagos Kozpont weboldala (www.iss.it/cnmr) nyujt
megbizhaté informdaciét az alabbiakrdl: a ritka betegségek diagnosztikajaval és kezelésével foglalkozd
kozpontok; genetikai tesztek mindségének értékelése; betegképviseleti szervek; regiszterek;
iranyelvek; narrativ gyogyitas; ritka betegségek gyogyszerei; friss hirek, stb. Regiondlis szinten is
vannak allami intézmények 4altal miikodtetett ~weboldalak, példaul Lombardidban

(http://malattierare.marionegri.it/), Piedmont-ban (www.malattierarepiemonte.it) és Veneto-ban
(http://malattierare.regione.veneto.it).

89. A ritka betegségekkel kapcsolatos altalanos és specifikus informacié biztositasaval
foglalkoz6 kezdeményezések kozott alapvetd szerep jut a telefonos segélyvonalaknak. Ezeket
betegképviseleti szervek vagy kormadanyzati intézmények miikodtetik, és munkajukkal
hozzajarulnak a betegek, csaladtagjaik és az egészségiigyi szakemberek informaldsahoz, utba
igazitasahoz és tamogatasahoz. A telefonos segélyvonalak altalaban a kovetkezdket nyujtjak:

e informaciét valamely konkrét ritka betegsegrdl, vagy ezek egy csoportjardl, vagy
valamely ritka betegségekhez kapcsolédo témardl, hogy ezzel ellensulyozzak a gyakori
és kritikus informdacidhianyt. Ez a szolgaltatas alapvet6 fontossagu olyankor, amikor
egyéb megoldasok nem léteznek vagy nem képesek a sziikséges informaciot biztositani,
- ily m6don megakadalyozzak a betegek elszigetel6dését és segitik a digitalis szakadék
athidaladsat, amely alapveté fontossagi a Kkiszolgaltatottabb emberek elérése

szempontjabol.
e pszicholdgiai tamogatast ad a betegnek és gyakorlati tanacsadast az orszagban elérhetd
szolgaltatasokrdl.

A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO0 SEGELYVONALAK HALOZATA
A Ritka Betegségekkel Foglalkoz6 Segélyvonalak Halézata az eurdpai Ritka Betegekért
Szolidaritasi Projekt (Rapsody) keretében alakult meg. A halézat f6 céljai a kovetkezdk:
e az Eur6paban miikodd, ritka betegségekkel foglalkozé segélyvonalak szolgaltatdsainak
mindségbeli javitasa, a tapasztalatcserén és kozos eljarasok kidolgozasan keresztil;
e az Eurdpaban miik6dd segélyvonalak tamogatasa (képviselet - kommunikacié - technikai
eszkozok - képzés);
e asegélyvonal szolgaltatdsok ismertségének javitdsa eurdpai és nemzeti szinten;
e a pénzforras gytjtési lehet6ségek javitasa a haldzat illetve a haldzat tagjai altal biztositott
szolgaltatasok céljara;
e egy olyan tagsagi politika létrehozasa, amely a lehetd legszélesebb korii részvételt és
reprezentaciét biztositja, de egyidejiileg a minéségi kovetelmények betartasat a tagfelvételi | 62
procedura részéve teszi.
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A RITKA BETEGSEGEKKEL FOGLALKOZO0 OLASZORSZAGI SEGELYVONAL

Olaszorszagban szamos segélyvonal miikodik, mind 4allami intézményi alapon (orszadgos illetve
tartomdanyi szinten), mind betegképviseleti szervek altal fenntartva. Az orszagos allami intézményi
segélyvonal (800 896949) egy olyan kozszolgaltatds, amelyet a Ritka Betegségekkel Foglalkoz6
Orszagos Kozpont (Olasz Nemzeti Egészségligyi Intézet) alapitott.

A szolgdltatast egy tobb szakterllethez ért6 (multidiszciplinaris) szakembergarda nyujtja
(pszicholégusok, szocioldgusok és orvosok), akik képzést kaptak telefonos tanacsadas, egészségiigyi
kozszolgaltatasok és ritka betegségek kezelése teriiletén. A szolgaltatds f6 célja a betegeknek és az
egészségligyi szolgaltatéknak vald informaciényujtas a ritka betegségekrol, diagnosztikai és ellatasi
koézpontokrol, klinikai tesztekrdl, a ritka betegségek gyogyszerinek elérhet6ségérdl, stb.

llyenek pl: Campaniaban (http://www.regione.campania.it/portal/mediatype/
html/user/anon/page/BSLN_DettaglioAttoTema.psml?itemld=1168%26ibName=Generic%26theVectString=-
1%252C-1%252C70), Emilia-Romagna-ban (http://www.saluter.it/malattierare/), Lombardidban
(www.malattierare.marionegri.it), Piedmontban (www.malattierarepiemonte.it), Toszkdnaban
(www.sanita.toscana.it/parliamodi/malattie_rare.shtml) és Venetoban
(http://malattierare.pediatria.unipd.it/)

6.3. Specializalt szocialis szolgaltatasok

90. A specializalt szocidlis szolgaltatasok alapvetd fontossaguak a ritka betegséggel é16
emberek egészségének és életmindségének javitasa céljabol. A ritka, kronikus, és a képességeket
korlatozé betegséggel él6 emberek ellatdsa nem sziikiilhet le orvosi és egyéb egészségiigyi
tertiletre, hanem magaban Kkell foglalja a szocidlis integraciot és a pszicholégiai vagy oktatasi
fejlesztést is. Az online kozosségek létfontossagiiak a nagyon elszigetelt betegek kozotti
kapcsolatteremtés terén. A terdpias céld szabadidds programok batoritjak a személyes fejl6dést.
Az atmeneti gondozasi szolgaltatdsok pihenési lehetéséget nyudjtanak az elsédleges feliigyeletet
ellato csaladtagoknak és segitdiknek.

91. A atmeneti gondozasi szolgaltatasokat azért hoztak létre, hogy atmeneti idére ellassak
azokat a betegeket, akik idejlik nagy részében az otthonukban élnek, és ily mdédon egy rovid
idore szabadda tegyék a beteget gondozo személyeket. A szolgaltatas fontos célja az, hogy
csaladtagoknak szabadid6t és atmeneti konnyebbséget biztositsanak az alél a stressz ald],
amelyet a ritka betegséggel €16 csaladtagjuk folyamatos gondozasa okozhat. Az atmeneti
gondozasi szolgaltatasok tobbféle megkozelitésben és szolgaltatasi modell alapjan miikodhetnek,
ugy, mint: ellatasi kozpontokon alapuld (napi feliigyelet); lakdovezeti ellatas; otthoni feliigyelet.

92. A terdpidas célu szabadidés programok olyan formadlisan vagy informalisan
megszervezett szabadidds tevékenységek (pl. nyari tdborok, alkalmi utazdsok), amelyek
kialakitasanal figyelembe veszik a ritka betegséggel él6 gyermekek vagy fiatalkoru feln6ttek
sajatos igényeit. A tevékenységek f6 célja az 6romszerzés, kikapcsolddas és szérakoztatas. Ezek
tartalmazhatnak rendszeres vagy alkalmi tevékenységeket.

93. Tovabbi példak még az olyan szocidlis szolgaltatasokra, amelyek segitik a betegek
a) képzési tdmogatas a betegeknek, csaladtagjaiknak és a gondozasban segit6knek;
b) az iskolai képzés kiilonb6zd szintjein egyéni tdmogatds mind a ritka betegséggel é16
tanuloknak, mind a tanaraiknak, beleértve a konkrét betegséghez ajanlott legjobb oktatasi
modszereket;
c) olyan tevékenységek, amelyek célja a ritka betegséggel él6 emberek felsGoktatasban valo
részvételének az el6segitése;
d) tamogatasi mechanizmusok arra, hogy a fogyatékkal él6k iskoldba jarjanak és/vagy
dolgozzanak.
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A RITKA BETEGEKERT SZOLIDARITASI PROJEKT (RAPSODY PROJEKT)

Az Eurépai Bizottsag altal finanszirozott Ritka Betegekért Szolidaritasi Projekt (betiiszo:
RAPSODY) célja az, hogy els6sorban a betegek, csaladtagjaik, és a betegképviseleti szervek
szamdra, de az egészségligyi szakemberek szamara is, javitsa az alapvetd szolgaltatasok
elérhetdségét és azok szinvonalat. A RAPSODY 2006 és 2008 kozott futott, és az EURORDIS
betegképviseleti szervezete iranyitotta, tiz tovabbi partner bevonasaval. A RAPSODY altal
megcélzott szolgaltatasok fejlesztésének keretében betegfeliigyeleti ellatasi kozpontok,
terapias célu szabadid6s programok és segélyvonalak eurdpai haldézatai jottek létre,
amelyeket ma mar az EURORDIS iranyit. A www.rapsodyonline.eu weboldal jé attekintést
nydjt az Eurdpan beliili dtmeneti gondozasi szolgaltatasokrol, terdpias célu szabadidds
programokrol és telefonkézpontokrol.

ALLAMI REFERENCIA KOZPONT A RITKA BETEGSEGGEL ELOKERT ES
CSALADTAG]JAIKERT (CREER)
Az ’Allami Referencia Kézpont a Ritka Betegséggel Elékért és Csaladtagjaikért’ nevii
intézmény Burgoszban (Spanyolorszag) taldlhatd, és feladata az egészségiigyi és a szocialis
ellatasi szolgaltatasok koordinalasa. Ezen fellil eld kell, segitse az egylittm{ikodést a
kiilonboz6, a ritka betegséggel él6k és csaladtagjaik ellatasaban részt vevd szolgaltatasok és
szervek kozott, valamit a kozszolgaltatoi szféra és a kapcsolddo civil kezdeményezések
kozott. Legf6bb szerepe az, hogy az ellatasi rendszeren beliil egységes stratégiaba integralja a
fogyatékkal él6k esélyegyenléségét szolgald tevékenységeket. Ennek a célnak az érdekében
olyan teriileteken tevékenykedik, mint az informaciémenedzsment, kiadvanyok,
szakemberek képzése, valamint az innovacid, termékfejlesztés és a technikai segitd
szolgaltatasok tertiletén zajlé tevékenységek eldsegitése.

http://www.imsero.es/creer 01

A specialis szocialis szolgaltatasok Daniaban

A Ritka Betegségek és Fogyatékossagok Kézpontja (CSH) Daniaban egy fiiggetlen intézmény a
Szocialis ]J6léti Minisztérium alatt és egy forrascentrum csoport tagja, ami a Szocialis
Szolgaltatasok Nemzeti Testiilete ala tartozik. A koézpont informalja és tanaccsal latja el a
lakossagot, és a szakembereket a ritka betegségek kapcsan. A kdzpont orszagos felelgsséggel
rendelkezik a tanacsadas, informaci6 és fejleszté projektek terén, vagy egyéb a ritka
betegségekkel kapcsolatos témakorokben.

AGRENSKA (www.agrenska.se)

Az Agrenska egy svéd civil szervezet, amely atfog6 szemléleti megkdzelitéssel
tevékenységeket szervez fogyatékkal él6 gyermekek, fiatalok és felnéttek, csaladtagjaik, és az
érintett szakemberek szdmara. A cél egy kreativ és tdmogat6 szellemi kozeg létrehozasa,
amelyben a tudas és a szlikségletek egymasra talalnak.

Az Agrenska prébalja a betegeket hozzasegiteni ahhoz, hogy a mindennapi élet kihivasaival
megbirkozzanak, és ezaltal fiiggetlen életet tudjanak élni. Ezt programok széles korének
biztositdsaval érik el, Ugymint kozos csaladi programok, szakembereknek sz6l6
tovabbképzések és atmeneti gondozasi szolgaltatasok.
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6.4. EUROTERV ajanlasok a 6. teriiletre: A betegképviseleti szervezetek szerepének
novelése

R 6.1 Legyen elismerve a betegszervezeteknek a betegek sziikségleteit képviseld fontos szerepe
a ritka betegségek politikdjadnak meghatdrozdsakor. Tdmogassdk a nemzeti szinti
ernydszervezetek munkdjdt, amely az 0sszes ritka betegséggel élo érdekeit képviseli.

R 6.2 A ritka betegségeket érintd kérdések esetén a betegszervezeteket vonjdk be a
déntéshozatalba.

R 6.3 A ritka betegségekkel kapcsolatban érvényes informdcidk orszdgos szinten kertiljenek
kidolgozdsra és nyilvdanossdgra a betegek és csalddjaik igényeihez igazodva.

R 6.4 A betegek szamdra érdekes nemzeti informdciékat kézoljék az EURORDIS-al, hogy
nyilvdnossdgra kertilhessenek azon a honlapon is.

R 6.5 Tdmogassdk a krénikusan legyengito ritka betegséggel él6 emberek, és gondozdik
szdmdra elérhetd specidlis szocidlis szolgdltatdsokat.

R 6.6 Létesitsenek specidlis szocidlis szolgdltatdsokat a betegek iskolai és munkahelyi
beilleszkedésének eldsegitésére.

R 6.7 Allitsanak éssze egy adatbdzist a specidlis szocidlis szolgdltatdst nytijté centrumokrdl,
beleértve azokat is, amiket a betegszervezetek nyijtanak. Ez legyen naprakészen, nyilvdnosan
elérheté orszdgos és regiondlis szinten, ill. a betegszervezetek honlapjain (beleértve a Rapsody
hdlézatot).

R 6.8 Tdmogassdk a betegek szamdra elérheto interaktiv informdcids és tamogato
szolgdltatdsokat (pl. segélyvonal, e-eszk6zok stb.)

R 6.9 Dolgozzanak ki informdcids és oktatdsi anyagokat a ritka betegségekkel foglalkozo
szakemberek kiilonb6zo csoportjai részére (pl.: tandrok, szocidlis munkdsok, stb.).

R 6.10 Tadmogassdk a betegszervezetek dltal végzett, a betegek szerepét erdosito
tevékenységeket.
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7. Teriilet. FENNTARTHATOSAG

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

20. A Bizottsdggal egyilittesen tiizzék ki célul a ritka betegségekkel kapcsolatos tdjékoztatds,
kutatds és egészségligyi elldtds terén kifejlesztett infrastruktirdk hosszu  tdvi
fenntarthatésdgdnak - megfelel6 finanszirozdsi és egyiittmiikodési mechanizmusokon
keresztiili - biztositdsdt

7.1. Bevezetés

94. A ritka betegséggel él6k egészségiigyi ellatdsanak fejlesztése a koltségvetési forrasok
hozzarendelését jelenti a fejlettebb az egészségiigyi és szocidlis szolgaltatdsok hosszu tavua
az Uj strukturakat és/vagy uj feladatokat, melyek valaszolhatnak a ritka betegséggel él6k
kielégitetlen sziikségleteire. A ritka betegeknek nyujtott szolgaltatasok és azok fejlesztésének a
koltségeit az atfogd egyetemleges értékrend szempontjabdl kell értékelni. A jo ellatashoz valo
hozzaférés, az esélyegyenl8ség és szolidaritas elve rogzitésre keriilt a Tanacs Kovetkeztetései a
Kozos Ertékek és Elvek az Eurépai Unié Egészségiigyi Rendszereiben (2006/C 146/01) c.
dokumentumban. Ez alapjan a koltségeket ki kell egyensulyozni, a ritka betegséggel él6k jobb
allapota révén, az egészségligyi ellatas és szocialis koltségek terén elérheté megtakaritasokkal.

Nemzeti szinten a ritka betegségekre tervezett infrastruktira fejlesztése azoknak mas orvosi
célokra val6 felhasznalasaval egyiitt tervezendd, igy a koltség-megtériilés egyensuly szélesebb
stratégiara valo hivatkozassal értékelhetd.

95. Mikézben a dontéshozatali eljards az egészségiigyi rendszer szervezését és
tamogatasat illet6en nemzeti kompetenciaba tartozik, az egész folyamat fenntarthatdsaga és az
ellatas biztositasa sokat profitalhat abbol, ha a dontések és feleldsségek tekintetében a
tagallamok kozott egyezmény sziiletik. Kiilondsen a nemzetek kozotti egyiittmiikodések,
valamint a szolgaltatasok és tevékenységek koordinacidja szempontjabdl. Ugyanakkor a
kooperativ kezdeményezések, melyek sikere a részvétel hosszd tavisagatol és
széleskorliségétdl fligg (pl. kutatasi infrastrukturak, programok, a ritka betegségek
tudaskozpontjai), védelemre szorulnak a résztvevd helyi (nemzeti) strukturak bizonytalan,
id6leges koltségvetési tamogatdsa miatt, mely még mindig a nemzeti dontéshozatali
folyamatokon mulik.

7.2 A Nemzeti Tervben vagy Stratégiaban eldrelathaté egyiittmikodési
kezdeményezések iranyitasa

96. Az Eurépai Uni6 mostanaban az eurépai integraciés folyamat atmeneti és valtozast
hozé id6szakat éli a Lisszaboni Szerzddés életbe 1épésébdl adéddan. Az Eurdpai Parlament és
az Eurdpai Bizottsag megujulasa, atmenet az 0j intézményes keretbe, az EU koltségvetés ujra
felosztasa és a globalis valsag kozvetlen és kozvetett hatasai 0j kihivast jelentenek majd a
Ko6zosség napirendjében az elkdvetkez6 években. Az utébbi par évben az EU-ban aktiv
parbeszéd folyik az Uj eurdpai iranyitas kidolgozasar6él a Lisszaboni Szerzddés
kovetkezményeinek vonatkozasaban. A Szerzddés kegyelettel 6rzi a teriileti dimenziot,
nevezetesen a terlleti kohéziét, mint az eurdpai integracié és a tobbszintd kormanyzas
miikodését erdsitd terv részét. Kiilondsen nagy érdeklédést keltett az Eurdpai Kutatasi Tertilet
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(ERA) kormanyzasanak megerdsitésérol szol6 vita, melyet ,ljubjanai folyamat”-ként neveztek
el, egy nem hivatalos miniszteri megbeszélés utan (Ljubljana, 2008. 04. 14-15), ahol
megallapitasra kertiltek az alapelvek, melyekbdl a tovabbi intézkedések sziilettek.

97. Emellett Uj mechanizmusok varhatéak a fejlesztésekbdl eredd folyamatos vitak
eredményeképpen. Az EU 4j Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga (EUCERD) varhat6an fontos
szerepet fog jatszani a vitdk kidolgozdsdban a szdmtalan, ritka betegségek ellatasahoz
kapcsolddo témakorben és a ritka betegségekre vonatkoz6 tdmogaté politikak fejlesztésében.
Az Egészségiigyi Ellatas és Orvosi Szolgaltatasok Magas szintli Munkacsoportjanak napirendjén
jelenleg is vannak a ritka betegségekre vonatkoz6 témak és fontos szerepet fognak betolteni a
vitak sordn az egészségligyi rendszerek és politikdk 0sszehangolasahoz kapcsol6do
témakorokben. A tobbi, az EU irdnyitasban hasznalt eszkoz alkalmazza a nyitott a koordinacié
maddszerét, melyet tobb éven keresztiil hasznaltak azokon a tertileteken, ahol az EU a nemzeti
politika koordinacio6jat erdsitette, vagy tdmogatta, mindvégig figyelembe véve a szubszidiaritas
elvét.

7.3. Eurépai forrasok felhasznalasa a ritka betegségek Nemzeti Terveiben vagy
Stratégiaiban

98. A nemzeti tervet vagy stratégiat finanszirozni az adott orszag felel6ssége, a nemzet
sajat egészségligyi koltségvetésének fiiggvényében. Azonban van lehet6ség néhany Eurépai
Unids koltségvetési alap felhasznaldsara. Bizonyos nemzeti tevékenységek az EU Masodik
Egészségligyi Programja szerint meghatarozhat6 egyiittes akcioként (2008-2013). 2010-ben ez
a helyzet az Eurdpai Bizottsag altal inditott két egylittes akcidnal: az Orphanet adatbazis
létrehozasa és a EUROCAT (Velesziiletett Rendellenességek Szlirése) tamogatdsara. Az
egyuttes akcio kozds pénziigyi és politikai felel6sséget jelent a tagallamok és az Europai
Bizottsdg szadmara. Ez nagyon hatékony olyan tevékenységek tekintetében, amelyek nem
kivitelezhetdek 6nalloan és széles eurdpai 6sszefogast igényelnek.

A forras lehet6ségek, amelyeket az EU Masodik Egészségiigyi Programja (2008-2013) nyujt ,
felhasznalhatéak a ritka betegségek Eurdpai Referencia Hal6zatainak (ERN-European
Reference Network) fejlesztésére. Az Europai Bizottsagi és Parlamenti Direktiva vazlatanak 13.
cikke a hatarokon ativel6 egészségiigyi ellatasra vonatkozik, mely szerint a nemzeti részvétel
az ERN-ben tovabb fejleszthet6 a nemzeti tudaskézpontok meghatarozasatdl és a vezetéshez
vagy a részvételhez sziikséges kapacitasatol fliggden.

99. A tagallamok palyazhatnak beruhazasra az egészségiigyi és szocidlis infrastruktiraba,
az egyuttmiikodések és a kapacitasok fejlesztésére, valamint a k6zos infrastruktirahasznalat
érdekében. Ezek az eszkozok kiilonosen az egészségligyi szektorban hasznalhatéak fel a
Strukturalis Alapok targyi irdnyelveit kovetve a 2007 és 2013 kozotti id6szakban. Ezekre az
eszkozokre a torvényi alapot a Bizottsag és az Eurdpai Parlament altal 2006 juliusban
bevezetett 5 jogszabalybdl all6 csomag jelenti. Az Eur6pai Parlament és (EC) No 1080/2006
szamu, és a Bizottsdg 2006 julius 5-i szabalyzata az Eurépai Teriileti Fejlesztési Alaprol,
eltérélve az (EC) No 1783/1999 Szabalyzatot. Az infrastrukturat vagy a ritka betegségek
nemzeti tervének mas teriiletét finansziroz6 befektetéseknél a Nemzeti Stratégiai Referencia
Keretet (NSRF-National Strategic Reference Framework) kell hasznalni, amely megalapozza a
legfontosabb fontossagi sorrendeket az EU Strukturalis Alap elkoltésére, amit a tagallamok
2007 és 2013 kozott kapnak meg. Minden egyes tagallamnak sajat Nemzeti Stratégiai
Referencia Kerete van. A Nemzeti Keretrendszer megléte egy kovetelménye az uj ,Strukturalis
Alap Szabalyozasa 2007-2013-ig”-nak és megalapozza majd a tagallamban a magas szintl
stratégiat a Struktutalis Alapok Miikodési Programjainak ezen id6szakara. 2007 és 2013 kozott
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csak hat orszag illesztett egészségiigyi befektetéseket az NSRF-ébe: Bulgaria, Esztorszag,
Gorogorszag, Litvania, Malta és a Szlovak Koztarsasag, koziilik csak egy orszdg Kkért
kifejezetten tamogatast a Ritka Betegségek Nemzeti Tervének tamogatasara (Gorogorszag, lasd
a dobozt). A tagallamok hozzaférhetnek a Szerkezeti Alaphoz felhasznalasi célbdl (lasd a
dobozt).

100. Az Eurédpai Szocialis Alapot (ESF) az EU foglalkoztatasi lehetdségeinek javitadsara
allitottak fel, hogy segitse az életszinvonal emelését. Célozza az emberek megsegitését, hogy
elérhessék a legjobb lehetdségeiket a jobb szakértelem, s igy jobb munkalehetéségek
biztositasaval. Mint az EU Strukturalis Alapjainak egyike, az ESF is keresi az eurdpai fejlédési
kiilonbségek megsziintetésének lehetOségeit, és erdsiti a gazdasagi és szocialis kohéziét. Az
ESF szolgaltatast nyujto egyéni vallalkozok kivételével minden jogi személyiségli koz, magan,
vagy harmadik szektorbeli szervezet folyamodhat tamogatasért. Az ESF 2007-2013 Kkozti
human téke fejlesztése iranti elkotelezettsége minden, az oktatassal és képzéssel 6sszefliggd
tevékenységet fedez. Nem csak az oktatds és tréning mindségfejlesztését és elérhetéségének
javitasat célozza, hanem tdmogatja a munkahely megszerzésére iranyulé képzéseket egész
életre sz6l6 tanulasi programként is. Mivel az ESF képzési tAmogatast biztosit, igy a gondozok
képzése biztosan ennek részét képezheti!

A NEMZETI TERVEK KOLTSEGVETESE

A Kkoltségvetés szamai minden egyes tagillam esetében kilonboznek (pl. az altalanos
egészségligyi ellatds kiadasai az adott orszagban és a nemzeti tervben vagy stratégidban
megjelolt fontossagi tertiletek). A tevékenységek tamogatasa jelenleg Bulgaria, Gorogorszag,
Franciaorszag és Portugalia nemzeti tervében latszik. Néhany tagallamban egyéb, a kiilonféle
ritka betegséghez kapcsol6dd tevékenységhez van feltiintetve, pl. kutatdsi tdmogatas
(Németorszag, Olaszorszag), tudaskozpontok, ,arva” gyoégyszerek. A tobbi esetben a
tevékenységek az altalanos egészségiigyi ellatd rendszer koltségvetésén beliil
finanszirozottak, amelybdl a ritka betegek is részestilnek, pl. a sajatos klinikai 6sszetettséggel
jard betegségek szakeért6i centrumai az Egyesiilt Kiralysagban.

A RITKA BETEGSEGEK GOROG NEMZETI TERVE 2008-2012-ig az egyetlen, amelyben
pénziigyi kilatasok szempontjabdl az EU forras bemutatasra kertilt. A teljes koltségvetés 27

703 834 Euro a 2008-2012 kozotti idészakra. A gorog hatdésagok 16 335 734 Euro-t
szeretnének igényelni (a teljes koltségvetés 59,1%-a) ritka betegségek nemzeti tervéhez a
Nemzeti Stratégiai Referencia Keretiik prioritdsaként megijelolve.

JASPERS (Joint Assistance to Support Projects in European Regions - egyesitett timogatas az
eurdpai régidoban 1évo projektekre) egy technikai timogatasi lehet6ség, amely 2006-ban jott
létre az EU-hoz 2004-ben csatlakozott 12 tagdllam megsegitésére, amely beazonositja és
el6késziti az EU Strukturalis Alapokbol esetleg finanszirozhato6 projekteket (Eurdpai Tertileti
Fejlesztési Forras és Kohézios Alap). A JASPERS-t az Eur6pai Befektetési Bank iranyitja (EIB)
és a tovabbi partneriik az Eurépai K6zosség és az Eurdpai Ujjaszervezési és Fejlesztési Bank
(Kreditanstalt fiir Wiederaufbau (KfW). JASPERS legfontosabb célja segiteni ezeket a
tagallamokat leggyorsabban és leghatékonyabban felhasznalni ezt a 347 billi6 Euro-s
pénziigyi segitséget, amelyet az Eurdpai Unié tett lehet6vé 2007-2013 kozotti idészakban az
EU kohézids politikajanak megvaldsitasara. A tamogatas a JASPERS altal nyujtott atfogé és a
projekt ciklus minden szakaszat lefedi, a projekt inditdsi meghatarozasatél a tdmogatas
Bizottsagtdl valo kérvényezésén keresztiil.
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7.4. EUROTERY ajanlasok a 7. teriiletre: Fenntarthat6sag

s sz

egyszeri) és eurdpai alapok kombindldsdval tdmogassdk, az illeto orszdg egészségiigyi
rendszerének és déntéshozatali folyamatainak megfeleléen.

R 7.2 Hasznositsdk az eurdpai tdmogatdsi lehetéségeket a nemzeti terv és stratégia azon
részeire, melyek az Eurdpai Szocidlis Alap és az Eurdpai Regiondlis Fejlesztési Alap hatdlydba
tartoznak.

R 7.3 Szdmoljanak a tagdllamok kozétti egyiittmiikodés lehetéségével, amikor hatdron dtivelo
egészségligyi elldatds sziikséges, a kézos eurdpai infrastruktira fenntartdsa, a kéltségek
megosztdsa és a kezdeményezések hatékonysdgdnak maximalizdldsa érdekében.

R 7.4 Vegyenek részt az EU kormdnyzds erdsitését célzé egyeztetéseken, hogy megtaldljdk a
nemzetek kézotti egyiittmiik6dést igényld egészségligyi kormdnyzds, informdld és kutatdsi

kezdeményezések kblcséndsen elényds és tokéletesitett mechanizmusdt.

R 7.5 Térekedjenek a kézos projektekre vonatkozé megdllapoddsokra, beleértve a kézos
infrastruktirdk hosszu tdvu fenntarthatdsdgat is.
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MELLEKLETEK

A.1. EUROTERY partnerek és tanacsado szakértok
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Eurdpai Ritka Beteg Szervezet (EURORDIS),
Parizs

Eurépai Ritka Beteg Szervezet (Eurordis) -
Egészségligy Politika (WP8 Iranyité - A ritka
betegségekre vonatkoz6 nemzeti terv
ismeretterjesztési ajanld)

[stituto Superiore di Sanitf (ISS), Nemzeti
Ritka Beteg Kozpont (CNMR). EuroTERV
Koordinator

[stituto di Ricerche Farmacologiche Mario
Negri (IRFMN) - Klinikai Ritka Beteg Kutatd
Kozpont

[stituto Superiore di Sanitf (ISS), Nemzeti
Ritka Beteg Kézpont (CNMR). EuroTERV
Koordinator

L.RLD.L.A. SRL

[stituto di Ricerche Farmacologiche Mario
Negri (IRFMN) - Klinikai Ritka Beteg Kutato
Kozpont

Nemzeti Ritka Beteg Kézpont - Istituto
Superiore di Sanitf (EuroTERV Koordinator)
Nemzeti Ritka Beteg Kézpont (CNMR) -
[stituto Superiore di Sanitf (ISS). (WP4
Iranyito - EU tagallamok ritka betegségekkel
kapcsolatos kezdeményezéseinek leiroja)
Holland Egészségiigyi Kutato és Fejleszt6
Szervezet (ZonMw) - Arva Gyégyszerek
Szervezd Bizottsag

Egyetemi Kérhaz, Leiden

Holland Egészségiigyi Kutato és Fejleszt6
Szervezet (ZonMw) - Arva Gyégyszerek
Szervezd Bizottsag ((WP7 Iranyito -
Javaslatok el6készitése a ritka betegségek
nemzeti tervének fejlesztésére)

Keresztnév

Rumen

Vallo

Valentina

Yann

Fabio

Erica

Tania

Pierpaolo
Arrigo

Domenica

Luciano

Edvard

Laura
Jolanda

Vezetékn
év
Stefanov

Tillmann
Bottarelli
Le Cam
Candura
Daina

Lopez

Mincarone
Schieppati

Taruscio

Vittozzi

Beem

Fregonese
Huizer

72




Hollandia Szervezd Bizottsag OD, Haga Sonja van Weely
Spanyolorszag [stituto de Salud Carlos III (ISCIII) - Ritka Manuel Hens
Betegségek Kutatd Intézete (IIER)
Spanyolorszag [stituto de Salud Carlos III (ISCIII) - Ritka Manuel Posada
Betegségek Kutatd Intézete (IIER) (WP5
Iranyito - értékelési mutatdk kivalasztasa a
ritka betegségekkel kapcsolatos
kezdeményezések eredményeinek
értékeléséhez)
Spanyolorszag Fundacion Canaria de Investigacion y Salud Lilisbeth Perestelo
(FUNCIS) - Servicio de Evaluacion y
Planificacion
Svédorszag Karolinska Institutet (KI) - N6i és Gyermek Jan-Inge Henter
Egészségiigyi Osztaly (WP6 Iranyito —
kivalasztott tevékenységek értékelése és a
legjobb gyakorlatok meghatarozasa)
Svédorszag Karolinska Institutet (KI) - N6i és Gyermek Desirree Gavhed
Egészségiigyi Osztaly
Svédorszag Karolinska Institutet (KI) - N6i és Gyermek Annika Larsson
Egészségiigyi Osztaly
Egyesiilt London Stratégiai Egészségiligyi Hat6sag Edmund Jessop
Kiralysag (NCG) - Nemzeti Bizottmanyi Csoport (WP3
Iranyit6 - Ertékelés)
Egyiittmiikodo partnerek
Orszag Intézmény Kerezstnév  Vezetéknév
Ausztria Orokletes Anyagcsere Betegségek Olaf Bodamer
Intézete — Paracelsius Orvosi Egyetem és
Egyetemi Gyermekkorhaz
Belgium Human Genetikai K6zpont Jeah-Jacque Cassiman
Kanada Torvényhozoi és szabalyozasi Maurica Maher
modernizacios politika, tervezés és
kiilkapcsolatok iranyitasa
Egészségiigyi és Jarvanyligyi dgazat
Horvatorszag Zagrabi Egyetemi Gyermekkorhaz Ingeborg Barisic
Ciprus Ciprusi Neurolégiai és Genetikai Intézet -  Violetta Anastasiadou
Klinikai Genetikai Osztaly
Cseh Egyetemi Kérhaz Motol Katerina Kubachova
Koztarsasag
Cseh Bioldgiai és Orvos Genetikai Intézet Milan Macek
Koztarsasag Egyetemi Kérhaz Motol
Cseh Egészségiigyi Minisztérium Iva Truellova
Koztarsasag
Dania Nemzeti Egészségiligyi Tanacs Manranne Jespersen
Finnorszag Finnorszagi Csaladok Szovetsége - Orvos  Riitta Salonen

Genetikai Osztaly
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Franciaorszag
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Németorszag

Gorogorszag
Gorogorszag

Magyarorszag
[rorszag
[rorszag

Olaszorszag

Olaszorszag
Olaszorszag
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Olaszorszag

Lettorszag

Litvania

Litvania

Luxemburg

MAlta

Egészségiigyi Minisztérium - Szervezési
Osztaly

Német Szovetségi Egészségligyi
Minisztérium - Molekularis Orvostan
Részleg, Orvosi etika

Német Szovetségi Egészségligyi
Minisztérium - Molekularis Orvostan
Részleg, Orvosi Etika

Gorogorszagi Ritka Beteg Szovetség
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Gyogyszerészettudomanyi
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Egészségtudomany Kar,
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Co. Kerry

Nemzeti Klinikai Fiziol6giai Hat6sag
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tartomany, Venezia Giulia

Nemzeti Tumor-kezelési és Kutatasi
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Egészségiigyi Minisztérium, Altalanos
Egészségiigyi Programok Igazgatosag, a
legalapvetdbb tamogatasi szint és a
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S. Giovanni Bosco Kérhaz,
Multidiszciplinaris Immunopatolégiai
Kutatasi Kézpont és a Ritka Betegségek
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Egészségiigyi Minisztérium, Egészségiigyi

Ellatasért Felelds Osztalya

Litvan Koztarsasag Egészséegiligyi
Minisztériuma - EU tligyek és Nemzetkozi
Kapcsolatok Részleg

Litvan Koztarsasag Egészségligyi
Minisztériuma Személyi Egészségligyi
Osztaly - Specialis Orvosi Ellatasok
Tagozat

Luxemburgi Nagyhercegség Egészségiigyi
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Részleg

Lengyelorszag Gyogyszer-politikai és Gydgyszerészeti Jakub Adamski
Osztaly - Egészségiligyi Minisztérium
Lengyelorszag Lengyel Nemzeti Férum az Arva Miroslaw Zielinski
Betegségek Kezelésére - ORPHAN
Portugalia Dona Estafania K6rhaz - Servicio Luis Nunes
Genetica medica
Romania Romaniai Prader-Willi Tarsasag Dorica Dan
Szlovak Egyetemi Gyermekkdrhaz, Kassa Jana Behunova
Koztarsasag
Szlovénia Szlovén Koztarsasag Egészségligyi Mircha Poldrugovac
Minisztérium
Spanyolorszag Biomedicina Hal6zat Ritka Betegségek Virginia Corrochano
Kutaté Kozpont (CIBERER)
Spanyolorszag Eurdpai Ritka és Velesziiletett Joan Lluis Vives Corrons
Hidnybetegségek Hal6zat (ENERCA)
Spanyolorszag Biomedicina Hal6zat Ritka Betegségek Francesc Palau
Kutaté Kézpont Tudomanyos vezetd
(CIBERER)
Spanyolorszag Spanyol Nemzeti Egészségligyi Rendszer  Pablo Rivero Corte
Mindségligyi Hivatal, Egészségiigyi és
Fogyasztéi Minisztérium
Concha Colomer
Revuelta
Isabel Lorenzo
Beatriz GOmez
Gonzalez
Spanyolorszag Barcelonai Autonom Egyetem Josep Torrent-
Farnell
Svédorszag Orvosi Termékek Ugynokség Kerstin Westermark
Torokorszag Hacettepe Egyetem, Orvosi Bioldgiai Szak, Meral Ozguc
Orvosi Kar, Ihsan Dogramaci
Gyermekkoérhaz, Sihhiye
USA Ritka Betegségek Hivatala, Nemzeti Stephen Groft

Egészségligyi Intézet

A dokumentum készitésében tandcsadoként részt vevo egyéb szakemberek:

Andersen, Terkel
Aymé, Segolene
Breukelen van, Silvia
Heop-Klin, Veronique

Jessop, Edmund
Kemp-Roussey, Odile

Dan Ritka Betegségek Szovetsége

Orphanet, Parizs

VSOP, Soest, NL. Nemzeti WP8 workshop
Egészségligyi Minisztérium, Ritka Betegségek és
HTA, Bonn

Stratégiai Egészségligyi Hatosag, London
Egészségligyi Minisztérium, Ritka Betegségek,
Parizs
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Leiner, Guenther
Mann, Mirjam

Antoni Montserrat
Nourissier, Christel
Karnstrom, Jonas
Oosterwijk, Cor
Tambuyzer, Erik
Schuppe, Matthias

Vejvalkova, Sarka
Zeijden van der, Albert

A.2 Nemzeti tanacskozas megjegyzései

Gasteini Nemzetkozi Féorum

Kronikus Ritka Betegségek Egyesiilete (ACHSE)
e.V,, Berlin

Egészségiigyi és Fogyaszt6éi Altalanos Igazgatésag
(SANCO), Luxemburg

Eurépai Ritka Betegségek Szovetsége (EURORDIS),
Parizs

Nemzeti Egészségiigyi és Népjoléti Bizottsag
(Egészségiigyi Szolgaltatasi Osztaly)

VSOP, Soest (WP 8 Workshop)

EuropaBio, Briisszel

Gasteini Nemzetkozi Férum

Bioldgiai és Orvos Genetikai Intézet

Holland Szervezd Bizottsag OD, Haga (EuroTERV
talalkozé elnoke)

(hozzafilizésre Kkeriil, amikor rendelkezésre all)
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