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Partnereink

A Rare2030 projektet az Eurépai Unid kisérleti projektek és el6készitd intézkedések programja (2014-
2020) tarsfinanszirozza. Ez a tajékoztaté a PP-1-2-2018-Rare 2030 kisérleti projekt része. Tartalma
kizarélag a szerz6 nézeteit tikroézi, és kizarolag az 6 felel6ssége; nem tekinthet6 ugy, hogy az Eurépai
Bizottsag vagy az Eurépai Unié barmely mas szervének nézeteit tiikrozi.

Ez a dokumentum az EURORDIS-Rare Diseases Europe vezetésével és valamennyi partner bevonasaval
késziilt a Ritka betegségek 2030 eléretekinté tanulmany részeként. A dokumentumra a
kovetkezéképpen kell hivatkozni: Kole, A., Hedley V., et al. (2021) Recommendations from the Rare
2030 Foresight Study: A ritka betegségek jovéje ma kezdddik.






ELOSZO

El6szor dolgoztam egyltt az eurdpai ritka
betegségek  kozdsségével,  amikor  2004-ben
csatlakoztam a Bizottsag Egészségligyi
FGigazgatdsagahoz.

Sem el6tte, sem azéta nem talalkoztam olyan
tudassal,  targyilagossaggal,  szenvedéllyel és
érettséggel, mint a ritka betegséggel él6k
kozosségében. Megtiszteltetés volt egyltt dolgozni
vellk azokban a korai id6kben és nagyon orultem,
hogy egy kicsit hozzajarulhattam a Rare 2030
elnevezésl nagyszabasu elbretekintd projekthez.

A Rare 2030 projekt mogottes folyamatanak
szigorlsaga és szélessége hozta létre az ezeken az
oldalakon bemutatott magas szinvonall jovéképet.

ltt  olyan  elképzelések  taldlhatéak,  amelyek
megvaldsitdasanak most jott el az ideje, mivel Eurdpa
arra torekszik, hogy Ujraértékelje az egészség életlt
megélésének maodjat, és alkalmassa tegye azt a COVID
utdni 21. szdzadra. Eppen itt a megvaldsitas ideje,
mivel a Horizont Europe munkaja és a vilagjarvany
utani egészséglgyi visszaallas megkezdédik.

Ha egy személyes javaslatot tehetnék az itt leirt
megallapitasok szinesitésére, akkor az az, hogy a ritka

betegséggel él6k gondjaira valaszold6  Rare 2030
ajanlasokat  mindenki javara szold tanulsagaként
fogalmazzuk meg,

A ritka betegséggel él6k kihivasai a tarsadalom el6tt
allo kihivasok szélesebb értelemben vet kihivasai. Ha
sikerUlt megvaldsitanunk ezt a jovéképet, az nemcsak
a ritka betegséggel él6k millidinak, csaladjaiknak,
munkaltatoiknak és kdzosségeiknek valik javara, de a
ritka betegségek teruletén kivili  egészségligyi
terlleteken is donté javulast fog eredmeényezni.

Azért mondom ezt, mert példaul a ritka betegségek
meghatarozott terlletén tdl még tobb lehet a nem
diagnosztizaltak szama.

Minden esetben, legyen az ritka vagy sem, a
diagnosztizalatlan betegnek nemcsak a diagnozis
hosszi  keresésével kell szembenéznie, valddi
megkonnyebbulés nélkil a tinetek miatt, de az
egészséglgyi szakemberek kételyeinek és
elutasitasanak stigmajaval is szembesulnie kell. Még
ma is gyakran tapasztalhatja, hogy nem figyelnek ra és
nem halliak meg. Ez a probalkozas mindaddig tart,
amig a tlnetek nem kapnak a kielégité magyarazatot,
majd kezelést.  Mindazok,  akik  tulterhelt
rendszereinkben  kuzdottek — azért, hogy a
diagnodzisukhoz szukséges teljes figyelmet megkapjak,
profitalhatnak az itt javasolt attéré megoldasokbol.

Ugyanigy a ritka betegségek sincsenek egyedl azzal a
hatalmas  kihfvassal,  hogy  fenntarthaté  és
megvaldsithatd hozzaférési és finanszirozasi modellt
hatarozzanak meg, az egyesek szamara "tdl"
koltségesnek tdng, potencialisan gyogyitod
kezelésekhez. Itt is, akarcsak az id6ben torténd
diagnodzis keresésében, pozitiv valaszt kell talalnunk,
ha hdek akarunk maradni a teljes szolidaritas elvéhez.
A szolidaritas pedig minden bizonnyal szerves része
annak az eurdpai életmddnak, amelyet napjainkban
hatarainkon tdl is hirdetink. Engem személy szerint
batorit az a munka, amely Eurépaban folyik annak
érdekében, hogy a magas kdltségeket elosszuk a jo
élet azon évtizedeire, amelyeket a gydgyitas vagy a
jelentds kezelés egyedulalld médon nydijtani tud.

A ritka betegséggel és annak kdvetkezményeivel él6k,
az apoldk és az uj gyogymaodokat keresdk kozdssége
mind megérdemlik a csodalatunkat. A csodalat nem
elég. Az itt javasolt valodi irdnyvaltds azonban
semmiképpen sem kulonleges kérés: az ezeken az
oldalakon  bemutatott valtoztatasok az egész
tarsadalomra kiterjed6 kozjot hozhatnak.

ROBERT MADELIN

Director General for Health and
Consumer Policy 2004-2010

Rare 2030 Research Advisor
Chairman of FIPRA International




Nyilt level

A Rare 2030 FIATAL POLGARAITOL

Tisztelt Eurdpai Parlamenti képvisel6k, tisztelt eurdpai biztosok, tisztelt politikai dontéshozék és
gondolkodék!

sz

kozosségének szerepl8it képviseljuk. Kulonbozd hattérrel, kulonbozd orszagokbdl szarmazunk és kuldnbozd
tapasztalatokkal rendelkezink a ritka betegségekrél - betegként, fiatal szuléként, orvosként, diakként, és fiatal
politikai tanacsadoként. Ennek ellenére mindannyian ugyanarra a kdvetkeztetésre jutottunk azzal kapcsolatban,
hogy mire van szlkségink, minek kell térténnie ahhoz, hogy a 30 millié eurdpai ritka betegséggel él6 ember
szamara jobb legyen a holnap, ahol senki sem hagyunk hatra.

Mikozben az Eurdpai Unid az elmult évtizedben o&ridsi elbre |épéseket tett a ritka betegséggel éI6 emberek
életmindségének javitasa érdekében, tagadhatatlan, hogy a mai vildg mas, mint az eddigiek. mint amit akkoriban
ismertlink. Mi egy Uj kdrnyezetben éI8 generacid vagyunk, Uj kihivasokkal, ugyanakkor Uj lehetéségekkel is. Egy
generacio kellett ahhoz, hogy eljussunk oda, ahol most vagyunk. Most itt az ideje, hogy meghallgassuk, mit mondunk
a jovérél, hogy Eurdpa valéban olyan hely legyen, ahol senki sem marad hatra.

Tiz év mulva esetleg egy ritka betegséggel fogunk élni. Tiz év mulva talan mi is egy ritka betegséggel é16
gyermek sziilei lesziink. 2030-ra olyan befogadé tarsadalomban akarunk élni, amely elismeri
sziikségleteinket és kihivasainkat. Olyan tarsadalomban akarunk éIni, amely elismeri, hogy az allapotunk tébb
mint fizioldgiai tlnetek egylttese, mely csak holisztikus megkozelitéssel érthetd meg teljesen és még fontosabb,
csak fgy lehet kezelni. Azt akarjuk, hogy a megfeleld diagndzishoz hozzaférjunk anélkdl, hogy hogy végig kelljen
mennunk a tulsagosan gyakori diagnosztikai odusszeidn, és hogy megkapjuk a megfeleld kezelést. barhol is éljink,
és barmilyen legyen is a tarsadalmi-gazdasagi helyzetunk.

Tiz év mulva orvosok, apolék, pszicholégusok lesziink. 2030-ra dolgozni akarunk és egyiittmikédni a
sajat orszagainkban és Eurépa-szerte dolgozé kollégakkal, akiknek a ritka betegség nem elvont fogalom
vagy rejtély, hanem lekuzdheté kihivas. Mint orvosok, apoldk, egészséglgyi és szocidlis ellatast nyujtok -
tudnunk kell, hogy az egylttmikddés és a segitségnyuijtas a nemzeti hatarokon tul is Iétezik, a ritka betegséggel é16
emberek lehetd legjobb ellatasa érdekében. Reméljlk, hogy mi - és az utanunk kdvetkez6 egészséglgyi szolgaltatok
nemzedéke is - profital majd a ritka betegségekrél és a rendelkezésiinkre 3ll6 eszkdzokrél szold alapos oktatasbal,
hogy megfelel6 mddon felismerjuk, diagnosztizaljuk és kezeljuk Oket. Itt az ideje, hogy szakmank legjobb
képvisel6ivé valjunk, hogy biztositsuk, hogy betegeink a lehetd legegészségesebb és legboldogabb életet élhessék.

Tiz év mulva mi lesziink a déntéshozok. Reméljiik, hogy 2030-ra nem kell majd szorgalmaznunk, hogy
sziikség van egy olyan eurdpai szakpolitikai keretre, amely a ritka betegségekkel kapcsolatos ésszes
fontos szempontot és a ritka betegségek kdzosségének igényeit is magaban foglalja. Azt szeretnénk, ha
Eurdpa a méltanyossag, az egyenl8ség és a befogadas példaja lenne minden olyan terdleten, ami hatassal van a
ritka betegséggel él6 emberek életére. Azt akarjuk, hogy a politikai dontéshozdok megértsék 2030-ra, hogy a ritka
betegségek olyan kbzegészséglgyi prioritast jelentenek, amelynek nagy hasznara valik a hatdrokon atnydld
egyuttmdkodés, a diagnozis, az ellatas és a kutatas terén, hogy valéban olyan tarsadalmat alkossunk, amely valéban
senkit sem hagy hatra.

Tiz év muilva ott fogunk iilni, ahol ma Onék iilnek, és reméljiik, hogy mindannyian egy erésebb ritka
beteg k6z6sség részesei leszlink. A kdvetkezd tiz évben mi szeretnénk a valtozas generaciéja lenni.

A ma vezet8iként 6nok érdemi valtozast érhetnek el, hogy a mi generacionk szamara és a ritka betegségben
szenvedd betegek, gondozdk, orvosok és dontéshozdk kdvetkezé generacioi szamara valtozast inditsanak el.

Tisztelt Eurdpai Parlamenti képviseldk, tisztelt eurdpai biztosok, tisztelt jelenlegi politikai dontéshozék
és gondolkodé6 vezetdk, kérem, ne hagyjak, hogy az Eurépaban ritka betegséggel él6 30 milli6 ember
élete a szerencsére vagy a véletlenre legyen bizva. Vegyék figyelembe szavainkat politikajukban a mai
napon.
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OSSZEFOGLALO

Ez a dokumentum a Rare 2030 elbretekinté tanulmany kovetkeztetéseit mutatja be, amely az
Eurdpai Parlament altal kezdeményezett és az Eurdpai Bizottsag kisérleti projektje és az el8készité
intézkedések programja altal tarsfinanszirozott tanulmany.

A ritka betegségek terlletén az elmult évtizedekben Oriasi el6re |épések torténtek. De az
Eurdpaban ritka betegséggel él6 emberek szamara tovabbra is jelentds kielégitetlen szikségletek
allnak fenn, és a jelenlegi szakpolitikak mar nem felelnek meg a célnak.

Az elmult két év soran tobb mint 200 szakértd a ritka betegségek tertletérdl és a betegek ezrei
gylltek 6ssze a Ritka betegségek 2030 jovOképe tanulmany keretében, hogy fontos dontéest

hozzanak: . o o
Milyen jovot akarunk az Eurépaban

él6 ritka betegek szamdra?

A ritka betegségek kdzossége négy lehetséges forgatokonywel allt el§, és nyolc ajanlast
fogalmazott meg arra vonatkozdan, hogyan valdsithatd meg a preferalt jovdbeli "Befektetés a
szocialis Igazsagossagert". Ezt a kovetkezOk hatarozzak meg: sztkségletorientalt innovacio, kollektiv
felel6sségvallalas és eredményalapu célok. Csak a célnak megfeleld Uj, ezen évtizedre vonatkozo
szakpolitikak végrehajtasa révén tervezhetjuk meg aktivan ezt a kivant jovot, és készulhetunk fel
mas lehetséges forgatokonyvek hianyossagaira.

A Rare 2030 jovOkutatasi tanulmany ajanlasai meghatarozzak, hogy miként lehet ezeket a
célkitlizéseket, a szukséges valtozasokat stratégiai és 6sszehangolt modon végrehajtani - nem
azaltal, hogy felvaltjuk vagy megismételjuk az egyéb, jelenlegi erdfeszitéseket, hanem inkabb olyan
egyedulallo referenciaként szolgalnak egy olyan a ritka betegségekre vonatkozé aktualizalt eurdpai
szakpolitikai keretnek, amely iranyado lesz egy Uj, a ritka betegségekre vonatkozd nemzeti tervek
és stratégiak mérhetd célokkal rendelkezé generaciojanak.

Mivel a lakossagban ilyen nagy a ritka betegségek altal
érintettek aranya, és a ritka betegek dallapotanak
sllyossdga miatt a ritka betegségek egész életdtjanak

RITKA BETEGSEGEK:
EUROPAI HOZZAADOTT ERTEK,

EGYUTTMUKODES ES INNOVACIO

A ritka betegségek [1] heterogén csoportjat alkotjak a
nagyrészt  gydgyithatatlan, gyakran dsszetett
allapotoknak. Bar egyenként alacsony el6fordulasi
gyakorisaggal jellemezhetd, a ritka betegségek puszta
szama a kozvetlendl érintett kdzosséget illetéen 30
millid embert jelent csak Eurdpaban. Ritka betegségek

jellemz&en a ritka betegségekre vonatkozo a tudas és a
szakértelem hidnyaval jarnak egyutt. Ezek a jellemzék a
ritka betegségeket az egyik olyan legfontosabb
terlletté teszik, ahol nagyon magas a kozOsségi

hozzaadott érték, és amely megkoveteli
egylttmdkodést a tudas, az adatok és a gydgyitas és
kutatas terén.

javitasa jelent8s lehet8séget kinal az ENSZ Fenntarthatd
Fejlesztési Célokhoz vald hozzajarulashoz, amelyek cél]
egy jobb és fenntarthatobb j6v8 mindenki szamara.
KUlbnosen az Egyetemes Egészséglgyi Ellatas célja
teljesdl, ha minden ritka betegségben szenvedd ember
anyagilag tamogatott magas szinvonall egészséglgyi
elldtashoz férhet hozza.

A ritka betegségek szUkségszer(séghbdl a holnap
atalakuldsainak és az egészséglgyi ellatas terén folyd
kreativ megoldasok Uttoréivé valtak. A kdzdsség
folyamatosan el6hoz olyan innovativ koncepcidkat és
modelleket, amelyeket az egészséglgyi rendszer
periférigjan  készilnek,  de  el6nydkkel  jarnak
mindannyiunk szamara.

[1] Ebben a dokumentumban a ritka betegségek kifejezés magaban foglalja a ritka rakos megbetegedéseket is.




MIERT VAN SZUKSEGUNK A RITKA
BETEGSEGEKRE VONATKOZO POLITIKA
U) GENERACIOJARA

A ritka betegségek a korabbi évtizedekben szinte
ldthatatlanok voltak az egészséglgyi és szocidlis
elldtérendszereinkben. Ma mar népegészséglgyi és
emberi jogi prioritasként tartjak szamon G&ket, ami
nagyrészt a "Ritka betegségek: Eurdpa kihfvasai (2008)"
cimd bizottsagi kozlemény altal nagymértékben
meghatarozott szakpolitikai  keretnek koszonhetd.
Kiegészitve a Tanacs 2009. jdnius 8-, "A ritka
betegségek terlletén hozott intézkedésrdl" szdld
ajanlasaval, amely szamos jogalkotasi aktus és
szakpolitika, példaul a ritka betegségek gyodgyszereirdl
sz06l6 unids rendeletek, a gydgyszerek és fejlett terapiak
gyermekgydgyaszati felhaszndldsa, és a hatarokon
atnyuld  egészséglgyi  ellatasrol  szold  iranyelv
Utemtervét hatarozta meg.

A ritka betegséggel él6 30 millio eurdpai ember
szamara azonban tovabbra is hatalmas kihivasok
varnak: diagnosztikai odusszeia, hidanyzd kezelések,
romld életmindség és elszigeteltség, az elérheté
legmagasabb szinvonald elldtdshoz vald hozzaférés
hidnya, lathatatlansag az egészségligyi és kutatasi
rendszerekben.

A mult politikdja mar nem tart Iépést kozdsségunk
sziikségleteivel. Uj technoldgidink és (] elvarasaink
vannak, amelyeknek tukrézédnitk kell az Eurdpai Unid
és tagdllamai politikdiban. Tobb stratégiai és kollektiv
dontéshozatali folyamatot kell bevezetni ahhoz, hogy
valéban megfeleljlink ezeknek az igényeknek.

A RARE 2030-AS ELORETEKINTO
TANULMANY: EGY JOBB JOVO A
TERVEZES REVEN

Az egészséglgyi igények és megoldasok olyan gyorsan
valtoznak, hogy olyan modszerekre van szikséglnk,
amelyekkel agilis mddon hozhatunk dontéseket. Az
eléretekinté megkozelités lehetévé teszi a vezetdk
szamara, hogy tobb lehetséges jovébeli forgatokdnyvet
vizsgaljanak meg, és meghatarozzak a preferdlt jové
eléréséhez szikséges lépéseket.

Az unids szervek altal tamogatott Rare 2030 Foresight
Study (Rare 2030 el8retekinté tanulmany) Eurdpa
legelkotelezettebb orvosait, vallalatait, kutatoit, fiatal
allampolgarait, sz6szoldit, betegeit, befizetdit és politikai
dontéshozdit szolitotta meg. Egylttesen tobb mint 200
kulcsfontossagl gondolkoddbdl és tobb ezer ritka
betegséggel él6 emberbdl allé szakértdi testlletet
alkotnak, akik mindannyian részt vettek ebben az iterativ,
részvételi és inkluziv tanulmanyban 2019 janudrja és
2021 marciusa kozott.

A 2030-AS ELONYBEN RESZESITETT
FORGATOKONYV: “BEFEKTETES A
TARSADALMI IGAZSAGOSSAGBA"

A Rare 2030 Foresight Study 12 olyan, a valtozd értékek
és technolégidk koré csoportositott tendencidt mutatott
be, amelyek a kdvetkezé évtizedben hatassal lesznek a
ritka betegségekkel kapcsolatos politikara. A tendenciak
kilonbozd  el6rehaladasainak  kombinalasaval  négy
lehetséges forgatokonyvet dolgoztunk ki 2030-ra.

Aritka betegségekrél sz616 2020. évi eurdpai konferencia soran a ritka betegségek kdzossége a kdvetkezbket hatarozta
meg az 1. forgatokonyvet a legkedvez8bbnek, a 2. forgatokdnyvet a legvaldszinlbbnek, a 4. forgatékonyvet pedig a
legkevésbé kedveltnek.



Az el6nyben részesitett forgatékdnyv "Befektetés a
Tarsadalmi  Igazsagossagba" a  kovetkez&képpen
hatarozhaté meg:

+ A betegek kielégitetlen szlkségletei altal vezérelt
Innovacié a pénzigyi haszon helyett

+ Nagyfoku kollektiv felelésségvallalas, amely
elismeri a tarsadalmak szerepét abban, hogy kulonds
figyelmet forditsanak erre a kiszolgaltatott népességre.

+ Eredményalapu célok (korabbi, gyorsabb és
pontosabb diagndézis; integralt és személykdzpontu
megkdzelités az ellatasban; a gydgyszerek jobb
elérhet8sége, hozzaférhetésége, megfizethetdsége és
fenntarthatésaga).

Csak azadltal, hogy Uj, az évtized céljanak megfeleld
politikdkat javasolunk, tudjuk aktivan megvaldsitani ezt
a tervezett forgatdokonyvet és felkészilni mas
lehetséges forgatokonyvek hidnyossagaira, amelyek
kozé tartozhat az egészséglgy iranyitasara iranyuld
nemzetek feletti er@feszitésekkel szembeni
bizalmatlansag és a kizarélag a piaci érdekek altal
vezérelt innovacio.

AZ ELONYBEN RESZESITETT
FORGATOKONYVTOL A POLITIKAI
KERETIG

A "Befektetés a Tarsadalmi lgazsagossagba" preferalt
forgatokonyv  eléréséhez a ritka betegségekre
vonatkozo Uj politikai keretre van szikségink, amely az
ehhez vezet§ utiterv. Ennek a meglévd szakpolitikai és
jogalkotasi pillérekre kell épulnie, amelyek eddig is
alakitottak a ritka betegségek terlletét. Az U
szakpolitikai  keretre vonatkozd ajanlasokat dgy
alakitottuk ki, hogy azok 6sszhangban legyenek a
gyogyszerfejlesztés[2] , az adatok[3] , a szocialis
jogok[4] , a kutatas[5] , a népegészséglgy[6] , a rak[7]
és egy Osszességében  rugalmasabb  Eurdpai
Egészségligyi Unid terlletén folyamatban 1évé eurdpai
stratégiakkal és programokkal.

A ritka betegségekkel kapcsolatos politikdk  Uj
generacioja a ritka betegségekkel foglalkozd kdzdsség

céljait a kihivasok kezeléséhez szukséges
mechanizmusoktdl  és  infrastrukturatél a  ritka
betegséggel él6 emberek szamara a kovetkez§ évtizedre
vonatkozd mérhetd eredmények meghatarozasaig
mozditja el:

+ Minél korabbi, gyorsabb és pontosabb diagnozis

+ Az egyén szikségleteinek holisztikus megkdzelitése és a
magas szinvonall integralt orvosi és szocialis elldtashoz
valé jobb hozzaférés.

+ A Dbetegkdzpontd, holisztikus megkozelités az
elldtasban és a kutatasban.

+ A gyogyszerek jobb elérhet8sége, hozzaférhet8sége,
megfizethet8sége és fenntarthatdsaga.

E célok eléréséhez hat megkozelitésre van szikség:

+Emberi jogi megkozelités: Az egyetemesség, a jo
mindségl ellatashoz vald hozzaférés, a méltanyossag és
a szolidaritas elveire és atfogd értékeire tamaszkodva, az
eurdpai és nemzetkozi szerz8désekben foglaltaknak
megfelel8en, a ritka betegséggel éI6 emberek szamara is
biztositani kell ugyanazokat az egyetemes emberi
jogokat.

+A tobb érdekelt felet érintéd megkozelités: Az
Osszes szerepld bevonasa a ritka betegségek hatékony és
agilis 6koszisztémajanak kialakitasa érdekében.

+Partnerségi megkozelités: Partnerség a betegekkel,
az allami és a maganszektor kozott, valamint az orszagok
kozott a tudas megosztasa érdekében.

+Integralt megkoézelités a regiondlis, nemzeti és
eurdpai szintek kozott: Annak biztositasa, hogy
minden szerepld mérhet6 eredmények felé haladjon.

+Technolégiai megkoézelités: Az innovativ technoldgia
hasznositasa az dsszes Utvonalon, példaul a teljes genom
szekvendlds a diagnosztikdban, a digitalis eszkozok,
példaul a telemedicina és a mesterséges intelligencia, a
klinikai vizsgalatok tervezésében, valamint a sejt- és
génterapiakban.

+Az ellatas és a kutatas holisztikus megkozelitése:
A paciensre és az ellatasi pontra dsszpontositva, digitalis
technologian  és  adatelemzésen  alapul, amely
szabvanyokat, interoperabilitast és adaptalt képességeket
kovetel meg az egészségligyi szolgaltatoktol.

[2] Eurdpai gyogyszerészeti stratégia, https://ec.europa.eu/health/human-use/strategy_en
[3] Eurdpai adatstratégia, https://ec.europa.eu/info/strategy/priorities-2019-2024/europe-fit-digital-age/european-data-strategy en
[4] A szocidlis jogok eurdpai pillére, https://ec.europa.eu/info/strategy/priorities-2019-2024/economy-works-people/deeper-and-fairer-economic-

and-monetary-union/euro pean-pillar-social-rights_en

[5] Horizont Eurdpa - Ritka betegségek kutatasi és innovacids partnersége,

https://ec.europa.eu/info/sites/info/files/research_and_innovation/strategy_on_research_and_innovation/documents/ec_rtd_orientations-he-

strategic-plan_122019.pdf

[6] EU4Health program, https://ec.europa.eu/health/funding/eudhealth en, Irdnyelv a hatarokon atnylld egészséglgyi elldtasra vonatkozd

betegjogokrol, https://ec.europa.eu/health/cross_border_care/overview_en

[7] Eurdpa rakellenes terve, https://ec.europa.eu/info/law/better-regulation/have-your-say/initiatives/12154-Europe-s-Beating-Cancer-Plan
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A RITKA BETEGSEGEKRE VONATKOZO
POLITIKAI LEHETOSEGEK

Ritka lehetéséglnk van arra, hogy a politika lépést
tartson a tudomanyos, technoldgiai és tarsadalmi
valtozasokkal. A felllvizsgalat alatt all6 szélesebb kord
jogalkotasi terUletek mellett a 27 tagallam politikai
menetrendjét egylttesen iranyftdé harom unios
intézmény is elismeri a cselekvés szikségességét:

+ A hatarokon atnyulé egészséglgyi ellatasrol
szOl6 irdnyelv  végrehajtasardl szold, nemrégiben
kozzétett unids szamvevOszéki jelentés tovabbi
lendUletet ad a ritka betegségekre vonatkozo, 2023-ig
aktualizalt keretrendszer kidolgozasahoz.

A jelentés a kovetkezSket ajanlja hogy 2023-ig "a
Bizottsagnak: (a) értékelnie kell a ritka betegségekre
vonatkozd stratégia eredményeit (beleértve az eurdpai
referenciahdlézatok szerepét), és dontson arrdl, hogy a
stratégiat aktualizalni, kiigazitani vagy felvaltani kell-e".

+ Az Eurdpai Parlament az EU népegészséglgyi
stratégidjarél a COVID-19 utani korszakban [8] szdl6
allasfoglalasaban a ritka betegségekre vonatkozd unids
szintd cselekvési terv kidolgozasara szolit fel.

+ Franciaorszag, a Cseh Koztarsasag és Svédorszag az
EU  Tanacsanak  soron  kovetkez§  elndkségét
vitaforumként ismerte el annak érdekében, hogy a ritka
betegségek prioritasként kerdljenek elétérbe
ugyanebben a 2022/23-as id8keretben.

) 4

"Eurdpa erds 0koszisztémdt épitett ki a ritka betegségek szamara, €s a ritka betegségek 2030-ig
tarto eldretekintd tanulmanya lehetdséget nydjt a jovore valo felkésziléshez sziikséges
folyamatos, tébb érdekelt fél részvételével zajlo pdrbeszédre. A Ritka betegségek 2030 stratégia
lenduletet ad az Eurdpai Parlamentnek, a Miniszterek Tandcsdnak és a Bizottsdgnak, hogy
ambicidzus terveket dolgozzanak ki arra vonatkozéan, hogyan érjiik el a célt.”

Terkel Andersen
Az EURORDIS-Rare Diseases Europe elndke, a Rare 2030 kutatasi
tanacsaddja

A Rare 2030 program ajanlasai jelentik az els6 Iépést abban, hogy az eurépai intézmények
vilagos Utmutatast kapjanak arrél, hogyan biztositsanak egy jobb jovét az elkévetkezé

évtizedekben.

De az, hogy ez megval6sul-e, nem csak a dontéshozék kezében van.

Aritka betegségekben szenved6k és szakértdk vizidja csak kozés hanggal valésulhat meg -
Eurépa minden szegletébdl, minden betegségcsoportbdl és minden tudomanyagbal -,
megmutatva, hogyan javithatjuk a ritka betegek életét.

[8]- 2020/2691(RSP) Resolution on the EU's public health strategy post-COVID-19




A RARE 2030 PROGRAM AJANLASAL:
A RITKA BETEGSEGEKRE VONATKOZO POLITIKAI UTITERV

A ritka betegséggel él6k jovbje nem bizhatd a szerencsére vagy a Véletlenre. A jovObeni pozitiv szerepvallalas
érdekében felkérjuk Eurdpa intézményeit és tagdllamait, hogy 2030-ig teljesitsék nyolc ajanlasunkat a ritka

sz

HOSSzU TAVU, INTEGRALT EUROPAI ES NEMZETI TERVEK ES
STRATEGIAK:

A ritka betegségekkel kapcsolatos eurdpai politikai keretnek, amelyet a
tarsadalmi felel6sségvallalas és a méltanyossag hataroz meg, és amelyet a
ritka betegséggel él6 emberek szUkségletei vezérelnek, iranyitania kell a
kovetkezetes nemzeti tervek és stratégiak végrehajtasat, biztositania kell az
eurdpai szintl és a kormanyok altal eszkozolt jelentSs beruhazasokat,
amelyek igazsagosan oszlanak meg Eurdpa-szerte a sz(kos erdforrasok
egyesitése, a szakértelem és az informacié megosztasa, a bevalt gyakorlatok
elterjesztése, valamint az idében torténd és pontos diagndzishoz, illetve az
elérhetd legmagasabb mindségl kezeléshez és elldtashoz vald hozzaférés
biztositasa érdekében a ritka betegséggel €16 emberek szamara, fUggetlenul
attdl, hogy hol élnek Eurdpaban. Mind az uniés, mind a nemzeti
szakpolitikakat mérhetd eredmények tadmogassak, amelyeket egy tobb
érdekelt felet tomoritd testulet rendszeresen nyomon kdvet és értékel.

MINEL KORABBI, GYORSABB, PONTOSABB DIAGNOZIS:

A diagnozis felallitdsaig eltelt id6t le kell roviditeni - elkertlve ugyanakkor a
téves és késdbbi negativ kdvetkezményeket -, amit a jelenleg hatékony és
rendelkezésre 3ll6 diagnosztikai vizsgalati technoldgiak, legjobb gyakorlatok
és programok jobb felhasznalasaval és hozzaférhet8ségével kell elérni. Az Uj
technoldgiakat és innovativ megkozelitéseket a betegek igényei alapjan kell
kialakitani, és gyorsan és stratégiailag kell alkalmazni. A diagndzishoz és az
azt kovet§ elldtashoz vald hozzaférésben mutatkozd egyenlbtlenségeket a
szabvanyok és programok eurdpai (és Eurdpan kivili) harmonizacidja révén
kell megszUntetni. KUlonos figyelmet kell forditani a nem diagnosztizalt ritka
betegségekben szenvedd betegekre, ami nagyobb és stratégiai jelleg(
globdlis egyuttmUkodést igényel az adatmegosztds és a diagnosztikai
platformok és infrastruktdrak révén.

HOZZAFERES A MINOSEGI EGESZSEGUGYI ELLATASHOZ:

Eurdpai, nemzeti és regionalis szinten politikai, pénzugyi, operativ és
technikai tdmogatast kell nydjtani egy olyan magasan specializalt
egészséglgyi Okoszisztéma létrehozasahoz, amely a betegszervezetekkel és
valamennyi érintett féllel egytttmdkoddve egyetlen ritka betegséggel él§
személyt sem hagy bizonytalansagban a diagndzist, az ellatast és a kezelést
illet8en.



INTEGRALT ES SZEMELYKOZPONTU ELLATAS:

Olyan unids szint( és nemzeti szintd intézkedések végrehajtasa szikséges
valamennyi érdekelt fél részérdl, amelyek garantaljak a ritka betegséggel é18
emberek integraci¢jat a tarsadalmakba és a gazdasagokba, lehetévé téve
szamukra, hogy teljes életiket élhessék, az integralt és személykdzpontd
elldtasra vonatkozd innovativ megoldasok és megkdzelitések alkalmazasaval
a ritka betegséggel é16 emberek teljes életltja soran.

Az EU egészére kiterjedd és nemzeti szint( intézkedéseket kell hozni
minden érdekelt félnek, hogy biztositsak az esélyegyenléséget és a
munkaer8piachoz vald hozzaférést, a foglalkoztatas aktiv tdmogatasat, a
méltanyos munkafeltételeket, a szocidlis védelmet és a tarsadalmi
befogadast, valamint az integralt és személykdzpontd, hosszd tavu
gondozast a ritka betegséggel €16 emberek és csaladtagjaik szamara

PARTNERSEG A BETEGEKKEL:

A szakpolitikdkban és finanszirozasban tlkr6z8dd olyan altalanos kultdra,
amely 0Osztonzi a ritka betegséggel él6 emberek érdemi részvételét,
bevonasat, elkdtelez8dését és vezetd szerepét a diagnosztikai eszkdzok,
kezelések és innovativ megolddsok kutatdsaban, gondozdsaban és
fejlesztésében, hogy javulion a ritka betegséggel él6 emberek egészségligyi
és szocialis helyzete, egészséglgyi ellatasa, autondmidja, életmindsége és
j6léte Eurdpaban. A betegek partnerségét mind a koz-, mind a
maganszektorban 6sztdndzni kell, és a ritka betegséggel él6 emberek és
képvisel6ik gyakran partneri 8sszekdtd kapocsként szolgalhatnak a kettd
kozott.

INNOVATIV ES SZUKSEGLETORIENTALT KUTATAS ES
FEJLESZTES:

A ritka betegségekkel kapcsolatos alap-, klinikai, tarsadalmi és transzlacios
kutatasok fenntartasa prioritasként, a versenyképes és a versenyt megel§z4
kutatasokra szant forrasok novelésével, az elhanyagoltabb teruleteken (vagy
a nagy szUkségletekkel rendelkezé terlleteken) nagyobb 6sztonz8k
létrehozasaval, valamint a felfedezés és az ismeretszerzés felgyorsitasahoz
szUkséges infrastruktUrak  tamogatasaval. A  népegészséglgy, a
tarsadalomtudomanyok, az  egészségugyi elldtds szervezése, az
egészséggazdasagtan és az egészségpolitika kutatasa is tobb tdmogatasra
szorul, annak biztositasa érdekében, hogy a kutatasi eredményeket a ritka
betegséggel él8 emberek javara alkalmazzak.



AZ ADATOK OPTIMALIZALASA A BETEGEK ES A
TARSADALOM JAVARA:

A ritka betegséggel él6 emberek eldtt alld kihivasok kezelése szempontjabdl
relevans valamennyi eurdpai adatforrast 0ssze kell kapcsolni egy olyan
folytonos rendszerben, amely magadban foglala az epidemioldgiai,
egészséglgyi, kutatasi, életminbségi és kezelési adatokat, és lehetéség szerint
globdlis szinten is 6ssze kell kapcsolni 8ket. Az ellatasi és kutatasi adatok
megosztasat az infrastruktlrak és orszagok kozott optimalizalni kell, a kbzdsen
elfogadott kddolasi rendszerekre (Orphanet-némenklatdra), harmonizalt
szabvanyokra és interoperabilitasi kdvetelményekre tamaszkodva. Nemzeti
szinten koherens adat-6koszisztémakat kell kialakitani, amelyek a fellelhetd,
hozzaférhetd, interoperabilis és Ujrafelhasznalhatd (FAIR) adatmegkdzelitések
révén zokken8mentesen kapcsolddnak egy integralt eurdpai Okoszisztémahoz,
amely az eurdpai egészséglgyi adattérben helyezkedik el, és amelynek
kdzéppontjaban a szilard eurdpai referenciahaldzatok (ERN), a ritka betegségek
nyilvantartasanak eurdpai platformja és mas kulcsfontossagu infrastruktirak
allnak. A jogi és etikai iranymutatasoknak és szabalyozasoknak 6sztondznitk
kell azokat a gyakorlatokat, amelyek a legjobban vezetnek e kihivasok
kezeléséhez, mikdzben tiszteletben tartjak a nemzetkdzi, nemzeti és regionalis
jogszabalyokat és egyezményeket - kilonosen a ritka betegséggel é16 emberek
és csaladtagjaik preferenciait és maganéletét.

ELERHETO, HOZZAFERHETO ES MEGFIZETHETO KEZELESEK:

Egyszer(sitett szabadlyozasi, arképzési és koltségtéritési politika kialakitasa
szUkséges. Ezeknek a politikdknak 6sztonoznituk kell a bizonyiték-eldallitas
folyamatossagat a termék vagy technoldgia teljes életciklusa soran, valamint a
betegek Utjat a diagndzistdl a kezeléshez vald hozzaférésig. Olyan eurdpai
Okoszisztémat kell kialakitani, amely képes befektetéseket vonzani a
kielégitetlen szUkségletekkel rendelkezd terUletekre, el@segiti az innovaciot és
megoldja az egészséglgyi rendszer fenntarthatésaganak kihivasait.



RARE 2030 ELORETEKINTO
TANULMANY:
EGY JOBB JOVO A TERVEZES REVEN

Az uni6és szervek altal tamogatott Rare 2030
El6retekintd Tanulmany lehet8séget nyujt arra, hogy
2021 februarjaban az Eurdpai Parlament és az Eurdpai
Bizottsag elé keruljenek a ritka betegségek jelenlegi és
jovBbeli  tendencidit egyarant figyelembe vevd,
hatarozott szakpolitikai ajanlasok - amelyek a ritka
betegségekhez sajat tapasztalataik és munkajuk révén
a legkdzelebb allokbol szarmaznak.

A ritka betegségek teruletérdl és azon tulrdl érkezd tobb
mint 200 szakérté részvételével a Rare 2030 Eléretekintd
Tanulmany nyolc ajanlassal zarul, amelyek a ritka
betegségekkel kapcsolatos Uj szakpolitikdk —Utitervét
hatarozzak meg, amelyek a ritka betegségekben
szenveddk jobb jovEjéhez vezetnek.

Ezen ajanlasok végrehajtasaval az Eurdpai Unidnak,
tagallamainak és mas orszagoknak lehet8sége nyilik arra,
hogy felkészuljenek a ritka betegséggel é16 emberek jobb
jovéjére.

RITKA BETEGSEGEK: AZ EUROPAI HOZZAADOTT ERTEK MODELLJE,
NEMZETKOZI EGYUTTMUKODES ES INNOVATIV MEGOLDASOK

[9]Nguengang Wakap, S., Lambert, D.M., Olry, A. et al. Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database.
EurJ Hum Genet 28, 165-173 (2020). https://doi.org/10.1038/s41431-019-0508-0



Europaban azokat a betegségeket hivjuk ritka
betegségeknek [10] melyek az EU-ban 10 000-bél
kevesebb mint 5 embert érintenek. Heterogenitasuk
ellenére tobbnyire rokkantsagot okozd és degenerativ
allapotokrél  van  sz6, amelyek tobbsége nem
gyogyithatd. A legtobb ritka betegséggel kapcsolatos
ismeret és szakértelem szakterUletenként és foldrajzi
hatarokon atnyuléan eltérd. Ennek eredményeképpen
a ritka betegségben szenveddk nagyon ritkan jutnak
hozza a legkorabbi, pontos diagndzishoz, valamint a
mindségi  ellatdshoz és  kezelésekhez ott, ahol
Eurdpaban élnek.

Az eurdpai polgarokra gyakorolt hatasuk, valamint a ritka

betegségek hatarokon, szakterUleteken és
betegségterlleteken atnydld  kozds  kihivasai  miatt
egyértelml, hogy ez a népegészséglgyi prioritas

Osszehangolt eurdpai és tobb érdekelt felet érinté valaszt
igényel. Ez a megkdzelités, tekintettel az érintettek
szamadra, azt is lehet6vé teszi, hogy Eurdpa kozelebb
kerdlion az ENSZ fenntarthaté fejlédési céljaihoz,
amelyeket ajanlasainkban elismerunk.

MIERT VAN SZUKSEGUNK A RITKA BETEGSEGEKRE VONATKOZO POLITIKAK UJ

GENERACIOJARA?

A ritka betegségek a korabbi évtizedekben szinte
lathatatlanok  voltak  egészséglgyi és  szocidlis
ellatérendszereinkben. A civil tarsadalom és a
betegszervezetek tobb mint 10 éve szorgalmazzak,
hogy a ritka betegségek bekerllijenek az eurdpai
egészséglgyi és kutatasi programokba, elismerve a
betegségek ritkasaga és mas kapcsolddd kihivasok
tekintetében jelentkezd jelentds unids hozzaadott
értéket. Ezek az er6feszitések id6vel jelent8sen
Osztonozték és serkentették a ritka betegséggel é16
emberek életének javitasat célzd tdrekvéseket mind
nemzeti, mind eurdpai szinten.

Ma mar a ritka betegségeket népegészséglgyi és
emberi jogi prioritasként ismerik el, ami nagyrészt a
ritka betegségekkel kapcsolatos fellépésrél szolo, 2009.
junius 8-i tanacsi ajanlas altal meghatarozott politikai
keretnek koszonhetd, amely szamos rendelet és nem
kotelezd erejd jogszabaly, példaul a ritka betegségek
gyogyszereir6l szold uniés gydgyszerészeti rendeletek,
a gyogyszerek és fejlett terapiak gyermekgydgyaszati
felhaszndlasardl szold rendelet és a hatarokon atnyuld
egészséglgyi  ellatasrol  szold  irdnyelv  Utitervét
hatarozza meg. Ezzel a politikai elismeréssel egyutt
beruhazasok, atalakitd kezelések, U(j ismeretek és
remények szllettek.

AZ ELORELATAS MODSZERENEK
FELHASZNALASA FORGATOKONYVEK
ES SZAKPOLITIKAI AJANLASOK
KIDOLGOZASAHOZ

Az el@relatds segit felkészulni a jov8re. Ezt a gyakorlatot
széles korben alkalmazzak a szakpolitika-fejlesztés
soran olyan terUleteken, mint az energia, a
tomegkdzlekedés és a geopolitika. Az egészségligyben
ritkabban alkalmazzak.

A jelenlegi és jovGbeli tendencidk elemzésével és
kulonbozd forgatdokonyvekre vald alkalmazasaval az
el@relatas kibdviti gondolkodasunkat, és feltarja az
elkertlhetetlen vagy majdnem  elkerulhetetlen
jovBképeket.

[10] Ebben a dokumentumban a ritka betegségek
kifejezés magaban foglalja a ritka rdkos
megbetegedéseket is.

A ritka betegséggel é16 30 milli6 eurdpai ember
szamdra azonban még mindig vannak kielégitetlen
igények és egyenl8tlenségek. Az egészséglgyi ellatas
gyorsan Vvaltozd tajkép, amely megkdveteli, hogy a
szerepl6k felkésziljenek arra, ami ezutan kovetkezik.
Legyen sz6 a tudomanyrodl, a technoldgiardl, a szocialis
elldtasrol, a politikardl, a finanszirozasrol vagy az
intézményekrdl, az egészséglgyi agazat allandd
mozgasban van, és a mar meglévd kihivasok és

lehet8ségek mellett folyamatosan atalakitia a ritka
betegségek megitélését és ellatasat.
A ritka betegségekkel foglalkozé eurdpai bizottsagi

szakérti csoport és a ritka betegségekkel foglalkozd
unios kozos fellépések (EUCERD kozos fellépés, RD-
ACTION) 2018-as befejezésével, a 2019-ben megalakuld
Uj Eurdpai Parlament, Eurdpai Bizottsag és Tanacs,
valamint a kozelmultban az egészségligyhdz kapcsolddd
szamos terlleten (egészséglgyi technoldgiaértékelések,
big data és Uj techno- logiak alkalmazasa, gydgyszeripari
szabalyozas stb. ), és a ritka betegségek kozosségének
egésze szamara elsédleges fontossagu, hogy mar ma
elére lassuk, mi torténhet az elkovetkez§ évtizedekben,
és ennek megfelel8en felkészuljink, ezért e tanulmany
eléretekinté megkdzelitést alkalmaz.

Ez lehet6vé teszi a hagyomanyos bolcsesség
megkérdbjelezését, és lehetdvé teszi stratégiai utak
megtervezesét.

Ez egyben a kozds alkotds folyamata is. Ugyanazon
bizonyitékokbdl kiindulva, az egész teruleten és azon tul
dolgozd emberek kdzdsen donthetnek az ajanlasokrdl. A
szerepl6k mindannyian egy oldalon allnak, és gy
ugyanabba az iranyba mozdulhatnak.

A COVID-19 vildgjarvany megmutatta, hogy ez a
modszertan nagyon fontos az egészséglgyben s,
kllonos tekintettel Eurdpa legsebezhetébb polgaraira.
Fontosnak bizonyul a rugalmas és er@s egészséglgyi és
szocialis agazatok felkészitésében.




HOGYAN MUKODIK A RARE 2030-AS

TANULMANY?

A ritka betegséggel él6k jobb jovEjének el6készitése EgyUttesen tobb szakértdi panelt alkottak, amelyek tobb
érdekében a RARE 2030 El8retekinté Program Eurdpa mint 250 kulcsfontossagl gondolkoddbdl és tdbb ezer
legelkdtelezettebb orvosait, vallalatait, kutatdit, fiatal ritka betegséggel é16 emberbdl alltak, akik mindannyian
allampolgarait, tanacsaddit, betegeit, fizetdit és politikai részt vettek ebben az iterativ, részvételi és inkluziv
dontéshozoit szdlitotta meg. tanulmanyban 2019 januarja és 2021 marciusa kdzott.

A RITKA 2030-AS ELORETEKINTO TANULMANY
SZAMOKBAN

SZAKERTOI PANEL

SZAKPOLITIKAI
AJENLASOK A
RITKA
BETEGSEGGEL
ELOK JoBB
JOVOJEHEZ AZ EU-

EU. SZAKEMBEREK BAN.

ES EU. HATOSAGOK

BETEGEK

FIATAL ALLAMPOLGAROK



ANNAK BIZTOSITASARA, HOGY AZ
AJANLASOK ERTELMES
EREDMENYEKHEZ VEZESSENEK, EGY
FELMERES TOBB MINT 3663
EUROPABAN ELO RITKA BETEG
VELEMENYET GYUJTOTTE OSSZE AZ
EURORDIS ALTAL VEZETETT RARE
BAROMETER VOICES PROGRAMJAN
KERESZTUL.

A RARE 2030 Tanulmany harom kezdeti mérlegelési Iépést tartalmazott:

Annak megallapitasa, A jelenlegi és jovdbeli Négy jévébeli Szakpolitikai
hogy mit tudunk mar, tendenciak elérejelzése, 12 forgatékonyv ajanlasok
ami nyolc tudasbazis-  tendencia azonositasa, amelyek a kidolgozasa a trendek  megfogalmazasa az
Osszefoglaldban valtozoé értékek és valtozé kulonbozd alakulasa elényben részesitett
csucsosodott ki, és technoldgia kdré csoportosulnak, alapjan 2030-ig forgatokonyv alapjan
megteremtette a munka  amelyek hatassal lesznek a ritka
alapjat betegségekkel kapcsolatos
politikara
TUDASBAZIS
LETREHOZASA
A
EU. SZAKEMBEREK < A TRENDEK

JOVOBELI
FORGATOKONYVEK
KESZITESE



A RARE 2030-AS PROJEKT IDOVONALA

2019.NOV.07.
Szakértdi testllet
Workshop - Trendek
érvényesitése és
forgatokonyv-tér
kialakitasa

2019 JUL-AUG
16 Témaspecifikus
szakértdi testulet
Telekonferenciai

2019, MAJUS 18.
Tudasbazis Workshop -
EURORDIS tagsagi
taldlkozé

2020 NOV/DEC
4 regionalis konferencia
a soron kovetkezd EU
elndkséggel
dsszhangban

2020.0KT.28.
Fiatal Allampolgarok
konferencia online

2022.0KT.26.
ERN Plendris
rendezvény

2020.SZEPT-OKT
4 visszajelz6
mUhelymunka az ERN-
_ekrdl
2020.JULIUS-
AUGUSZTUS
16 Témaspecifikus
szakértdi testulet
Telekonferenciéi

2022,JULIUS 7-8.
Fiatal Allapolgarok
Konferencidja

2020 MAJUS 14-15
Eurdpai Konferencia a
ritka betegségekrél és a
ritka betegségek
gyogyszereirdl



A RARE 2030 TIZENKET TRENDJE

A 2019-es Uléseken (az EURORDIS-tagok taladlkozdja, a szakértdi testiilet miihelybeszélgetése, az
EURORDIS Nemzeti Szovetségek Tanacsanak és az Eurépai Szévetségek Tanacsanak ulése) tartott
konzultaciék soran a Rare2030 szakértdi testiilet 12 olyan tendenciat foglalt 6ssze és hitelesitett,
amelyek a ritka betegségekkel kapcsolatos politika jov6jének alakitasa szempontjabél
meghatarozénak bizonyultak.

AZ EGESZSEGUGY ES AZ
ATFOGO TENDENCIAK A RITKA EGESZSEGUGYI ELLATAS A TREND TiPUSA

BETEGSEGEK TEREN SZELESEBB KORU TENDENCIAI

Eg?ln,equET[,ttopiterdeiilt Eektet tomoEto Tébb érdekelt fél
alozatox IEIrejotie a ritka betegsege részvételével torténd POLITIKAI
diagnosztikdjanak, kezelésének és R
OSSR iranyitas
elldtasanak javitasara

Az egészségligyi koltségvetésre )
& gugy & Uj egészséglgyi

nehezedd terhek és az Uj ellatasi = A
modellek megjelenése J el sl CAZDASAG!
Nagyobb eltérések a kezelésekhez és az L, .

ellatashoz val6 hozzaférésben, ami Eurépa- A gyo,gyaszatl 5

szerte nagyobb egyenl6tlenségeket term?k,ek,hez valé GAZDASAGI
eredményez a ritka betegségekben szenvedék — hozzaférés

szamara.
A ritka betegek demografiai valtozasa, A népesség eldregedése a TARSADALMI-
amely Uj kihivasokat jelent. valtozd csaladszerkezetben. KULTURALIS
A szolidaritasi 6séoot f & ek Az egyenl6tlenségek ndvekedése ~

, Szo'ltkarlba& egyenkolfege en>|’ ,egei O VESZEVEX & 3 szolidaritast fenyegetd TARSADA’LMF
€s a ritka betegsegek "rangsorolasa veszélyek. KULTURALIS
A ritka betegek egyre nagyobb Az érdekérvényesités fejlédése és i
felhatalmazasa és a betegek a betegek felhatalmazasanak TI?L?LS'II'.\UDRAI':I!\I’ISI-
érdekérvényesitésének fejlédése bévilese

Az innovacidorientdlt, tdbb érdekelt fél .
részvételével zajlo, sziikségletvezérelt L””O"f’c['jo az egeszsegugy! T:UR I.S'I{\UDRI:':I{\III sl
(betegvezérelt) kutatds ndvekedése utatasban

Atudascsere és a helyi ellatas o

nydjtasanak megkonnyitése a digitalis Az egészségligyi elldtas TECHNOLOGIAI

egészségiigy révén digitalizalasa
A szabvanyosftott és interoperabilis .
adatok nagy halmazainak megndvekedett Big Data TECHNOLOGIAI
potencialja

A mesterséges intelligencia egyre szélesebb

kor( alkalmazésa a diagnosztikaban, a Big Data és mesterséges

kezelesben és az ellatasban, ami megnyitiaa  intelligencia TECHNOLOGIAI

"Big Data" lehet8ségeit.

, Innovacio az o

Uj technoldgiak és fejlett terapiak orvostudomanyban TECHNOLOGIAI
A teljes genom szekvenalas B
alkalmazasa a kutatésté| a klinikai Genomika TECHNOLOGIAI,

KET TRENDCSOPORT ALAKULT KI, ES EZEK FEJLODESE HOZTA LETRE A
KOVETKEZO NEGY LEHETSEGES JOVOBELI FORGATOKONYVET, AMELYEK A
SZOLIDARITAS KULONBOZO FOKOZATAIT MUTATJAK AZ INNOVACIO
MOZGATORUGOI FUGGVENYEBEN.




A RARE 2030-AS FORGATOKONYVEK

A RITKA BETEGSEGEK KOZOSSEGE AZ 1. FORGATOKONYVET JELOLTE MEG A
LEGKEDVEZOBBNEK, A 2. FORGATOKONYVET A LEGVALOSZINUBBNEK, A 4.
FORGATOKONYVET PEDIG A LEGKEVESBE KEDVELTNEK.

1. FORGATOKONYV

Ha a tarsadalmi felelsségvallalast, a méltanyossagot és
az ezek elérését szolgald egylttm(kodési politikai
kereteket helyezzik elétérbe, akkor a "Befektetés a
tarsadalmi igazsagossagba" vilagaba jutunk, ahol a
kormanyok jelent6s beruhazasokat hajtottak végre, és
ezek igazsagosan oszlanak meg Eurdpa-szerte,
biztositva minden eurdpai polgar egészségét és jollétét,
valamint a kiszolgaltatott népességcsoportok - kdztik a
ritka betegséggel él6k - méltanyossagat. Az Eurdpai
Uni6  megndvekedett jogalkotdsi hataskére az
egészséglgy és a szocidlis jolét terlletén el8segiti az
elldtashoz, kezeléshez, oktatashoz, foglalkoztatashoz,
szabadidéhoz és pszicholdgiai tamogatashoz vald
hozzaférést, és csokkenti a lemaradas kockazatat,
fUggetlentl attdl, hogy Eurdpaban hol élink. Az
egészséglgyi rendszereket a beteg szikségleteinek
holisztikus szemlélete vezeti, beleértve a gydgyitd, de a
megel6z8,rehabilitacids és palliativ szempontokat is.

Ez a felfogas atfogd egészségligyi adatgyljtésen alapul,

amelyet  zokken8mentesen,  hatarokon  atnyudldan
osztanak meg egy olyan rendszerben, amelyet a
fogyasztoi  és  profitorientalt  vallalatok — adatainak

integralasara is terveztek. A tobb érdekelt felet érint8
kezdeményezések prioritasként kezelik a ritka betegségek
kutatasaba torténé beruhdzasokat, amelyek a betegek
igényeire reagalnak. Ezek az eréfeszitések a lehetd
legtobb  betegségre kiterjednek. Az igy létrejovd
innovacidkat eurdpai szinten szabdalyozzak és értékelik,
nagyobb atlathatdsag, elszamoltathatdsag,
koltséghatékonysag és a betegek tapasztalatainak
figyelembevétele mellett. A megfelel6  koz- és
maganpartnerségekkel a ritka betegségek tertlete Uttord
szerepet jatszhatna az eurdpai egészséglgyi és
szocialpolitika ilyen mélyrehatd pozitiv  valtozasanak
elémozditasaban minden polgar szamara.



2. FORGATOKONYV

Ha igy folytatjuk, akkor a "Gyorsasag fontosabb mint
az igazsagossag" vilagaba kerulink, ahol az
érdekeltek csak akkor mUkddnek egyitt, ha azonosak
az érdekeik. A ritka betegségek kutatasaba és
fejlesztésébe torténd jelentds maganbefektetéseknek
kdszonhetben szamos attorést jelentd technoldgia all
rendelkezésre a jol ismert betegségek esetében, de a
nagyon ritka és Osszetett betegségek lemaradnak. A
betegszervezetek, az egészséglgyi szakemberek és
mas érdekelt felek, akik a betegségtertleteken és tobb
orszagban dolgoznak, kulcsfontossagl  szereplék.
Segitenek a hianyossagok és  egyenl8tlenségek
azonositasaban, és a betegek tapasztalatainak
figyelembevételével jobb egészséglgyi ellatasért,
kezelésekért és kutatdsért szallnak sikra. Az
egészséggel kapcsolatos nagy mennyiség( adatot

Osszegy(jtd  Uj informatikai megoldasok nagy
lehet8ségeket rejtenek az ellatds és a kezelés
fejlesztésére. A legtobb szlk keresztmetszet azonban az
informaciok megosztasara vonatkozé vilagos és egyszer(
szabalyok és dsztonz8k hidanya miatt all fenn, kilénosen a
koz- és a maganszféra kozott. Az egészséglgy tovabbra is
az egyes orszagok feleldssége. A koltségvetési
megszoritdsok miatt a szolgaltatdsokat prioritasként
kezelik, és bar az U technoldgidk gyorsan
megjelenhetnek, a hozzijuk valé hozzaférés lassu és
korlatozott. A gyors és tisztességes innovacio
Osztonzésével  kapcsolatos  kihivasok  valdszinlleg
frusztraciot, valamint a tudomany, az egészséglgy és az
ezeket iranyitd rendszerek iranti  bizalmatlansag
novekedését eredményezik.

Ha folytatddik a bizalmatlansag az egészséglgy
irényitasara iranyuld nemzetek feletti eréfeszitésekkel
szemben, akkor a "Rajtad all, hogy megkapod-e,
amire sziukséged van" \vildgaban taldlhatjuk
magunkat a nemzeti  kétszintl  egészséglgyi
elldtérendszerekkel. Ezekben a rendszerekben az
alapellatast a kormany biztositja, és létezik egy masodik
szint( ellatas azok szamara, akik meg tudjak fizetni a
jobb mindséget vagy a gyorsabb hozzaférést. Ebben a
forgatokdnyvben az egészséglgyi és a szocialis
elldtérendszerek 6l integraltak, és a betegek
megkaphatjak a szlkséges

4. FORGATOKONYV

A szabadpiaci 6kondmia elveit kdvetve a "Technolégia
fog egyediill megvédeni" forgatokdnyvben talalhatjuk
magunkat. Itt a kormanynak nincs vezetd szerepe, és a
magancégek azok, akik a ritka betegséggel é16 emberek
egészségét kezelik. Az egészséglgyi ellatorendszerek
maganjellegliek, bevételalaplak, piac-vezéreltek és
profitorientaltak. A ritka betegséggel él6 emberek
szamdara szamos innovacio, példaul egészséglgyi

alkalmazasok (app-ok) alinak rendelkezésre, amelyek
lehetévé teszik szamukra, hogy sajat maguk legyenek
felel@sek egészségukeért.

A betegszervezeti tamogatast akar nagymértékben fel
is valthatjak olyan technoldgiak, amelyek lehetévé teszik
maguk kezeljék

a betegek szamara,
szUkségleteiket.

hogy sajat

holisztikus ellatast, de ez nagyban flgg attdl az orszagtd|,
amelyben élnek. Tekintettel arra, hogy egyetlen
orszagban sincs elegendd szamuU beteg a megfelel
kutatasok elvégzéséhez, az innovaciét ebben a
forgatokonyvben a multinaciondlis  egyuttm(kodési,
adatgydjtési és megosztasi platformokba vald befektetés
hidnya akadalyozza. A ritka betegségek esetében a piacra
kerdld innovacié rendkivil draga és csak a leggazdagabb
orszagok és a leggazdagabb betegek szamara elérhetd,
ami végul tul kicsivé teszi a piacot ahhoz, hogy
befektetéseket vonzzon.

A nagyvallalatok gyors és pontos diagnosztikai
lehetéségeket hoztak |étre, de csak azok szamara, akik
meg tudjak fizetni. Az egészséglgyi adatszolgaltatd cégek
befektetéseinek kdszonhetben a mesterséges
intelligencia és mas élvonalbeli tudomanyok attorést
hoztak a legbsszetettebb és legritkdbb betegségek
némelyikénél, de sokan még mindig diagnosztikai és
kezelési lehet8ségek nélkitl maradnak. A genomika is
dramai fejlédésen ment keresztil, és az orvosok és az
egyének is rendszeresen hasznaljak. Ha kereskedelmileg
hasznosithatdk, az adatokat kollektiv modon gydijtik
0ssze, hogy a betegek szamara hasznos informaciokat
taldljanak. A betegeket és a fogyasztdkat akar anyagilag is
megjutalmazhatjak részvételikért.




A négy forgatokonyv a ritka betegségek kozosségének valasztasi lehetéséget hagyott, hogy melyik iranyba kivannak

elmozdulni a jobb jovd érdekében.

A valasztasuk: a "Befektetés a tarsadalmi igazsagossagba" forgatokonyvon alapuld jovd, amelyet a betegek
szlkségletei altal vezérelt innovacio, a nagy foku kollektiv felel6sségvallalds és a teljesitményalapl célok hataroznak
meg. Ezt az emberi jogokat, a tobb érdekelt fél és a betegek kozotti partnerségeket, a technoldgiat, valamint az ellatas
és a kutatas holisztikus szemléletét el6térbe helyezd megkozelitések vezérlik. Fontos, hogy ez ravilagit azokra a
kulcsfontossagu elvekre, amelyek a ritka betegségek kihivasainak kezelését célzd, 6sszehangolt eurdpai, s6t nemzetkdzi

megkozelitést indokoljak.

AZ ELONYBEN RESZESITETT FORGATOKONYVTOL A POLITIKAI KERETIG

Ahhoz, hogy ezt elérjuk, Uj szakpolitikai ajanlasokra van
szUkségink. Ez az utolsd 1épés, amely a regiondlis,
nemzeti és eurdpai szintd széles korl részvételen
keresztUl megszilardithatja az egyutt gondolkodast. A
Rare 2030 program 2022-re az egész kozosség altal
meghatarozott végsd ajanlasokat eredményezett a ritka
betegségekre  vonatkozd  eurdpai  politikdk U]
generacidjara vonatkozodan.

Ezek az ajanlasok most el8szor tlztek ki mérhetd
célokat a ritka betegséggel él6 emberek szamara, és
nem csak az infrastruktdrat hatdrozzak meg, hogy
hogyan juthatunk el oda, hanem azt is, hogy hova kell
eljutnunk.

A Rare 2030 ajanlasai U] értékeket, innovativ
technoldgiakat és  megkozelitéseket  tukroznek a
folyamatos kihivasok kezelésére, valamint egy olyan Uj
politikai  légkdrt, amely a legmagasabb  politikai
szinteken[11] is elismeri a ritka betegségeket. Mindez egy
érett Okoszisztémat teremt a ritka betegségekkel
kapcsolatos eurdpai politikak Uj generaciojahoz, amely a
kovetkezd 10 évre vonatkozo terveik és stratégiaik soran
a tagdllamok szamara iranymutatd lesz, és végsd soron
javitjia Eurdpa polgarai egy jelent8s, de veszélyeztetett
részének egészségét és jolétét.

[11] Az ENSZ-tagallamoknak az egyetemes egészséglgyi ellatasrél szol6 politikai nyilatkozata tartalmazza a ritka betegségeket is.
https://www.un.org/pga/73/wp-content/uploads/sites/53/2019/09/UHC-HLM-silence-procedure.pdf
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http://www.un.org/pga/73/wp-content/uploads/sites/53/2019/09/UHC-HLM-silence-procedure.pdf
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http://www.un.org/pga/73/wp-content/uploads/sites/53/2019/09/UHC-HLM-silence-procedure.pdf

KIKKEL KONZULTALTAK A RARE 2030
TANULMANYBAN

KOZPONTI KONZULTACIOS TESTULET:
A RARE 2030 SZAKERTOI PANELJE

Mivel a Rare 2030 projekt a ritka betegségekben
szenved®k diagnosztikaja, kezelése, ellatasa és szocidlis
tamogatdasa terén a jovobeni szakpolitikai prioritasok és
szUkségletek meghatarozasara torekszik, fontos volt
egy hasonléan széles korl szakértdi testulet
létrehozasa, amely a terilet kilénboz8d aspektusait
ismerd és szakértelemmel rendelkezd érdekeltek
széles korét egyesiti. Ez a szakért8i csoport képezte a
projekt egyik f6 tanacsado testuletét.

KOZPONTI KONZULTACIOS TESTULET:

A szakértdi testlletben 38 orszaghdl 200 szakértd vett
részt[12]. A ritka betegségekkel kapcsolatos politika
jelenlegi helyzetérdl, szikségleteirdl, tendencidirdl és a
valtozds mozgatorugdirdl szold érdemi vita dsztdnzése
érdekében a testlletet 8 kulonbozé - bar egymassal
kapcsolatban all6 - munkacsoportra osztottak a
jelentésben szerepld 8 ajanlasnak megfelelGen. E
szakértbkkel tobb telekonferencia és mduhelytaldlkozd
keretében konzultdltak az eléretekintési folyamat négy
szakaszarol.

A RARE 2030 PROGRAM KUTATASI TANACSADO TESTULETE

A Rare 2030 kutatasi tanacsadd testilet a Rare 2030
jovBkutatasi tanulmanyban részt vevd kulcsfontossagu
vélemeényformaldk egyik testlletét képviseli. A testllet

a ritka betegségek magas szintl szakértéibdl all, az
egészség- és kutataspolitika, az Uj technoldgiak és az
eléretekinté tanulmanyok szakért8ibdl, akik a projekt
iranyftasaban kézremdkodnek.

[12] A Ritka 2030 szakértéi testulet teljes tagsagi listdja - https://www.rare2030.eu/panel-of-experts/
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A TAGALLAM ALTAL TAMOGATOTT EUROPAI TERV:
RARE 2030 PROGRAM REGIONALIS KONFERENCIAI

Négy RARE 2030-as regionalis konferenciat szerveztek
annak érdekében, hogy a kulcsfontossagl érdekelt
felek nemzeti szinten atgondoljak, hogy a RARE 2030
Szakért8i Testllet altal azonositott trendek hogyan
vonatkoznak a regiondlis korulményekre. Megvitattak,
mely forgatékonyvekre kell 8sszpontositani  vagy
elényben kell részesiteni, és atgondoltak, hogy a
szakpolitikak hogyan segithetik el§ a fenntarthaté jové
kialakitasat a ritka betegségben szenved&k szamara az
érdekl@dési korben érintett orszagban. A résztvevik a
kovetkez8k voltak: a Nemzeti Ritka Beteg Szovetségek,
az Orphanet, az egészséglgyi minisztériumok
képvisel6i, az Eurdpai Referencia Halézatokban érintett
helyi egészséglgyi szakemberek, a Fiatal Polgarok és
mas érdekelt felek, akiket az adott nemzeti kontextus
alapjan relevansnak tartottak.

Ennek érdekében a regionadlis konferenciak résztvevdit
felkérték, hogy vizsgaljak felul és alkalmazzak regionalis
szinten a kulcsfontossagu trendeket, hatdrozzanak meg
feltard jovébeli forgatdokonyveket, figyelembe véve az
orszag/régid sajatos szikségleteit és a relevans érdekelt
felek tapasztalatait/szakértelmét, és végul hatarozzak
meg a legfontosabb ajanlasokat. nemzeti és eurdpai
szinten.

+ Horvatorszag - november 24. online

+ Franciaorszag (beleértve a belgiumi és Luxemburgi
résztvevlket is ) — december 3. online

+ Spanyolorszag - december 4. online

+ Olaszorszag - december 1. és 9. online

A KOVETKEZO GENERACIONAK MEGFELELO TERV:

RARE 2030 FIATAL POLGARAI

Ahhoz, hogy a szakpolitikak alkalmasak legyenek a kovetkezd évtizedre, figyelembe kell venniik Eurdpa fiatal
polgarainak véleményét és ambicidit. A Rare 2030 jov8kutatasi tanulmany 23 fiatal polgart hozott 6ssze Eurdpa-szerte,
hogy a kovetkezd generacid hangjat hallassék: a jelenleg orvosnak készUl6ket, az kutatokat, az egészséglgyért
aggoddokat, a politikai déntéshozokat, akik munkajuk soran kovetni fogjak a szakpolitikakat, valamint azokat a fiatalokat,
akik mar most is ritka betegséggel élnek, vagy ritka betegséggel é16 személyt dpolnak.

Az altaluk megalmodott jovd alapjan a kdvetkezé négy érték altal vezérelt ajanlasokat fogalmaztak meg.

+ Egyuttmiikodés:

Mivel Eurdpa-szerte egyre nacionalistabb politikak felé
mozdulnak el, a Fiatal Polgarok hangsulyozni kivanjak a
ritka  betegségekkel  kapcsolatos — egyuttmdkodés
szUkségességét és értékét, hatarokon, agazatokon és
betegségeken ativel§ egyuttm(ikodéssel.

+ Innovacié

A valddi el8relépés érdekében a Fiatal Polgarok azt
szeretnék, ha a kozbsség jobban kihasznalnd az
adatokat és a technolégiai fejlédést, és 0sztdndzné az
innovaciot a kutatasban.

+ Személykézpontu ellatas
A ritka betegségek fizioldgiai tUnetein tdlmutatd
szemlélet a Fiatal Polgarok szamara abszolut prioritas

volt, a mentdlis egészség integralt tamogatasara
dsszpontositva.

+ Oktatas és képzés

Annak atfogd megértése, hogy mit jelent ritka

betegséggel éIni, és hogy az egészséglgyi szakemberek
jobban megértsék, mit jelent a ritka betegséggel éIni.



HOGYAN KELL HASZNALNI EZT A
DOKUMENTUMOT

A jelentés tovabbi fejezetei az el6retekintd tanulmanybdl szarmazd nyolc ajanlas mindegyikét részletesen ismertetik.
Mindegyik fejezet egy kozponti ajanlas koré épul, amely a kétéves folyamatba bevont valamennyi érdekelt féltél
szarmazoé hozzajarulasok dsszegzése, és minden egyes témakor esetében a kovetkezé elemeket tartalmazza:

A RARE 2030
FIATAL
POLGARAI
A
PROBLEMA

+ A probléma - ez a szOveg meghatdrozza a ritka
betegséggel él6 emberek el6tt allo, még nem
megoldott kihivast Eurépaban.

+ A RARE 2030 program célja és jovoképe - ahol
lehetséges, ez a cél leirja, hogy 2030-ig milyen mérhet6
valtozasokra torekedhetlink a kihivas teljesitése
érdekében. Még ha a mérhetd célokat nehéz is
meghatarozni, a torekvésként megfogalmazott jovokép
lefrja, hogy a ritka betegségek kdzodssége mit szeretne
elérni 2030-ra a jovébeli forgatokdnyv szerint.

+ Az ajanlas és az elérés maddja? - Minden ajanlas
Osszefoglalia a legmagasabb szintd ajanlasokat a
"Hogyan érjuk el ezt" szakaszban. Mindkettd a
kovetkezd forrasokon keresztul folytatott konzultacidval
készult:
+ A Ritka Betegségek Eurdpai Konferencidja 2030 vitak
eredményei (Rare 2030 DELIVERABLE 5.2),
+ 32 telekonferencia a Ritka betegségek 2030 szakértdi
csoportokkal (Rare 2030 Deliverable 6.2).

A Rare 2030 fiatal polgarok konferencidjanak és
vitajanak ajanlasai.
- A Ritka Barométer Hangjai Rare 2030 Felmérés
+ A ritka betegségek kozdssége altal felismert meglévd
keretrendszerek vagy ajanlasok

+ Mit gondolnak a ritka betegséggel é16 emberek?
- Az ebben a részben megjelenitett valamennyi adat az
EURORDIS Ritka Barométer Hangjai programjanak
felméréseibdl szarmazik. Ezeket a felméréseket 2016
és 2021 kozott végezték Eurdpaban.

A RITKA
BAROMETER
HANGJAI
FELMERES

SZAKERTOI Ft;::?:‘t’:::o
PANEL iioas

Ezekben a felmérésekben a ritka betegséggel él8
emberek egy sor kérdésrdl, példaul a kutatasban vald
részvételrdl, a kezelésekhez valé hozzaférésrdl, a szocialis
ellatasi igényekrdl, a COVID-19 életlkre gyakorolt
hatasarél és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél
szamoltak be. A felmérésekrél bdvebben itt olvashat:

+Juggling Care and daily life: the balancing act of the rare
disease community.
* Rare diseasepatients’ participation in research.

Share and protect our health data: Rare disease
patients’ preferences on data sharing and protection.
+ A ritka betegségben szenved§ betegek tapasztalatai a
kezelésekrdl (a jelentés még nem all rendelkezésre)
- Improve our Experience of Healthcare! Pa- tients’ and
carers’ experience of medical care for theirrare diseases.
‘Rare diseasepatients’ experience of COVID-19
+ Ritka betegségben szenvedd betegek véleménye a ritka
betegségek jovéjérdl: Rare2030 jovSkutatasi tanulmany
+ Tudjon meg tobbet a Ritka Barométer felmérésrdl:
eurordis.org/voices

+ A siker nyomon kodvetése - ahol lehetséges, a Rare
2030 konzorcium azonositotta a sikeresség mutatoit,
amelyeket a projekt fenntarthatésagi tervének részeként
tovabbfejleszt és nyomon kovet.

+ A fenntarthaté fejlédési célok tamogatasa - a Rare
2030 gjanlasait és a Rare 2030 céljainak elérésére
iranyuld torekvéseket az ENSZ fenntarthato

fejl6dési céljaival vetik 8ssze, hogy megmutassak, hogyan
jarulnak hozzajuk.


http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%20leaflet%20final.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%20leaflet%20final.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2018_02_12_rdd-research-survey-analysis.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/dataprotectionsharing/EN_RB_Data%20Survey%20Infographics_Complete.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/dataprotectionsharing/EN_RB_Data%20Survey%20Infographics_Complete.pdf
https://download2.eurordis.org/rbv/HCARE/HCARE_FS_long.pdf
https://download2.eurordis.org/rbv/HCARE/HCARE_FS_long.pdf
https://download2.eurordis.org/rbv/HCARE/HCARE_FS_long.pdf
http://download2.eurordis.org/rbv/covid19survey/COVID19_EN.pdf
https://www.eurordis.org/voices

HOSSZUTAVU, INTEGRALT
EUROPAI ES NEMZETI TERVEK
ES STRATEGIAK



RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE

A ritka betegségekkel él6 30 millid eurdpai ember
kielégitetlen szUkségleteinek kielégitésére iranyuld
innovacio, valamint a tarsadalmi felelsségvallalas, a
méltanyossag és a kollaboracio prioritast élveznek a
ritka betegségekre vonatkozd eurdpai politikai
keretben, hogy a '"Befektetés a tarsadalmi
igazsagossagba" forgatokonyv altal meghatarozott
jov8 megvalosulhasson. Ez a politikai keret iranyitja
a ritka betegségekre vonatkozd nemzeti tervek és
nemzeti  stratégiak  végrehajtasat,  amelyek
mindegyike ugyanazon mérhetd célok elérésére
iranyulnak. Ez a politikai keret kiegésziti a meglévd
jogszabalyokat[13], és 0sszehangolt stratégiat hoz
létre a kutatads, a digitalis, az egészséglgyi és a
szocialis globalis egyuttmUkodés tertletén. Mind

eurépai, mind nemzeti  szinten  jelentds
beruhazasokat 0sztontz a ritka betegségek
teruletén, amelyek méltanyosan oszlanak meg

Eurdpa-szerte.

A ritka betegségekkel foglalkozd kozdsség olyan
jovot képzel el, amelyben szilard, cselekvésorientalt,
orszagos szintl nemzeti terveket és stratégiakat
értékelnek és hajtanak végre a ritka betegseggel €16
emberek  orvosi,  holisztikus  és  kutatassal
kapcsolatos szukségleteinek kielégitése érdekében.
Az Osszes érdekelt csoport, beleértve a nemzeti és

europai  politikai  dontéshozdkat is, a ritka
betegségekkel kapcsolatos politikak  megfeleld
paneurdpai  foruman  keresztul —megoszthatja

tapasztalatait és bevalt gyakorlatait, lehetdveé téve az
innovativ  és hatékony megkdzelitések nemzeti
szint( atultetését. A ritka betegségek
diagnosztikajanak, kezelésének, ellatasanak,
kutatasanak és holisztikus jollétének szamtalan
aspektusara vonatkozd megbizhaté mutatdkat, a
nemzeti joghatosagok kozott egy atfogd nyomon
kovetési  és  mindségfejlesztési  megkozelités
keretében allapitjak meg és gydjtik 6ssze, hogy
tamogassak a ritka betegségekben szenvedd
emberek értelmes és mérhetd fejlédését.

[13]- pl.: Pharmaceutical Strategy for Europe,European Data Strategy, European Pillar of Social Rights, Horizon Europe - Rare DiseaseResearch and Innovation Partnership, ,

Cross-border Healthcare, Transparency



HOSSZUTAVU, INTEGRALT EUROPAI

ES NEMZETI TERVEK ES STARTEGIAK

A ritka betegségekre - beleértve a ritka rakos
megbetegedéseket, a ritka fertozéseket és a ritka
meérgezéseket - vonatkozo uj unios szakpolitikai keret, amely
6sszehangolt europai fellepések révén garantalja, hogy a
ritka betegségek tovabbra is népegészséglgyi prioritas
maradjanak, és amely a hosszu tavu nemzeti tervek és
szakpolitikak végrehajtasat iranyitja az egész vilagon,
Eurépa valamennyi orszagaban.



HOSSZUTAVU, INTEGRALT
EUROPAI ES NEMZETI
TERVEK ES STRATEGIAK

A ritka betegségekkel kapcsolatos eurdpai politikai keretnek, amelyet a tarsadalmi felel8sségvallalas és a
méltanyossag hatdroz meg, és amelyet a ritka betegséggel él8 emberek szikségletei iranyitanak,
vezérelnie kell a kdvetkezetes nemzeti tervek és stratégiak végrehajtasat. Biztositania kell az eurdpai szint(
és a kormanyok altal eszkdzolt jelentds beruhazasokat, amelyek igazsagosan oszlanak meg Eurdpa-szerte
a szUkos er6forrasok egyesitése, a szakértelem és az informacid megosztasa, a bevalt gyakorlatok
kiterjesztése, valamint az id6ben torténd és pontos diagndzishoz vald hozzaférés, illetve a lehetd
legmagasabb szinvonall kezelés és ellatas biztositasa érdekében, a ritka betegséggel él6 emberek
szamara, fuggetlenul attdl, hogy hol élnek Eurdpaban. Mind az unids, mind a nemzeti szakpolitikakat
mérhetd eredmények tamogatjak, amelyeket egy tobb érdekelt felet tomorité testllet rendszeresen
nyomon kovet és értékel.

Konkrétan:

+ ezt a keret programot 6ssze kell hangolni mas eurdpai és nemzeti stratégiakkal (pl. rak, adatok, kutatas,
hozzaférés, szocialis jogok).

+ tamogatnia kell a ritka betegségek és a ritka rakos megbetegedések meghatarozasanak
harmonizacigjat az eurdpai orszagokban, a nemzeti tervek, stratégidk és szakpolitikak 6sszehangolasat

+ ezt az eurdpai politikai keretet dsszhangba kell hozni a fenntarthaté fejl6dési célok, az egyetemes
egészséglgyi ellatas és az ENSZ-rendszer egyéb, a ritka betegségekkel kapcsolatos politikainak
nemzetkozi célkitlzéseivel.

+ Uj hangsulyt kell helyezni a ritka betegségek diagnosztikajanak, kutatasanak, a betegek kezelésének,
ellatasanak, és holisztikus jollétének unids szintd nyomon kdvetésére, és az orszagokat arra kell
8sztoénozni, hogy gylijtsék Ossze ezeket az adatokat, hogy nyilvanosan és atlathatdan megvilagitsak a
jelenlegi helyzetet, és lehet&vé tegyék a teljesitményértékelést.

+ az eurdpai és nemzeti terveket és stratégidkat hosszd tavon fenn kell tartani, megfeleld
finanszirozassal, és a megfelelé hatdsagoknak és a terulet legfontosabb véleményformaldinak
figyelemmel kell kisérnitk azokat.

+ Ujra hangsulyt kell helyeznini a jelenlegi nemzeti tervek és stratégiak jelenlegi dllapotanak felmérésére,

valamint a meguijitott nemzeti tervek és stratégiak elfogadasara.

+ megfelel§ forumot kell 1étrehozni a ritka betegségekrdl szolo, tobb érdekelt fél részvételével zajlo,
szakpolitika-orientdlt vita el6émozditasara, amely lehetdvé teszi a bevalt gyakorlatok azonositasat és a
nemzeti realitdsoknak megfelel§ végrehajtas tdmogatasat.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

+ A nagyobb paneurdpai - s6t néha globalis -
egyuttmUkodés elengedhetetlen a ritka betegségek altal
tamasztott  egészséglgyi, kutatasi, gazdasagi és
holisztikus kihivasok kezeléséhez, amelyek nem ismernek
hatarokat, és amelyekkel egyetlen nemzet sem tud
egyedil megbirkdzni;  kiléndsen az  Eurdpai  Unid
szerepét kell novelni az egészséglgy terlletén, egy U
charta esetleges elfogadasa révén.

+ Aritka betegségek tertletén torténd fellépésrél szold Ui
tanacsi ajanlast kell kidolgozni és elfogadni az Uj jogi és
politikai keret részeként, a jelenlegi keret végrehajtasanak
atfogd értékelését kdvetben, amint azt a tagallamok altal
kezdeményezett, az egészséglgyi rendszerek kozotti
Onkéntes egyuttm(kodés 0Osztonzésérdl szold, 2017.
junius  16-i tanacsi kovetkeztetés és az Eurdpai
Szamvev8széknek a 2011/24/EU iranyelv végrehajtasarol
sz0616 2019. évi kulonjelentése is eldirja.

Az Uj tandacsi ajanlasnak figyelembe kell vennie a ritka
rakos  megbetegedésekre  (az  onkoldgia  ritka
betegségeire) vonatkozo, a Ritka rakos megbetegedések
menetrendje 2030 (JARC, 2016-2019) cimd
dokumentumban megfogalmazott konkrét ajanlasokat.

+ Meg kell vizsgdlni az EU nyilt koordinacios
modszerének alkalmazasat a ritka betegségek terlletén,
valamint annak lehet8ségét, hogy a ritka betegségeket
felvegyék az Eurdpai Tanacs napirendjére;

+ A COVID-19 vilagjarvany tanulsagait le kell vonni a mar
most is veszélyeztetett ritka betegségekben szenvedd
populaciokra gyakorolt hatas megallapitasara, valamint a
karok helyredllitasara és az egyenl8ség el6mozditasara
iranyuld globdlis, eurdpai, nemzeti, regiondlis és helyi
er6feszitések biztositdsa érdekében minden agazatban.
Kozben ki kell hasznalni a valsag altal a folyamatok, a
kutatasi egyuttmukodések, a klinikai vizsgalatok és a
szabdlyozasi  tevékenység  gyors  és  hatékony
racionalizalasa terén létrehozott pozitiv lenduletet.

+ Eurdpai szinten konszenzusos mutatokat kel
kidolgozni a ritka betegségek diagnosztikajanak,
kezelésének, ellatdsanak, kutatasanak és a lakossag
jolétének nyomon kdvetésére, és az orszagokat arra kell
0szténdzni, hogy gylijtsék Ossze ezeket az adatokat, hogy
nyilvanosan és atlathatéan megyilagitsak a jelenlegi
helyzetet, és lehetévé tegyék a teljesitményértékelést:

Ezt az EU nyilt koordinaciés maddszere és/vagy az
eurdpai ritka betegségekkel kapcsolatos tevékenységek
jelenlegi alldsarol szolo forras révén lehetne elérni, és az
EUCERD nemzeti tervek és stratégiak alapmutatoirdl
sz0616 ajanlasaira épulhetne.

Az ilyen mutatéknak az  orszagok = kozotti
egyuttmUkodéseket és a nemzeti szintl tevékenységeket
kell megvilagitaniuk, és a mashol kiterjeszthet§ vagy
megismételhetd bevalt gyakorlatok azonositasat kell
szolgalniuk.

+ A ritka betegségek terUletének az eredményalapu
orvoslas  novekvd  tendencidjahoz vald  igazitasa
érdekében meg kell vizsgalni a ritka betegségek
(beleértve a ritka rakos megbetegedéseket is) bevonasat
az "Egészséglgyi helyzet az EU-ban" és az OECD
betegkdzpontu eredményekkel kapcsolatos
tevékenységeibe.

+ Létre kell hozni egy célzott, tobb érdekelt felet tdmoritd
testlletet, amelyben valamennyi illetékes nemzeti
hatésdg, valamint az eurdpai referenciahalézatok
koordinatorai, a betegek sz6sz6l6i, az ipar, a kutatok és
flggetlen szakérték is részt vesznek, és amelynek
feladata a legjobb gyakorlatok azonositasa és értékelése,
valamint a meglévd - és Uj - politikdk és ajanlasok
felllvizsgalata a "ritka betegségek" témakorébe tartozo
barmely témaban.

- Ez egy (] testilet lehetne, amely az EU Egészségpolitikai
Platformjanak keretében m(kodd, Ritka Betegségben
érdekeltek Halbozatara épulne, vagy esetleg egy alcsoport
lehetne az Egészségfejlesztéssel, a
Betegségmegel&zéssel és a Nem Fert8z§ Betegségek
kezelésével foglalkozd Iranyitécsoportban.



Ennek a testlletnek a vonatkozé kérdésekben egyttt kell
mUkodnie az Eurdpai Referenciahaldzatok Tagallami
lgazgatotanacsaival, valamint a Ritka Betegségek
Kutatasara iranyuld Eurdpai Kozos Program keretében
mUkodd Szakpolitikai Tanaccsal a kutatassal kapcsolatos
kérdésekben.

A ritka betegségekre vonatkozd szilard és hatékony
nemzeti tervek és stratégiak kidolgozasat, végrehajtasat,
értékelését és megujitasat ismét kulcsfontossagu politikai
prioritasként kell kezelni.

+ Az Eurdpai Unid fontolja meg a tagallamokhoz intézett
naprakész kérést a ritka betegségekre vonatkozo
nemzeti tervekkel és stratégiakkal kapcsolatban,
amelyeket az egészségligyi és szocidlis rendszerek
keretein belll alakitanak ki.

+ A fent emlitett unids szintd, tobb érdekeltségi korbdl
all6 csoportnak, amelynek feladata a ritka betegségekkel
/ritka rakos megbetegedésekkel kapcsolatos politikai
kihivasok és lehet8ségek teljes spektrumanak felligyelete,
biztositania kell, hogy a nemzeti tervek és stratégiak
Ujjaélesztésére helyezzék a hangsulyt.

+ Eurdpai szinten tamogatast kell nydjtani a nemzeti
tervek/stratégiak naprakész f6 teljesitménymutatéihoz,
valamint a bevalt gyakorlatok és a kdzos kihivasokra
adott megoldasok azonositasahoz és terjesztéséhez.

+A nemzeti terveket és stratégidkat rendszeresen
értékelni kell, és - a hatarid6hoz id6hoz kotott politikak
esetében - a nemzeti hatdsagoknak idében és atlathatd
maodon meg kell djitaniuk vagy fel kell valtaniuk azokat. A
nemzeti hatdsagoknak biztositaniuk kell az agazatkozi
egyUttmakodést a ritka betegségekre/ritka
rakbetegségekre vonatkozd nemzeti keretek kidolgozasa,
értékelése és végrehajtasa soran, az orvosi és kutatasi
szempontok mellett a tarsadalmi és holisztikus
intézkedéseket is feldlelve.

+ A nemzeti hatésagoknak célzott finanszirozast kell
elktlonitenitk a nemzeti tervek és az azokat alkoto
tevékenységek végrehajtasara, amelyeknek lehet8ség
szerint SMART célkitlzéseket kell tartalmazniuk (angol
mozaikszd: Egyedi, Mérhetd, Megvaldsithatd, Redlis és
|[détartamhoz kotott).

‘Ennek a testuletnek el8 kell segitenie a foldrajzi, méret,
nyelvi vagy egyéb relevans megfontolasok altal
Osszekapcsolt  orszagok kozotti  egyuttmikodési  és
athallasi  lehet8ségeket, hogy személyre szabott
megkdzelitést tegyen lehet8vé a ritka betegségek
jelentette kihfvasok kezelésében.

+ EI8 kell segiteni a ritka rakos megbetegedések (mind a
felndttek, mind a gyermekrakok esetében) integralasat a
nemzeti rakellenes tervekbe, a ritka betegségekre
vonatkozd nemzeti tervekkel vald megfeleld szinergiak
révén.

+ A nemzeti hatésagoknak el kell kertlnitk, hogy a "ritka
betegségekrdl" csak szélesebb kord egészséglgyi
stratégiakon belul beszéljenek, 06nalld nemzeti terv
kidolgozasa helyett, hiszen el6bbi csokkenti a ritka
betegségek sajatossagainak kezelését és stratégiai
prioritasuk meghatarozasat! Ahol |éteznek relevans
stratégiak (példaul a genomika vagy a rak teruletén), ott
megfeleld kapcsolatokat kell  biztositani a  ritka
betegségek tertletével.

+ A nemzeti hatdsagoknak mérlegelniik kell a ritka
betegségek alkalmazhatésagat az ENSZ Fenntarthato
Fejlédési Céljaival és az Egyetemes Egészségugyi
Ellatassal kapcsolatos vitakhoz, és ezt be kell épitenitk
stratégiai menetrendjikbe.

+ Az orszagoknak létre kell hozniuk a ritka betegségek
kutatasaval foglalkozd Tukorcsoportot, amely a ritka
betegségekkel foglalkozd kdzos eurdpai program politikai
tanacsaval egyuttmUkadik a kutatasi kérdésekben, és ezt
be kell illesztenitk a ritka betegségekkel/ritka
rakbetegségekkel kapcsolatos nemzeti terveikbe és
stratégiaikba.

+ Minden megujitott nemzeti rakellenes tervnek
tartalmaznia kell relevans és konkrét intézkedéseket
mind a gyermekkori rakos megbetegedésekre, mind a
feln6ttek ritka rakos megbetegedéseire vonatkozdan,
foglalkozva a kutatds és a megfelel§ ellatashoz vald
hozzaférés  kérdéseivel, adott esetben a ritka
betegségekre vonatkozd6 nemzeti tervekkel vagy
stratégiakkal szinergiaban.

+ 2025-re minden orszagnak rendelkeznie kell egy "él8"
nemzeti terwel vagy stratégiaval a ritka betegségekre
vonatkozdan, egy erre a célra |étrehozott, tobb érdekelt
felet tomoritd felugyeleti szerwel és a szélesebb
egészséglgyi és szocidlis rendszertdl elkulonitett éves
koltségvetéssel.


https://sdgs.un.org/goals
https://www.who.int/health-topics/universal-health-coverage#tab=tab_1

al® UIAVU RA UROPEA

ES NEMZETI TERVEK ES STARTEGIAK

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



HOSSZUTAVU, INTEGRALT EUROPAI

ES NEMZETI TERVEK ES STARTEGIAK



A SIKER NYOMON KOVETESE

Konszenzusmutatdk kidolgozasa a ritka betegségek diagnosztikdjanak, kezelésének,
elldtasanak, kutatasanak és holisztikus jolétének, valamint a ritka betegségekre vonatkozd
nemzeti tervek és stratégiak meglétének és végrehajtasanak nyomon kovetésére

A szisztematikusan gyljtott nemzeti és hatarokon atnydld szintl adatok nyomon
kovetése. Ezt az EU Nyilt Koordinaciés Mddszere és/vagy az Eurdpai Ritka Betegségekkel
Kapcsolatos Tevékenységek Jelenlegi Alldsardl szold adatgydjtésre rendelkezésre &lld
forras révén lehetne megvaldsitani, épitve az EUCERD Nemzeti Tervek és Stratégiak
Alapmutatoirdl szolo ajanlasaira.

A ritka betegségekkel kapcsolatos egészséglgyi, fogyatékossagi és tarsadalmi-gazdasagi
statisztikakat az Eurostat figyeli.

"Szeretném, ha MINDEN ritka betegség esetében elismernék, hogy a ritka betegségek
egylittesen gyakoriak, és hogy ezek egészségligyi és emberi jogi kérdések, és nem csak
"fogyatékossdgként" tekinthetiink rdjuk [...] Szeretném, ha jobban elfogadndk a genetikai
kilénbségeket, és tobb ismeret és tudatossdg lenne arrdl, hogy nem minden fogyatékossag
lathatd. Egyes [ritka betegségek] életkorhatdrhoz kotottek, némelyeknél ritka
gyogyszerekre/terdpidkra van sziikség, mdsokndl pedig j6 kezelésre és menedzsmentre, és
végsd soron mindannyian ugyanazt akarjuk - idében az egészségligyi és szocidlis elldtdshoz,
valamint az oktatdsi lehet6ségekhez valé hozzdférést.”

egy Ritka beteg


https://ec.europa.eu/eurostat/web/health/overview

A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

AZ EGESZSEG ES A JOLLET JAVITASA

Az er6s unids és nemzeti tervek és stratégiak foglaljdk 0ssze a jobb egészségi
allapothoz kapcsolédd  célkitlizéseket. a ritka betegséggel él8 emberek
egészségének és jollétének javitasahoz.

AZ OKTATAS MINOSEGENEK JAVITASA

Az unids és nemzeti terveknek és stratégidknak tartalmazniuk kell a ritka
betegséggel él8 emberek kapacitasainak kiépitését, hogy jobban képviselhessék
szUkségleteiket, valamint az egészséglgyi szakemberek figyelmének felkeltését a
ritka betegséggel él6 emberek eldtt allé kihivasokra. Ezzel javithatjuk a ritka
betegséggel €18 vagy a terlUleten dolgozd emberek tanulasi lehet8ségeit.

AZ EGYENLOTLENSEGEK CSOKKENTESE

Az EU nemzeti terveinek és stratégiainak nyomon kovetése olyan platformot
biztosit a teljesitményértékeléshez, ahol a ritka betegséggel é16 emberek
orszagon bellli és orszagok kozotti egyenlbtlenségei azonosithatok, és ezt
kovetden célzottan csokkenthetdk.

A PARTNERSEGEK NOVELESE

A ritka betegségek stratégiai és hosszU tavl tervei és stratégiai eleve szamos
érdekelt fél partnerségét jelentik az orszagok, betegségteruletek és dgazatok
kozott.
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MINEL KORABBI, GYORSABB,
PONTOSABB DIAGNOZIS



A RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK JOVOKEPE

A ritka betegségek kdzossége elismeri, hogy a
diagnoézis az elsd lépés az egészség és a jollét
javulasa felé, és olyan jovét képzel el, amelyben a
csaladoknak  Eurdpa-szerte nem  kell tobbé
diagnosztikai  oduUsszeiat  végigjarniuk,  hogy
hozzajussanak ehhez a kritikus informaciohoz.
Legyen szO akar a kezeléshez vald hozzaférésrol,
akar a jovOjuk megtervezésének lehet8ségerdl,
2030-ra minden ritka betegséggel él6 ember a
lehetd leggyorsabban megkapja a szukséges

figyelmet - és ez az id6ben torténd és pontos
diagnodzissal kezdddik. A kozosség hatarozottan
tamogatja a jelenlegi diagnosztikai tesztelési és
szlrési megkozelitések jobb alkalmazasat (amely
magaban foglalja az olyan alacsony koltségl, de
rendkivil  hatékony  megoldasokat, mint a
figyelemfelkeltés), valamint az Uj technologiak
alkalmazasat a diagndzis jelenlegi akadalyainak
leklzdése  érdekében,  egyforman  minden
orszagban.



INEL KORABBI, GYORSABB, PONTOSABB DIAGNO?

Minden olyan ember, aki egy olyan ritka betegséggel
él, amely ismert az orvosi szakirodalomban, az orvosi
ellatas kezdetétdl szamitott hat honapon belul kapjon

diagnozist.

Minden ember szamdra megkulonbéztetés nélkil és
fuggetlendl attol, hogy Europaban hol él, hozzaférest
biztositsunk a leghatékonyabb diagnosztikai
technoldgiakhoz, a legjobb gyakorlatokhoz és
programokhoz (beleértve a szdrést is). Minden jelenleg
nem diagnosztizalhato személy kertiljon be az europai
és globalisan dsszehangolt diagnosztikai és kutatasi
rendszerbe.



MINEL KORABBI, GYORSABB,
PONTOSABB DIAGNOZIS

A diagndzis felallitasaig eltelt id6t le kell roviditeni - a téves és késébbi negativ kdvetkezmények elkertlése
mellett -, amit a jelenleg hatékony és rendelkezésre all6 diagnosztikai vizsgalati technoldgiak, legjobb
gyakorlatok és programok jobb felhasznalasaval és hozzaférhet8ségével kell elérni. Az Uj technoldgiakat és
innovativ megkdzelitéseket a betegek igényei alapjan kell kialakitani, és azokat gyorsan és stratégiailag kell
alkalmazni. A diagndzishoz és az azt kovetd ellatdshoz vald hozzaférésben mutatkozd egyenl8tlenségeket
a szabvanyok és programok eurdpai (és Eurdpan kivali) harmonizacidja révén kell megszintetni. KUl6nos
figyelmet kell forditani a nem diagnosztizalt ritka betegségekben szenvedd betegekre, ami nagyobb
mértékd és stratégiai jellegl globalis egyuttmUkodést igényel az adatmegosztas, valamint a diagnosztikai
platformok és infrastruktdrak révén.

Konkrétan a korabbi, gyorsabb és pontosabb diagndzis elérése érdekében a kdvetkezd intézkedésekre van
szlkség:

+ A diagnosztikai lehet8ségekhez vald egyenld hozzaférés elBsegitése a ritka betegségben vagy ritka
betegség gyanujaval él6 emberek szamara, fliggetlenUl attdl, hogy hol élnek.

+Lehetévé  tenni a betegek  szamara, hogy konnyedén eligazodjanak az egészséglgyi
rendszerekben, a diagnozis feldllitasahoz vezetd legmegfelel6bb és legkdzvetlenebb Utvonalat kovetve,
kapcsolatot teremtsenek masokkal hasonld helyzetben, és megtanuljak, hogyan kezelhetik legjobban
betegségliket, és hogyan vehetnek részt a kutatasban biztonsagosan és idében.

+ Az egészséglgyi szakemberekkel és a betegekkel kdzosen tervezzenek gondozasi utakat, hogy a ritka
betegséggel él6 embereket a diagndzistdl a legmagasabb szinvonall elldtdshoz, és ahol lehetséges és
szUkséges, a legmegfelel6bb eurdpai referenciahalézathoz vezessék.

+ A diagnosztikai szakértelem javitdsa az erésen szakosodott egészséglgyi szolgaltatok eurdpai és
globdlis haldzatba szervezésének elémozditasaval, valamint a diagnosztikat tamogaté adatok nagyobb
foku atjarhatésaganak és szabvanyositasanak biztositasaval, ugyanakkor a legbsszetettebb allapotok, a
legritkabb betegségek és a nem diagnosztizalt esetek diagnosztizalasa érdekében kuldnleges
transznacionalis egylttmU{kodés biztositasa szlkséges.

+ Integralt, nemzetkdzi megkdzelités biztositdsa a jelenleg nem diagnosztizalhaté allapotu betegek
szamadra, biztositva, hogy a diagndzis hianya ne zarja ki a lehetd legjobb ellatdshoz és tdmogatashoz vald
hozzaférést.

+ A ritka betegségekkel kapcsolatos tudatossag novelése az orvosi tantervekben, valamint az Osszes
egészséglgyi és szocidlis szakember kozott az elsddleges/frontvonalbeli egészséglgyi és szocialis
ellatasban.

+ Az Uj generacios szekvendlas és mas Uj technoldgiak széles kord és méltanyos bevezetésének
el8segitése a nemzeti egészséglgyi rendszerekben, a diagndzishoz vald hozzaférés megkonnyitése és
felgyorsitasa érdekében.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

A MEGLEVO MEGOLDASOK JOBB
FELHASZNALASA ES
HOZZAFERHETOSEGE EGY STRATEGIAI
ES OSSZEHANGOLTABB DIAGNOSZTIKAI
OKOSZISZTEMAN BELUL.

Az idében torténé és pontos diagnézis felalitasa
emberi jog, fuggetlenul attél, hogy van-e
rendelkezésre all6 orvosi kezelés vagy sem. A
kévetkezé lépéseket kell megtenni a meglévé
eszkozok, bevalt gyakorlatok és programok jobb
alkalmazasa érdekében.

EUROPAI ES GLOBALIS SZINTEN

+ Biztositani kell a ritka betegségek diagnosztikajanak
vilagos, szisztematikus és egész Eurdpara kiterjedd (s6t,
néha globalis) megkdzelitését, amely azon alapul, hogy a
betegeket a szakértéi kdzpontokhoz vagy mas hasonld
kozpontokhoz lehessen iranyitani, hozzaférjenek a
transznacionalis diagnosztikai platformokhoz, és hogy a
diagndzist nem kapd betegek adatait 6sszegydjtsék és
szisztematikusan kezeljék.

+ Folyamatos tamogatast kell biztositani az omikai
adatokat, klinikai adatokat és bioanyagokat ol
meghatarozott betegcsoportokkal Osszekotd,
multinacionalis és tobb érdekelt fél részvételével zajlo
kutatdsokhoz, valamint ezek klinikai alkalmazasahoz, a
meglévd kezdeményezések, példaul a Ritka Betegségek
Eurdpai Kozds Programja és a Solve-RD munkajara
épitve.

+ Aritka betegségek diagnosztizalasat tamogaté meglévd
és  jovBbeli  legjobb  gyakorlatokra  vonatkozd
iranymutatasoknak  (példaul  dontési  faknak  és
betegutvonalaknak) eurdpai szinten

(az Eurdpai Referenciahalézatokon ERN) és az
Orphaneten keresztll) lathatdnak és megtalalhaténak
kell lenniuk, és nemzeti szinten nagyobb mértékben kell
elfogadni és végrehajtani 6ket.

+ Az Orphanet diagnosztikaval kapcsolatos szolgaltatasait
(@ betegségek meghatarozasara és nyilvantartasara
vonatkozd forrasok, valamint a klinikai szakértéi
kdzpontok és laboratériumok adatbazisa) egyre inkabb
az ERN-ekkel kozosen kell létrehozni és kdzdsen
értékelni, és eurdpai fellépéssel kell fenntartani.
finanszirozd szerveinek a diagnosztikat kulturalisan
biztonsagos madon kell megcélozniuk a szubpopulaciok,
az Bslakosok és mas kulturdlisan és nyelvileg sokszin(
populaciok (beleértve a fejl6dé orszagok populacioit is)
szamara: ez tamogatni fogja a ritka betegségek
populacidinak genetikai és fenotipusos jellemzését a
betegcsoportok bdvitése, a tudds és a megértés
elémozditasa érdekében.

+ Megfelel§ és célzott finanszirozast kell biztositani unids
és nemzeti szinten a nyilvanvald genetikai okokkal nem
+ Eurdpai szinten 0sztonozni kell a kutatdst az EU-
tagallamok  kozott a  diagnosztikai  teljesitmény
tekintetében tapasztalhatd heterogenitdas meghatarozo
tényezéinek feltarasa érdekében

+ Eurdpai szintl kutatast kell 6sztondzni (a Ritka
Betegségekkel Foglalkozd Bizottsagi Szakértdi Csoport
hatarokon atnyulé genetikai vizsgalatokra vonatkozd
gjanldsaival dsszhangban) a diagnosztikai és sz{rési
technoldgiak hatarokon atnyuld egészséggazdasagi
értékelésének elvégzése érdekében, Osszehasonlitva a
koltségeket és az elénydket a jelenleg a diagnosztikai
"odUsszeia" soran felmerulé koltségekhez képest.

"A betegségem rendkivil ritka, mivel ma mdr csak kilenc ember él ezzel a betegséggel,
engem is beleértve. Szeretném, ha létrejonne egy vildgmeéretii beteghaldzat
(betegadatbdzis), amely el6feltétele lenne a klinikai vizsgalatok elinditdsdnak,
valamint a betegségem kutatdsdnak és diagndzishoz jutds javitasanak."

egy Ritka beteg


https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/2015_recommendation_crossbordergenetictesting_en.pdf

NEMZETI SZINTEN

+ Az orszagoknak egyértelm{ nemzeti stratégiakat kell
meghatarozniuk a ritka betegségek diagnosztikajanak
tamogatdsara, és tamogatniuk kell a diagnosztikaban
részt vevd szakembereket - és rajtuk keresztil a
betegeket a nemzeti tertletikon, hogy hozzaférjenek a
specialis diagnosztikai platformokhoz; kiléndsen a
genom-fenom platformok és hasonlo, ritka betegségek
diagnosztikdjara alkalmas eszkdzok, kulondsen az IRDIRC
altal most és a jovében diagnosztikai célokra ajanlott
eszkdzok felhasznalasahoz.

+ Az orszagoknak torekednitk kell az IRDIRC
célkitizésének  teljesitésére, amely  szerint ,a
feltételezetten diagnosztizalhaté RB-ben  szenvedd

betegeknek a szakorvosi elldtashoz vald eljutasuk utan 1
éven belUl pontos diagnozist kell kapniuk”. Ezt legalabb 6
hénapra csokkentve kell kezelnitk olyan allapotokban,
amelyek esetében a megel8z§ stratégia Ujszulodttkori vagy
csecsemdkori diagnoézist igényel.

+ Az orszagoknak teljes mértékben végre kell hajtaniuk a
Ritka Betegségekkel Foglalkozé Bizottsagi Szakértdi
Csoport hatarokon atnyuld genetikai  vizsgalatokra
vonatkozd  ajanlasaiban  foglalt  rendelkezéseket.
Commission _ Expert Group on Rare Disease
Recommendations on Cross-Border Genetic Testing

+ Az orszagoknak el kell fogadniuk és biztositaniuk kell az
eszkozoket (pénzigyi és szervezeti szempontbdl) a
diagndzisra és szlrésre vonatkozd unids szintd legjobb
gyakorlatok tényleges végrehajtasahoz.

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell a rendelkezésre allo
és megfelelen képzett munkaerdt, hogy a jové klinikain
a ritka betegségek diagnosztikajaval foglalkozhassanak.

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell, hogy a genomikai és
ritka betegségek diagnosztikai szolgaltatasai el8segitsék a
kulturdlis tudatossagot valamennyi népességcsoport,
koztik a bennszulottek és mas kulturalisan és nyelvileg
sokszinl népességcsoportok tekintetében, érzékenyen
kozelitve a diagndzisokhoz és biztositva a megfeleld
0sszehangolt és integralt ellatast.

Az eurdpai és nemzeti hatésagoknak lépéseket kell
tennilk a ritka betegségek sziirésére és
megel6zésére iranyulé nemzeti megkézelitések
meglévé heterogenitasabdl adédé
egyenl6tlenségek csokkentése érdekében, és
egyutt kell miikodnilik az elsddleges és masodlagos
megel6zésre vonatkoz6 megalapozottabb és
atlathatébb dontéshozatal tamogatasa érdekében.

+ Az EUCERD UjszUlott-szdrésrél szold véleményében
kiemelten javasolt tevékenységeket felll kell vizsgalni, és
egy eurodpai szintl szerv vagy program révén kell
végrehajtani; az EURORDIS Ujszuldtt-szlrésre vonatkozd
f6 elveiben javasolt Uj megoldasokat meg kell fontolni.

+ Az orszagoknak egyltt kell mUkaédnitk az Ujszalott-
sz(rési programokra vonatkozo legjobb gyakorlatok és az
Fgészségligyl Technoldgiai Ertékelési (HTA) adatok
megosztasa érdekében.

+ Az Ujszulott kori szdrés koltséghatékonysagat ki kell
szamitani, és szembe kell dllitani a diagnosztikai
Utkeresés koltségeivel, valamint a pontos diagndzis
hidnyaban az egészséglgyi és szocidlis rendszerre haruld
koltségekkel.

+ EU-szintl ajanlast kell kidolgozni az Ujszuldtt kori
szlrésrél, amely a  kovetkezdkkel foglalkozik: a
genomszekvenalds lehet8ségei az  Ujszulott  kori
szlrésben; a szlrési panelek bévitésének szlkségessége
a tudomanyos fejlédésen és az egészségligyi technoldgia
értékelésén alapul; annak elismerése, hogy a sz(irés nem
csupan egy teszt, hanem egy folyamat, amely megfelel$
kommunikaciét  igényel a  csaladokkal és a
nyilvanossaggal; megfeleld képzés az egészséglgyi
szakemberek szamara; és tobb.

+ Nagyobb hangsulyt kell fektetni a ritka betegségekkel
kapcsolatos  prekoncepciondlis  megel&zésre  és
gondozasra, beleértve az els6dleges megeldzést és
szlrést, az érintettekkel és csaladtagokkal vald jobb
kommunikacié szikségességét, a szakmai tudatossag és
éberség nagyobb  hangsulyozdsat, a rendszeres
betegségkovetés biztositasanak szikségességét stb. Az
elsédleges megel&zés tekintetében felll kell vizsgalni az
EUROCAT és az EUROPLAN Elsédleges Megel6zésrél
Sz016 Ajanlasait.



https://health.ec.europa.eu/system/files/2016-11/2015_recommendation_crossbordergenetictesting_en_0.pdf
https://isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2016/06/Expert-opinion-document-on-NBS-FINAL.pdf
https://download2.eurordis.org/documents/pdf/eurordis_nbs_position_paper.pdf
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EUROCAT-EUROPLAN-Primary-Preventions-Reccomendations.pdf
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EUROCAT-EUROPLAN-Primary-Preventions-Reccomendations.pdf

A nemzeti és eurdpai hatésagoknak kilénés
stratégiai hangsulyt kell fektetnilik az
alapellatastél a specialis diagnosztikai
tamogatasig tarté  diagnosztikai

"odisszeia" roviditésére, olyan ellatasi utak
kialakitasaval és biztositasaval, amelyek a
lehetd leghatékonyabban kisérik a ritka
betegséggel él6 embereket a diagnézistél a
legmagasabb  szinvonali ellatasig, és
lehetdség szerint a betegséget lefedé
eurdpai referenciahélézatig.

Nehéz a diagnozis felallitasa. [...] Meg kell osztanunk minden informaciot errél a
betegségrél - hogyan jelentkezik, hogyan fejlddik, hogyan halad el6re, a betegek
és az orvosok Osszes tapasztalatat".

egy Ritka beteg

+ A diagndzis gyanujaval rendelkez8 egyéneket a lehetd
leghamarabb a legmegfelel&bb szakorvosi
kdzpontokhoz/szakértdi kdzpontokhoz/koordinacios
kdzponthoz kell irdnyitani: tisztazni és nemzeti szinten
erésen be kell agyazni, hogy az ERN-ek pontosan milyen
szerepet jatszhatnak a diagndzis  feldllitdsanak
megkdnnyitésében a diagndzis nélkdli ritka betegségben
szenvedd betegek esetében.

+ A kormanyoknak a diagnosztikai hatékonysag novelése
érdekében meg kell hatarozniuk és végre kell hajtaniuk
az elektronikus egészséglgyi nyilvantartasok hatarokon
atnydlé megosztasanak optimalis mddszereit (amelyek
tartalmazzak a  ritka  betegségekre  vonatkozd
adatelemeket).

+ Az orszagoknak prioritasként kell kezelnitk a ritka
betegségekkel kapcsolatos tudatossag novelését az
alapelldtdsban  (ami  elengedhetetlen a  hatékony
tridzshoz), a kdvetkezdkre 6sszpontositva:

e Az egészséglgyi szakembereket arra kell 6sztondzni,
hogy kdnnyebben adjanak beutaldt, ha bizonytalanok
Bket, hogy "tudjak, mit nem tudnak".

e Az orszagoknak/egészségligyi rendszereknek fel kell
tarniuk és be kell fektetnilk a tunetellendrzd,
gyanUjelzd eszkdzokbe az alapellatasban, a "vords
7asz7I6k"  felvetésére és az orvosok szakosodott
terapias kdzpontok felé iranyitdsara, a diagnosztikai
odusszeia egyszerUsitése érdekében.

e Mivel a lehetséges szakterlletek azonositasa, a
beutalasra alkalmas terUletek azonositasa érdekében
az -alap- és masodlagos ellatasban  annak
tudatositasan alapul, hogy hogyan és hol lehet
hozzaférni az ilyen szakértelemhez, meg kell

hatarozni és nyilvdnosan hozzaférhetévé kell tenni a
tercier szakértdi kézpontokhoz (vagy a ritka betegségek
gy(jtd  koordinaciés  kdzpontjahoz/csomopontjahoz)
vezetd nemzeti beutalasi utakat.

e Az Osszes egészséglgyi szakember szamara kotelez8
orvosi  képzésnek tartalmaznia kell a ritka
betegségekkel kapcsolatos oktatast, beleértve a
kovetkezd fogalmakat: az dsszes ritka betegség kdzds
sajatossagai és az ebbdl kdvetkezd kihivasok; a ritka
betegségekkel kapcsolatos informaciok 6 forrasai; a
ritka  betegségekkel  kapcsolatos nemzeti és
hatarokon atnyulé rendszerek kialakitdasanak maodjai;
a kutatas egyedulalld értéke; valamint a diagndzis, a
kezelés és az ellatas szempontjai.

o A ritka betegségekkel kapcsolatos online képzéseket
és akkreditalt tanfolyamokat elérhetévé kell tenni az
alapellatasban dolgozdk szamara.

+ Az orszagoknak végre kell hajtaniuk a Nem
Diagnosztizalt Ritka Betegségben Szenvedd Betegek
Kulonleges  SzlUkségleteinek Kezelésére Vonatkozd
Nemzetkdzi K6z6s Ajanlasokat.

+ Az orszagoknak ismereteket kell szerezniik a ritka
betegségekben szenvedd, nem diagnosztizalt
betegcsoportokrél - kutatasokat kell végezni a nem
diagnosztizalt betegek szamanak és tarsadalmi-gazdasagi
hatasanak megallapitasara, beleértve a betegek és
csaladjaik életminbségére, valamint az egészséglgyi és
szocialis ellatashoz vald hozzaférésre gyakorolt hatast is


https://www.udninternational.org/documenti/schede/international_joint_recommendations.PDF

+ A nem diagnosztizalt betegeket megfelel6en kddolni
kell az egészségligyi informacidés rendszerekben, az
elektronikus egészséglgyi nyilvantartasoknak a nyomon
kovethet8ség biztositasa és az egészséglgyi szolgaltatdk
megfeleld intézkedésének lehetdvé tétele érdekében
specifikus  koédokkal vald elldtdsaval: az  RD-CODE
kezdeményezéseket is magaban foglald ajanlasonak kell
iranyitaniuk és strukturalniuk ezt a tevékenységet.

+ Amig a betegek egy feltételezett ritka betegség
megerd@sitett diagndzisara varnak, biztositani kell a
megfelel§ egészséglgyi és szocidlis szolgaltatdsokhoz
vald hozzaférést:

e Orszagok kozotti vizsgalatokra van  szikség a
fenotipus és a tunetek csoportositasan alapuld
ideiglenes diagndzis megvaldsithatdsaganak
felmérése érdekében: az elektronikus egészséglgyi
nyilvantartasokba specifikus kddokat kell beilleszteni,
és az ORPHA-kédokba diagndzis-allitasok
metaadatait kell beilleszteni, az RD-CODE és mas
vonatkozo kezdeményezések ajanlasai alapjan.

o Aritka betegség diagndzisat - vagy a ritka betegségre
gyanls  betegnél a diagndzis  feldllitdsanak
sikertelenségét - koveté genetikai tanacsadasra
vonatkozd eurdpai iranymutatast minden orszagban
ki kell dolgozni és végre kell hajtani.

e Az eurdpai orszagoknak meg kell allapodniuk egy
olyan stratégiardl, amely - a meglévd biobank-
infrastrukturakat kihasznalva - megosztja az esetek
alapvetd adatait és mintdit a megoldatlan
betegesetekkel  kapcsolatban,  hogy  diagndzis
hianyaban biztositsak az egyedi szlUkségleteik
kielégitését, és hogy a tudas elbrehaladtaval
gyakorlatilag és szisztematikusan biztositsak az
ismételt vizsgalatokat.

EUROPAI SZINTEN

+ Folyamatos tamogatast kell biztositani az omikai
adatokat, klinikai adatokat és  bioanyagokat Ol
meghatarozott betegcsoportokkal 0sszekots,
multinacionalis és tobb érdekelt fél részvételével zajlo
kutatdsokhoz, valamint ezek klinikai alkalmazasahoz, a
meglévd  kezdeményezések,  példaul a  Ritka
Betegségekkel Foglalkozd Kozds Eurdpai Program és a
Solve-RD munkajara épitve.

+ Biztositani kell az eurdpai tdmogatast a legjobb

kutatashoz és a modern diagnosztikai technoldgiak és

fejlesztések orszagonként egyenld mértékben torténd
alkalmazasahoz.

e -3 fogamzas el6tti id8szakban, olyan Uj technikak
alkalmazasaval, mint a preimplantacidés genetikai
diagnosztika

e -terhesség alatt, mint példaul anyai vérvizsgalat,
ultrahang vagy chorionvillas mintavétel

e -szlletéskor, figyelembe véve a genomszekvenalas
lehetdségeit az Ujszulott- szdrési programokban

e -3z élet kés6bbi szakaszaban, figyelembe véve a
mesterséges intelligenciat és a genomszekvenalasi
technikakat a szlréprogramok kiterjesztése soran

+ Az Uj technolégidk hatdsanak értékelése soran
megbizhatd adatokat kell gydjteni és elemezni a
diagnosztikai hasznossagrol, a klinikai hasznossagrol és a
koltséghatékonysagrol.

NEMZETI SZINTEN

+ A tudomanyos fejlesztésekhez, példaul az Uj generacios
szekvendldsi  technikdkhoz, a  képalkotdshoz, a
mesterséges intelligencidhoz  és  mas  digitalis
megoldasokhoz valé hozzaférés megkdnnyitése és
kiterjesztése azaltal, hogy ezeket klinikai kdrnyezetben
alkalmazzak, 06sszhangban az olyan konzorciumok
ajanlasaival, mint a Ritka Betegséggel EI& Gyermekek
Diagnosztikai OdUsszeigjanak Megszlntetésére
Létrehozott Globdlis Bizottsag.

+ Az elfogadott ontologiak szélesebb korét kell alkalmazni
az egészséglgyi és kutatasi adatgyljtd rendszerekben,
hogy tamogassak a diagnosztikat, és megkonnyitsék az
informaciok kinyerését és banyaszatat - kulondsen a
valds adatokbdl - az Uj technoldgiak hatasanak értékelése
és visszatéritésének megkonnyitése érdekében.

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell a rendelkezésre allo
és megfeleléen képzett munkaerét a ritka betegségek
diagnosztikajahoz a jové klinikain.

+ Az orszagoknak nagyobb beruhdazast kell biztositaniuk a
klinikai (fenotipusos) interfészekbe és azok fejlesztésébe,
hogy kiegészitsék a diagnosztika genomikai és sz(irési
szempontjaiba torténé beruhazasokat.

+ Az orszagoknak megfelel§ finanszirozast kell
biztositaniuk az () diagnosztikai  technoldgiakkal
kapcsolatos  kisérleti  projektek klinikai ~ értékalapu
megoldasokka torténd atalakitasanak tamogatasara.


http://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2017/05/D5.2_Standard-procedure-and-guide_final.pdf
http://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2017/05/D5.2_Standard-procedure-and-guide_final.pdf
https://www.globalrarediseasecommission.com/

MINEL KORABBI, GYORSABB, PONTOSABB DIAGNO

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az aldbbi adatok tobb, 2016 és 2021 kozott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel él6 emberek elmondtak véleményiket egy sor kérdésrél, példaul a kutatasban
vald részvételrdl, a kezelésekhez vald hozzaférésrél, a szocidlis ellatasi igényekrdl, a COVID-19 életikre gyakorolt
hatasardl és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

MINEL KORABBI, GYORSABB, PONTOSABB DIAGNO

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



A SIKER NYOMON KOVETESE

az ERN egészséglgyi szolgaltatoi eldtt alld meglévd és Ujonnan diagnosztizalt betegek
szamanak és diagnodzisanak nyomon kovetése az ERN Folyamatos Ellenorzé és
Min8ségjavitd Rendszerén (ERN CMQS) keresztul.

A ritka betegségek szamtalan aspektusanak unids szintd nyomon kovetése keretében
gy(jtott mérészamok, amelyek az egyes orszagokban a ritka betegségben szenvedék
diagnosztizalasaval kapcsolatosak (a nem diagnosztizalt betegek jelenlegi helyzetének
nyomon kovetése is), beleértve az U diagnosztikai technoldgidk és a legjobb gyakorlatok
klinikai alkalmazasat is.

Rendszeresen ellenérizzik a ritka betegséggel él6 emberek és gondozdik tapasztalatait
és elvarasait a diagnosztikai szukségletek kielégitésének mértékével kapcsolatban.

A kutatas és az ellatas folyamatossaganak egészébdl szarmazo integralt és dsszekapcsolt
adatok Okoszisztémajanak vizsgalata, hogy objektiven nyomon lehessen kévetni a betegek
Utjat az els@ tinetektdl az elérhetd legmagasabb szinvonald ellatashoz vald hozzaférésig.



A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

AZ EGESZSEG ES A JOLLET JAVITASA

A ritka betegséggel él8 emberek diagnosztikai igényeinek kielégitése nemcsak
kozvetlenul segiti az eurdpai polgarok nagy szazalékanak jobb egészségét és
jollétét azaltal, hogy gyorsabban jutnak hozzd a legmagasabb szinvonald
kutatdshoz és elldtashoz, hanem lehetévé teszi a szUl6k, gondozdk és
csaladtagjaik szamara, hogy életik minden mas aspektusat - beleértve a
reprodukcids dontéseket, valamint a pszicholdgiai és szocidlis jollétet - a
legjobban megtervezzék és el8készitsék

A NEMEK KOZOTTI EGYENLOSEG ELERESE

A ritka betegséggel él6 vagy azt dpold nék aranytalanul nagy ardnyban érintettek.
Betegként és gondozoként tobb akadalyba Utkdznek a helyes és idében torténé
diagndzis feldllitdsa soran, mivel aggodalmaikat, beleértve a diagndzis
felallitasakor jelentkezd tlneteket is, kevésbé veszik komolyan.

RUGALMAS INFRASTRUKTURA KIEPITESE, AZ INKLUZiV
ES FENNTARTHATO IPAROSITAS ELOMOZDITASA ES AZ
INNOVACIO OSZTONZESE

A ritka  betegségekkel  kapcsolatos  kutatas  er@sitése mind  a
betegségmechanizmusok, mind a diagnosztika, a telemedicinalis eszkdzok és a
tartalom megosztasi  technoldgidk fejlesztése tekintetében hozzajarul a
tudomanyos kutatas eredményességéhez, a technoldgiai képességek fejlesztésére
iranyuld célokhoz, a tudomanyos kutatéi munkaerd noveléséhez , valamint az
informacidhoz és technoldgiahoz vald hozzaférés javitasara iranyuld célokhoz,
amelyek mind a 2030-ig sz6l6 fenntarthato fejlédési célok részét képezik.



e REFERENCIAK

Commission Expert Groupon Rare DiseaseRecommendations on Cross-Border Genetic Testing
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare diseases/docs/2015 recommendation

crossbordergenetictesting_en.pdf

“  EUCERD Opinion on Newborn Screening
https://isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2016/06/Expert-opinion-document-on-NBS-
FINAL.pdf

EURORDIS Key Principles for Newborn Screening
https://www.eurordis.org/newbornscreening

“  Recommendations of EUROCATand EUROPLAN on Primary Prevention
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EUROCAT-EUROPLAN-Primary-Pre-
ventions-Reccomendations.pdf

International Joint Recommendations to Address Specific Needs of Undiagnosed Rare Disease
Patients

https://www.udninternational.org/documenti/schede/international joint recommendations.
PDE

“  RD-CODE - Standardprocedure and guide for the coding with Orphacodes
http://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2017/05/D5.2 Standard-procedure-and-guide
final.pdf

“  Global Commission to End the Diagnostic Odyssey for Children with a Rare Disease
https://www.globalrarediseasecommission.com/

Rare Barometer Survey: Improve our Experience of Healthcare! Patients’ and carers' experience
of medical care for their rare diseases
https://download2.eurordis.org/rbv/HCARE/HCARE FS long.pdf

«  Rare Barometer Survey: Rare Disease patients 'opinion on the future of rare diseases: Rare 2030
foresight study (report available soon)
https://www.eurordis.org/voices



https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/2015_recommendation_%20crossbordergenetictesting_en.pdf
https://isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2016/06/Expert-opinion-document-on-NBS-FINAL.pdf
https://www.eurordis.org/newbornscreening
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/sites/default/files/EUROCAT-EUROPLAN-Primary-Preventions-Reccomendations.pdf
https://www.udninternational.org/documenti/schede/international_joint_recommendations.%20PDF
https://www.udninternational.org/documenti/schede/international_joint_recommendations.%20PDF
http://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2017/05/D5.2_Standard-procedure-and-guide_%20final.pdf
https://www.globalrarediseasecommission.com/
https://download2.eurordis.org/rbv/HCARE/HCARE_FS_long.pdf
https://www.eurordis.org/voices

HOZZAFERES A MAGAS
SZINVONALU EGESZSEGUGYI
ELLATASHOZ



A RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK JOVOKEPE

A ritka betegségek kozossége olyan jovét képzel el,
amelyben:

+ a betegek képesek az egészséglgyi
elldtérendszerekben valo eligazodasra, és 3 "kattintassal"
hozzaférhetnek a megfeleld informacidkhoz, a tavoli
ellatasi szolgaltatasokhoz és a globalis tudason alapuld
szakvéleményekhez.

+ a klinikai szolgalatok a digitdlis egészséglgyi Utvonalak
altal  mdkodtetett  "cselekv8képes  intelligenciaval"
rendelkeznek, amelyek id8ben hozzaférést biztositanak a
bizonyitékokhoz és a betegek adataihoz, lehetévé téve
szamukra a bizonyitékokon alapuld orvoslds és a
személyre szabott elladtas kombinalasat.

+ a nemzeti egészségligyi rendszerek kapacitasanak
tovabbi megerdsitése torténik a ritka betegségek unids
egészséglgyi rendszere keretében, amely jobban
koordinalja az egészséglgyi szolgaltatasokat, tobb forrast
fektet be, és nagyobb hataskorrel rendelkezik a ritka
betegségekre, mint hatarokon  atnyudlo, komoly
kozegészséglgyi  prioritasra  adott  hatékonyabb
valaszlépések megtervezéséhez és végrehajtasahoz.

A fokozott szolidaritassal az EU tagallamai leklzdik az
egészséglgyi ellatas széttagoltsagat és a hozzaférés
egyenlBtlenségeit. Integralt, teljes rendszerre kiterjedd
valaszt adnak, és erdsebbek lesznek a ritka betegséggel
él6 emberek valtozd szikségleteinek védelmében,
megel&zésében és kielégitésében.

A ritka betegségekre adott ilyen unids "teljes rendszer(i"
valasz  egyértelmd  kapcsolatokat  biztositana a
frontvonalbeli szolgdltatasoktdl a nemzeti és eurdpai
szintU szakértéi kdzpontokig, lehetdvé téve az utazast és
- szUkség esetén - az ellatas kozpontositasat a "ritka
betegségek vilagitétornyaként" elismert vezetd szakértdi
kdzpontokban.

A ritka betegségek kozdssége végll is ugy véli, hogy ezek
az intézkedések tobb alapveté mdédon csokkenthetik az
egészséglgyi egyenl6tlenségeket: a korabbi diagnozis
megkonnyitése; a megfizethetd, bizonyitékokon alapuld
elldtdshoz, kezeléshez és terdpiakhoz vald hozzaférés
biztositasa; a klinikai vizsgalatok felgyorsitasa; a
kezelésekre és az ellatasra vonatkozd Uj iranyelvek
kidolgozasa; valamint a komplex és ritka betegségekben
szenveddk igényeire  érzékeny és  szakosodott
egészséglgyi munkaer§ egész életen At tartd
képzésének tamogatdsa révén. Mindezek mindegyike
szlkséges ahhoz, hogy 2030-ban optimalizéljuk az
egészséglgyi ellatashoz vald hozzaférést.
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[Lg *',’.q HOZZAFERES A MAGAS SZINVONALU EGESZSEGUGY! ELLATASHOZ

Minden polgar élhessen az idében térténd
diagnozishoz, a magas szinvonalu alapveto
egeszsegugyi ellatashoz, valamint a biztonsagos,
hatékony és megfizethetd egészségligyi ellatashoz valo
jogaval. A gyogyszerek és kezelés a lehetd legkdzelebb
legyenek a lakdhelylikhéz, vagy pedig a ritka
betegségekre vonatkozo unios "teljes rendszerre"
vonatkozo megkézelités keretében, kbnnyen,
szikségtelen késedelem nélkul hozzaférjenek a
hatarokon atnyudlo fizikai vagy tavoli egészséglgyi
ellatashoz.




RARE 2030 HOZZAFERES A MAGAS
AJANLAS SZINVONALU EGESZSEGUGYI
ELLATASHOZ

Eurdpai, nemzeti és regionalis szinten politikai, pénzlgyi, operativ és technikai tdamogatast kell nydjtani egy
olyan érett, magasan specializalt egészségligyi Okoszisztéma létrehozasahoz, amely a betegszervezetekkel
és valamennyi érintett féllel egylttmUkodve egyetlen ritka betegséggel €16 személyt sem hagy
bizonytalansagban a diagnozis, az ellatas és a kezelés tekintetében.

Konkrétan a kovetkez&kre van sziikség:

+ Nagyobb szolidaritas és unids hataskorok az egészséglgyben, hogy szikség esetén megkonnyitsik a
dontéshozatal kozpontositasat, a jobb szakpolitikai és stratégiai tervezést, valamint a magasan
specializalt egészséglgyi ellatashoz szikséges erdforrasok és szakértelem egyesitését az eurdpai
referenciahalézatokon (ERN) keresztl, a ritka betegségek unids egészségligyi rendszere keretében.

+ Fenntarthatd és aranyos befektetés a nemzeti és unids koltségvetésekbdl a szakértdi kdzpontok
kapacitasainak megerdsitésére, valamint az ERN-ek kompetencidinak és szolgaltatasainak fejlesztésére a
ritka betegséggel él6 emberek jobb védelme érdekében. Mind a tagdllamok, mind az EU beruhazasai
elengedhetetlenek ahhoz, hogy az ERN-ek a nemzeti egészséglgyi rendszerek kdzponti elemévé
valjanak.

+ Az unids egészséglgyi rendszerek kapacitasanak bdvitése és megerGsitése a digitalis eszkozokkel
tamogatott, haldzat alapu egészséglgyi adatok, tapasztalatok és tudas felhasznalasaval; ahol a szakértdi
kdzpontok a globalis tudas megbizhatd egyetemes forrasaként és kuratoraként mikodnek, és integraljak
azt a mindennapi klinikai gyakorlatba.

+ Egy interoperabilis infrastruktdra és egy teljes kor( adatstratégia a ritka betegségekre vonatkozéan az
egészséglgyi adatok teljes értékének és potencidljanak 0Osszegyljtése és kiaknazasa érdekében,
Osszhangban az eurdpai adattérrel és az eurdpai adatstratégiaval, és hozzajarulva azokhoz. Az unids
egészséglgyi rendszereknek ki kell hasznalniuk az egészségligyi adatok elsédleges és masodlagos célu
megosztasat lehetévé tevd technoldgiai fejlesztéseket, megfeleld biztositékok mellett, a digitalis
egészséglgyi Utvonalak fejlesztése, a ritka betegségek kezelési lehetéségeinek fejlesztésének és
elterjedésének felgyorsitasa, valamint az egész Eurdpara kiterjedd klinikai kutatas megkonnyitése
érdekében.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

Tekintettel az "egészséglgyi ellatashoz vald hozzaférés"
témakorének  széleskorlségére és  mélységére, az

amelyek
kulonboz8 szerepl&kre iranyulnak:

+ a) Ajanlasok egy stratégiaibb és iranyadobb eurdpai
szerepvallaldsra a ritka és Osszetett betegségek magas
szinvonall egészséglgyi elldtasahoz vald hozzaférés
lehet&vé tétele érdekében.

+ b) Operativ ajanlasok az Eurdpat a jové optimalis eurdpai
referenciahalézatai (ERN- ek) felé vezetdudton.

+ ¢) nemzeti szint( ajanlasok az elldtashoz valé hozzaférés
nemzeti szint( optimalizdlasa és az azt igényld betegek
hatarokon  atnyudld,  zokkendmentesebb  elldtasanak
tdmogatasa érdekében.

A) AJANLASOK EGY FOKOZOTTAN
STRATEGIAI ES IRANYADOBB EUROPAI
SZEREPVALLALASRA A RITKA ES
OSSZETETT BETEGSEGEK MAGAS
SZINVONALU EGESZSEGUGYI
ELLATASAHOZ VALO HOZZAFERES
LEHETOVE TETELE TEREN

+ Nagyobb paneurdpai, st globalis egylttmikodésre
van szikség az EU-ban a magasan specializalt
egészséglgyi  elldtdshoz  valé  hozzaférés  terén
tapasztalhatd egészségligyi egyenlStlenségek kezelésére.
Az EU-nak féképp ki kell dolgoznia a ritka betegségek
egészséglgyi keretrendszerét, amely a tagallamok
egyuttmUkodését alakitja ki a stratégiai és munkaerd-
tervezésben és a dontéshozatalban egy olyan eurdpai,
magasan specializalt egészségligyi rendszer kialakitasa és
iranyitasa  érdekében, amelyben az ERN-ek a
megvaldsitas operativ karjat jelentik.

+ Paneurdpai politikdt kell kidolgozni az ellatas
kdzpontositasanak biztositasara és a ritkabb betegségek
esetében az ellatasi utak megszervezésére a prevalencia
és incidencia szintek alapjan, valamint a szolgaltatasok
optimalis népesség méretre torténd megrendelésére,
hogy a biztonsagos és fenntarthatd szolgaltatasok
mindenki szamara elérhetdek legyenek.

+ Kozos erbforrasokat kell kialakitani a kijeldlt eurdpai
szakértéi kdzpontok megbizadsara és szerz&déskotésére
a ritkabb esetek és a magasan specializalt beavatkozasok
esetében, amelyek kis éves nemzeti esetszamot
érintenek <250, hogy minden érintett személy hozzajuk
férhessen.

B) OPERATIV AJANLASOK EUROPA
SZAMARA A JOVO OPTIMALIS ERN-JEI
ELERESEHEZ

sz

betegségben szenvedd betegre kell iranyulnia, és nem
csak az ERN elldtékat vagy "tarsult" kdzpontokat latogatd
betegekre: Az ERN mUkddésének (az iranyelvektdl az
adatgydjtésig, a tudas generdlastdl a kutatasig) lehetbség
szerint mindig ezt a szélesebb populaciot kell
megcéloznia.

+ Koz6s unids Ugynokséget kell |étrehozni/atalakitani
annak érdekében, hogy az ERN-ek rugalmasabban és
hatékonyabban mudkddhessenek, és tobbféle forrasbdl
kapjanak finanszirozast (beleértve a "kuls@" forrasokat,
mint példaul az ipar és a maganadomanyozok, a koz- és
maganszféra kozotti  partnerségek (PPP) megfelel6
iranyitasaval).

e Mivel sokan Ugy vélik, hogy az ERN-eknek idedlis

esetben jogi személyeknek kellene lenniuk, -
legalabbis atmeneti megoldasként - egy ilyen
szervezetbe vagy alapitvanyba kellene

bedgyazddniuk, hogy az ERN-ek szamara olyan
mechanizmust biztositsanak, amely révén konnyen
juthatnak pénzeszkozokhoz.

+ Az ERN-eknek hosszU tavu finanszirozasi keretre van
szukséguk, amelynek MINDEN lehetséges finanszirozasi
forrast figyelembe kell vennie: ezt a keretet sUrgdsen
meg kell hatarozni, és tartalmaznia kell az ERN-ek
pénzugyi iranyitasat és iranyitasat tamogatd valamennyi
kdzponti funkcié és politika meghatarozasat.

+ Meg kell hatdroznia haldézati koordinacié redlis
koltségeit az ERN-ek tevékenységeihez viszonyitva, és a
koordinacio finanszirozasat ennek alapjan kell biztositani
- egy alapvetd koordinacids koltségvetést, amely minden
ERN szédmara elérhetd, ki kell egésziteni egy tovabbi
valtozé koltségvetéssel, amely a méret, a nagysagrend, a
lefedettség és a tevékenységek fliggvényében alakul.

+ Az EU-tagdllamokon / EGT-n kivuli orszagok
kozpontjainak hivatalos egyuttmUkodését és elismerését
lehetdvé tevd kilonleges tarsulasi, egydttmdkodési vagy
tagsagi kategoriat kell létrehozni; egyértelm( szabalyokat
kell alkotni a kozos tevékenységekre vonatkozdan (mi
megengedett és mi nem).



+ Az ERN-eknek és a Tagallami Képvisel6k Testuletének
(BoMS) stratégiai kuldetésként az integraltabb ellatast kell
tamogatniuk, amely magaban foglalja a kilénb6z8 orvosi
szakterUletek, de a paramedicindlis és szocialis szerepl&k

sz

referenciahaldzataira vonatkozé EUCERD ajanlasokkal és
a Bizottsdg_Szakértdi Csoportjanak ajanlasaival a ritka
betegségeknek a szocidlpolitikdkba és szolgaltatdsokba

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tdmogatnia kell a tagallamokat
és az EGT-orszagokat az ERN-ek nemzeti egészségugyi
rendszerekbe val¢ integraciojardl szold ERN Tagallami
Képvisel8k  Testliletének  nyilatkozatdban  felvazolt
intézkedések végrehajtasaban, kulondésen a nemzeti

szintl, tobb érdekelt fél részvételével tartott, a
betegszervezetek, a Kklinikai vezet8k és a nemzeti
hatdsagok  részvételével  zajlé  munkaértekezletek
finanszirozasaval, az egyes nemzeti egészséglgyi
rendszerekbe valo integracioval kapcsolatos
megbeszélések  és  intézkedések  megkonnyitése
érdekében.

+ Az ERN-eknek stratégidkat kell kidolgozniuk a magas
szinvonall egészséglgyi ellatashoz vald hozzaférés terén
az eurdpai régiok kozott fennalld egyenl8tlenségek
minimalizalasara: a betegségekkel kapcsolatos
mérdszamokat meg kell hatarozni és nyomon Kkell
kovetni.

+ Az ERN-ek hatasanak bizonyitdsa érdekében erételjes
hangsulyt kell helyezni az ERN-ek folyamatos nyomon
kovetésére: az EU altal nyomon kdvetett mutatokat ki kell
egésziteni a nemzeti szinten relevansabb és a
betegségekkel kapcsolatos mutatokkal.

+ Az ERN-eknek vildagos és atlathatd szabalyokat kell
kidolgozniuk a betegek bevonasara vonatkozdan,
megfelel6en tdmogatva a betegszervezetek és képvisel&ik
részvételét az ERN kUlonboz8 tevékenységeiben, és
méltanyos dijazast kell nydjtaniuk a betegek képviselinek
a koltségekért és a szakértelemért.

+ Az ERN-eket tamogatni kell a ritka betegségek jovibeli
szakértéinek oktatasaban és képzésében, a Kklinikai
képzés, a sebészeti képzés, valamint a holisztikus
gondozads és a tagabb értelemben vett jOllét terén
torténd képzés tekintetében.

+ Az ERN-eket tdmogatni kell abban, hogy a betegekkel és
a szakmai szervezetekkel egylttmdikodve felllvizsgaljak
és Dblvitsék betegségspecifikus tagsagi kritériumaikat,
hangsulyt fektetve a szikséges multidiszciplinaris
szakértelemre: ily médon az unids orszagok (sét talan a
globdlis  RB-kozbsség is) megbizhatd  kritériumokat
hasznalhatnanak az adott betegségtertleteken vald
szakértelem meghatarozasahoz.

+ A lehet8 leghamarabb létre kell hozni az integralt és
holisztikus gondozassal foglalkozo, a RareResourceNet-tel
(@ ritka betegségek eurdpai er&forraskdzpontjainak
haldzata) partnerségben mikodo,

ERN-kozi munkacsoportot, amely a ritka betegséggel é16
emberek integralt és holisztikus  gondozasanak
biztositasara egyuttm(kodési iranymutatasokat dolgoz
ki: e cél elérése érdekében kilon finanszirozast kell
biztositani az érdekeltek széleskord taldlkozoihoz és
tevékenységeihez.

+ Az ERN-eknek a betegszervezetekkel egyuttmUkodve
olyan forrasokat kell osszegyUjtenitk és létrehozniuk,
amelyek tamogathatjak a ritka betegségben szenvedd
betegeket abban, hogy helyi kdrnyezetikben integraltabb
és személyre szabottabb ellatdsban részesiljenek: az
ilyen forrasoknak a heterogén ellatasi és szocidlis
kornyezetre is alkalmazhaténak kell lennitk, azaltal, hogy
a komplex betegségben szenvedd betegek (gyakran
kevéssé ismert) szlkségleteinek tisztdzasara és
magyarazatara, valamint az olyan adaptacidkra
/megkozelitésekre dsszpontositanak, amelyek segithetik
a betegeket.

+ Egy kalon tanulmanyt/projektet kell finanszirozni, amely
tdmogatja az orszagokat az elektronikus egészségugyi
nyilvantartasok és a virtudlis elldtasi szolgaltatasok
fejlesztésében, hogy azok a lehetd legjobban
megfeleljenek a ritka betegségek és a magasan
specializalt egészséglgyi ellatds sajatossagainak, és
segitsék el6 az interoperabilitast: ennek célja a CPMS
vagy egy azzal kompatibilis rendszer szélesebb kord
nemzeti szintd bevezetése lehet, amely a virtualis ellatas
alapjat képezné a ritka betegségek komplex eseteinek
nemzeti szint( elldtdsaban (biztositva ugyanakkor, hogy a
virtudlis ellatas felé vald elmozdulasnak aranyosnak kell
lennie, hogy elkerllhetd legyen a veszélyeztetett
népesség tovabbi marginalizalédasa).

+ A Klinikai Betegkezelési Rendszernek (CPMS) teljes
mértékben kompatibilisnek kell lennie a beutald
egészséglgyi elldtérendszerekkel, lehetévé téve az
automatikus  és  kétiranyd  keresztkapcsolatot  az
elektronikus egészséglgyi nyilvantartassal, hogy az eset
beutaldsat  kovetben  feltdltse  és  frissitse  a
nyilvantartasokat: A CPMS-adatoknak teljes mértékben
kereshet8nek kell lennitk, és az eseteket megfelel& PPRL
(adatvédelmet biztositd rekordkapcsolasi megoldas) kell
kisérnie.

+ Egy hatékony projektet/palyazatot kell finanszirozni a
CPMS esetek fellilvizsgalatara forditott szakértéi id6
megtéritésére szolgald arképzési modell kidolgozasara,
és javaslatot kell tenni a fizetési lehet&ségekre. (pl. egy
quid pro quo (valamit valamiért) rendszer, egy masik
tagallam / EGT-orszag egyszer(i szamlazasa (esetleg egy
GDP-alapu differencidlt arképzési rendszerrel), az ERN
ellatohely klinikusai munkaterhelésének csokkentése a
CPMS felUlvizsgalatokért jard fizetés helyett, stb.)


https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-9-30
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-9-30
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/integration_healthcaresystems_annex_en.pdf

+ A térsadalombiztositasi torvényt és/vagy a hatarokon
atnyuld  egészségligyi  ellatasrél  szold  iranyelvet
maodositani kell annak érdekében, hogy lehetévé valjon a
CPMS-en keresztll végzett, hatarokon atnydld virtualis
konzultacidkra forditott id6 kifizetése, egy szisztematikus
nemzeti beutaldsi folyamatot kovetden.

+ Az orszagoknak fontoléra kellene vennitk, hogy a
CPMS-en  keresztldl automatikusan engedélyezzék a
kezelésekre vagy terapiakra vonatkozd kérelmeket, ha az
ERN-ek bizottsaga el6nydsnek itéli azokat: ERN-ek
szakértelmének nagyobb sulyt kellene kapnia, mint a
jelenleg ilyen dontéseket hozd nemzeti szakértdi
testuleteknek.

"Mas orszagokbdl szarmazoé szakembereket/szakértbket kerestem, hogy
megértsék az allapotomat. Idedlis esetben a kozelben vannak, és idénként
talalkozhatsz velUk.

De jobban szeretek hozzaért6 szakértbkkel beszélni telefonon keresztil, mint
egy olyan orvossal/szakorvossal talalkozni, aki nem érti az allapotomat.”

egy Ritka beteg

C) AJANLASOK A NEMZETI HATOSAGOK
SZAMARA AZ ELLATASHOZ VALO
NEMZETI SZINTU HOZZAFERES JAVITASA
ES AZ ELLATAST TAMOGATO KORNYEZET
MEGTEREMTESE ERDEKEBEN.

SZUKSEG SZERINT ZOKKENOMENTES
HATAROKON ATNYULO ELLATAS
MINDEN BETEG SZAMARA

A NEMZETI OKOSZISZTEMAK SZELES
KORU OPTIMALIZALASA
SZEMPONTJABOL:

+ A ritka betegségekre vonatkozd szilard és hatékony
nemzeti tervek és stratégiak kidolgozasat, végrehajtasat,
értékelését és megljitasat ismét kulcsfontossagu politikai
prioritasként kell kezelni nemzeti és eurdpai szinten.

e Az Eurdpai Uniénak fontoldra kell vennie, hogy a ritka
betegségekre vonatkozd, az egészséglgyi és szocialis
rendszerek keretein Dbelll strukturdlt nemzeti
tervekkel és stratégiakkal kapcsolatban aktualizalt
kérést intézzen a tagallamokhoz.

e A fent emlitett, a ritka betegségekkel kapcsolatos
politikai kihivasok és lehet&ségek teljes spektrumanak
felugyeletével megbizott, tobb érdekelt felet tomoritd
csoportnak a nemzeti  tervek és  stratégidk
Ujjaélesztésére kell 6sszpontositania.

Eurdpai szinten tamogatast kell nydjtania nemzeti
tervek/stratégiak naprakész f6 teljesitménymutatdi,
valamint a bevalt gyakorlatok és a kdzos kihivasokra
adott  megoldasok  azonositdsa  és  terjesztése
tekintetében.

e A nemzeti terveket és stratégiakat a nemzeti
hatdsagoknak kell§ id6ben és atlathatd modon kell
értékelnidk és - az id8hoz kotott politikak esetében -
megujitaniuk vagy felvaltaniuk.

e A nemzeti hatésagoknak biztositaniuk kell az
agazatkozi egyuttmUkodést a ritka betegségekre
vonatkozd nemzeti keretrendszerek kidolgozasa,
értékelése és végrehajtasa soran, amely az orvosi és
kutatasi szempontok mellett tarsadalmi és holisztikus
intézkedéseket is magaban foglal.

e A nemzeti hatésagoknak a nemzeti tervek és az
azokat alkotd tevékenységek (amelyeknek lehetdség
szerint SMART-célkit(izéseket is tartalmazniuk kell)
végrehajtasara kijelolt forrasokat kell elkulonitenitk.

e A nemzeti hatdésagoknak el kell kerUlnitk, hogy a
"ritka betegségeket" a tagabb egészséglgyi stratégiak
kozé soroljak, ami csokkenti stratégiai prioritasukat;
ahol azonban léteznek relevans stratégiak (példaul a
genomika vagy a rak tertletén), ott biztositani kell a
ritka betegségek terlletével vald  megfelel§
kapcsolatokat.

e A nemzetihatdsagoknak mérlegelnitk kell a ritka
betegségek alkalmazhatdsagat az ENSZ fenntarthato
fejlédési céljai és az egyetemes egészséglgyi
lefedettségrél szold vitdk szempontjabdl, és ezt be
kell épitenilk stratégiai menetrendjeikbe.

e 2025-re minden orszagnak rendelkeznie kell egy "é1&"
nemzeti tervvel vagy stratégiaval a ritka betegségekre
vonatkozdan, egy erre a célra létrehozott, tobb
érdekelt felet tomorité fellgyeleti szerwel és a
szélesebb kor( egészséglgyi és szocidlis rendszertdl
elktlonitett éves koltségvetéssel.

e A nemzeti hatésagoknak gondosan értékelnitk kell az
orvosi oktatasi és képzési anyagokat, amelyek célja,
hogy tamogassak a szakembereket a ritka
betegségekben szenved&k optimalis ellatasaban;



adott esetben a legjobb gyakorlatot képvisel6, eurdpai
szinten létrehozott forrasokat kell nemzeti hasznalatra
ajanlani  (beleértve az ERN-ek és a Ritka és
Diagnosztizalatlan Betegségek Multidiszciplinaris Kozos
Bizottsaga (MJC RUD) altal az Eurdpai Orvosszakért8k
Unidjanal létrehozott oktatasi forrasokat).

AZ ERN-EK NAGYOBB
TAMOGATOTTSAGA ES o
INTEGRALASANAK SZEMPONTJABOL:

+ A ritka betegségekre vonatkozd nemzeti tervek és
stratégidk megujitdsa vagy aktualizaldsa tovabbra is
kulcsfontossagl prioritas minden orszag szamara.
Minden ilyen dokumentumnak tartalmaznia kell az ERN-
ekkel vald Kkétiranyd egyuttm(kodés stratégigjat: e
feladatot egy olyan  csoportnak/testuletnek kel
tdmogatnia, amelynek hataskére az ERN-eken tul
valamennyi ritka betegséggel kapcsolatos témat feldleli.

+ Az orszagokat arra kell 6szténdzni, hogy vizsgaljak felll
és frissitsék a ritka betegségekkel foglalkozd nemzeti
szakért8i kozpontok kijeldlését, és erdsitsék meg a ritka
betegségek és a szakelldtds nemzeti haldzatainak
szervezését - ennek aztan a nemzeti szakértéi kozpontok
és az ERN-ek kozotti, korldtozott szamu teljes jogu tag
ellatdhely  révén  megvaldsuld,  stratégiai  jellegC
elkotelezettséget kell eredményeznie.

+ Aritka betegségek szakértéi kdzpontjanak koncepciojat
nemzeti szinten Ujra kell vizsgalni/meg kell er8siteni: az
orszagoknak biztositaniuk kell, hogy atfogd és atlathatd
maodon jel6ljék ki az 6sszes ilyen kdzpontot. Nyilvanosan
hozzaférhetévé kell tennitk az ilyen feltérképezés és
kijelolés eredményét, bemutatva, hogy az ERN ellatok és
a "kapcsolt" kdzpontok hogyan illeszkednek a szélesebb
nemzeti héldzatokba (ahol alkalmazhatd). A ritka
betegségek szakértéi kodzpontjainak mindségi
kritériumairdl szold  EUCERD ajanlasok tovabbra is
megbizhatd forrasként szolgalnak, és az orszagoknak
torekednitk kell arra, hogy megfeleljenek ennek, hogy a
mingségi kritériumok dsszehasonlithatdsaganak
alapszintjét tamogassak.

+ Az illetékes nemzeti hatdsagoknak meg kell hatarozniuk
a ritka beteg (vagy annak gyanujaval kuzd@), vagy a
szakértelem koncentracidjat igénylé betegek nemzeti
beutalasi  Utvonalait,  amelyek  foglalkoznak  a
gyermekgydgyaszatbol a felnbttellatasba vald atmenettel,
és  egyértelmG  Utmutatdst  tartalmaznak  arra
vonatkozdan, hogy hogyan és mikor kell az ERN-hez
fordulni; az ERN-eknek ¢ssze kell allitaniuk és kozzé kell
tennitk ezeket az Utvonalakat, elmagyarazva az egyes
orszagokban alkalmazott eljarast, és - a betegjogi
képviselSikkel egyutt - betegbarat informaciokat és
tanacsokat kell készitenitk az ERN keretében torténd
szaktanacsadashoz vald hozzaférésre vonatkozdan.

+ Minden tagallamnak és EGT orszagnak meg kell
hataroznia és nyilvanossagra kell hoznia egy egyértelm(
folyamatot, amely megkonnyiti a betegek ERN-ellatasra

torténd beutalasat: ez magaban foglalhatja egy kdzpont
"nemzeti koordinacios kdzpontként" torténé
jovahagyasat (vagy, ha foderativ rendszerrdl van szo,
minden régidban vagy tobb, stratégiailag kivalasztott
régidban egy kozpont jévahagyasat) amely kezeli a
beutaldsokat és kapuként mikodik az ERN-ek szakorvosi
tanacsadasahoz vald hozzaféréshez - barmely ilyen
kdzpontnak partnerségben kell dolgoznia a nemzet
betegkdzosséggel, és kapcsolatokat kell kiépitenie a
nemzeti szakmai tarsasagokkal és kutatasok vezetQivel.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak koordinacids finanszirozast
kell biztositania a koordinald elatéhelyek szamara, de a
tagallamoknak/az EGT orszagoknak finanszirozast kell
nydjtaniuk a sajat tertletikdn mikdédd minden egyes
nemzeti ellatd / kapcsolt tag szamara (feltéve, hogy
teljesitik a teljesitmény- és hatasmutatokat), hogy
tamogassak az ERN tevékenységeiben valo részvétellket.

+ A korhazaknak er8siteniuk kell a klinikusok és mas
szakemberek ERN-ekben valo részvételének
tdmogatasat.

+ Minden tagdllamnak és EGT orszagnak meg kell
hataroznia egy olyan mechanizmust, amelynek
kozéppontjaban az Orphanet all, példaul az ERN-ek altal
létrehozott  tudas és bizonyitékok terjesztése és
felhasznalasa érdekében, hogy az a szélesebb korl
egészséglgyi és szocidlis rendszerekre is hatassal legyen;
kilonosen az ERN-ek altal Iétrehozott vagy jovahagyott
klinikai ~ gyakorlati  irdnymutatasokat ~ /  klinikai
dontéstamogatd eszkdzoket teljes mértékben alkalmazni
kell valamennyi tagdllamban és EGT orszagban. A ritka
betegségekkel vagy a specidlis egészséglgyi ellatassal
foglalkozd nemzeti bizottsagoknak és strukturaknak
tartalmazniuk kell a nemzeti ERN ellatohelyek bizonyos
szintd képviseletét.

AJANLASOK AZ ERN-EK SZEREPEROL AZ
ADATGYUJTESBEN, A KUTATASBAN ES
AZ INNOVACIOBAN

Az ERN-ek szamara biztositani kell az ahhoz szikséges
pénzlgyi, technikai, politikai és muakodési tamogatast,

hogy megtaldlhatd, hozzaférhetd, interoperabilis és
Ujrafelhasznalhato adatokat gyljthessenek és
haszndlhassanak a  ritka  betegségek  kezelési
lehetéségeinek gyorsitott fejlesztéséhez és

elterjedéséhez, valamint az egész Eurdpara kiterjedd
klinikai kutatds és elldtas integralasahoz. Ebben a
dokumentumban a kutatasra és az adatokra
vonatkozé szakaszokban konkrét ajanlasokat
fogalmaztunk meg.


https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/factsheet_Centres_Expertise.pdf
https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/factsheet_Centres_Expertise.pdf

HOZZAFERES A MAGAS SZINVONALU EGESZSEGUGYI

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az aldbbi adatok tobb, 2016 és 2021 kozott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel él6 emberek elmondtak véleményiket egy sor kérdésrél, példaul a kutatasban

hatasardl és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices
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OZZAFERES A MAGAS SZINVONALU EGESZSEGUGYI E

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



HOZZAFERES A MAGAS SZINVONALU EGESZSEGUGY!I

A SIKER NYOMON KOVETESE

Az ERN-ek tekintetében az ERN folyamatos ellendrzési és minéségjavitasi rendszerét (ERN
CMQS) kell alkalmazni.

A Hatarokon Atnyuld Egészségiigyi Ellatasrol Szolo Irdnyelv tervezett felllvizsgélata sordn
meg kell hatarozni, hogy miként kell nyomon kovetni a polgaroknak az idében térténd
diagndzishoz, a magas szinvonall alapvetd egészséglgyi ellatashoz, valamint a

biztonsagos, hatékony és megfizethetd gydgyszerekhez és kezelésekhez vald hozzaférési
joganak teljestlését.

"Miel6tt a [Szakért6i Kozpont] ritka betegségben
szenvedd betegként felvett, tdbb mint hlsz éven at rosszul apoltak.
De [a Szakértdi Kozpont] most hihetetlentl jél gondoskodik rélam."

egy Ritka beteg



A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-1G

AZ EGESZSEG ES A JOLLET JAVITASA

A ritka betegséggel é16 emberek holisztikus szikségleteinek kielégitése nem csak
iranyadd. A korabbi diagndzis, a klinikai vizsgalatokhoz, kezelésekhez vald
hozzaférés, a kezelésekre és az ellatasra vonatkozo Uj irdnymutatasok, valamint a
komplex és ritka betegségekben szenved® emberek szikségleteire érzékeny és
szakosodott egészséglgyi személyzet egész életen at tartd képzésének
tamogatasa révén javul az egészségik és jollétik, és tamogatjak az Egyetemes
Egészségligyi Ellatas elérésére iranyuld célt. igy a pénzigyi kockazatvédelmet, a
mindségi alapvetd egészségligyi szolgaltatasokhoz valé hozzaférést, valamint a
biztonsagos, hatékony, mindségi és megfizethetd alapvetd gydgyszerekhez és
vakcinakhoz valé hozzaférést mindenki szamara.

AZ OKTATAS MINOSEGENEK JAVITASA

A ritka betegséggel él6 vagy azt apold nék aranytalanul nagy aranyban érintettek.
Betegként és gondozoként tobb akadalyba Utkdznek a helyes és idében torténd
diagndzis feldllitdsa soran, mivel aggodalmaikat, beleértve a diagndzis
felallitasakor jelentkezd tlineteket is, kevésbé veszik kamolyan.

AZ EGYENLOTLENSEGEK CSOKKENTESE

A ritka betegséggel él6k jelenleg egy marginalizalt és gyakran lIathatatlan
népesség, akiknek kevés informacio all rendelkezésre a betegségukrdl és nagyon
kevés kezelési lehet6séglk van. Tarsadalmi helyzetlk vagy szarmazasi orszaguk
miatt gyakran egyenlétlenséget szenvednek el az egészséglgyi szolgaltatasokhoz
és a kezeléshez vald hozzaférés, valamint a fizetendé arak tekintetében. Azzal,
hogy biztositjuk, hogy a ritka betegséggel él6 emberek kezelése és
figyelembevétele Eurdpa-szerte egyenld legyen, hozzajarulunk az
egyenl8tlenségek csokkentéséhez.
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+ EUCERD Recommendations on Rare Disease European Reference Networks
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-9-30

+ EUCERD Recommendations to support the incorporation of rare diseases to social policies and services
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare diseases/docs/recommendations socialser-
vices policies en.pdf

+ ERN BoMS Statement on Integration of ERNs into national health systems
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/integration healthcaresystems annex en.pdf

+ EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases
https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/factsheet Centres Expertise.pdf

+ EURORDIS-Rare Diseases Europe - Recommendations to achieve a mature ERN system in 2030
https://www.eurordis.org/maturevisionern



https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-9-30
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialser-%20%20vices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialser-%20%20vices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialser-%20%20vices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/integration_healthcaresystems_annex_%20en.pdf
https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/factsheet_Centres_Expertise.pdf
https://www.eurordis.org/maturevisionern

INTEGRALT ES
SZEMELYKOZPONTU
GONDOZAS



RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE

A kozosség 2030-ra paradigmavaltast iranyoz el a
jelenlegi  egészségligyi és  szocidlis  rendszerek
kialakitdsaban, hogy jobban figyelembe vegyék és
integraljak a ritka betegségekben érintettek holisztikus
igényeit - beleértve a gydgyitast, de a megeldzést, a
rehabilitaciot és a palliativ elldtast is - a tarsadalmi
befogadds, és annak biztositasa érdekében, hogy
egyetlen eurdpai polgar se maradjon le a teljes
potencialjanak elérésében, figgetlendl attél, hogy hol él.

A ritka betegséggel él6 emberek gondozasa azt jelenti,
hogy fel kell ismerni a betegség Osszetettségét, a
kapcsolddod karosodasokat és a tarsadalmi beilleszkedés
akadalyait, valamint foglalkozni kell a betegségnek a
csaladokra és a gondozdkra gyakorolt sokrét hatasaval.



INTEGRALT ES SZEMELYKOZPONTU GONDOZAS

CsOkkentslik a ritka betegségben érintettek
és csaladjaiknak a pszicholdgiai,
tarsadalmi és
gazdasagi kiszolgaltatottsagat harmadaval.



INTEGRALT ES SZEMELY-
KOZPONTU GONDOZAS

SzUkséges olyan uniés és nemzeti szintld intézkedések végrehajtasa valamennyi érdekelt fél részérd,
lehetévé téve szamukra, hogy teljes életet élhessenek, az integralt és személykozponty ellatast célzo
innovativ megoldasok és megkozelitések alkalmazasaval a ritka betegséggel él6 emberek teljes életltja
soran.

Valamennyi érdekelt félnek uniés és nemzeti szintl intézkedéseket kell hoznia annak érdekében, hogy
biztositsa az esélyegyenl&séget és a munkaerdpiachoz vald hozzaférést, a foglalkoztatas aktiv tdmogatasat,
a méltanyos munkafeltételeket, a szocidlis védelmet és integraciot, valamint az integralt és
személykdzpontd, hosszutavd gondozast a ritka betegséggel €16 emberek és csalddtagjaik szamara.

Konkrétan:

+ A meglévé egyezményekben - tobbek kozott az Emberi Jogok Egyetemes Nyilatkozatdban, a
Fogyatékossaggal él8 személyek jogairdl szold ENSZ-egyezményben és az Alapveté Jogok Eurdpai
Chartdjaban - meghatarozott elvek hatékony megvaldsitasanak biztositasa.

+ A Szocialis Jogok Eurdpai Pillérében foglalt elvek végrehajtasa, elismerve a szinergiakat, de a ritka
betegséggel él8k sajatossagait is.

+ Biztositani kell a szUl8k és az apoldk Munka és Maganélet Kozotti Egyensulyardl Szol, 2019. junius 20-i
(EU).2019/1158 irdnyelv végrehajtasat az EU tagallamaiban.

+ A tébb agazatot atfogé megkozelités eldmozditasa a kutatastdl a diagnozisig, a kezeléshez vald
hozzaférésig, az egészséglgyi és szocidlis ellatasig, valamint a hosszd tavd gondozasig, mind nemzeti,
dsszeurdpai szinten, az érintettet a kdzéppontba helyezve.

+ Biztositani kell a ritka betegek szocidlis és egészséglgyi ellatdsa terén a bevalt gyakorlatok
fejlesztéséhez és megosztasahoz nélkulozhetetlen fontos keretek és eurdpai szint( platformok, kdztik
az Eurdpai Referenciahaldzatok és a ritka betegségek eurdpai Eréforraskdzpontjainak haldzatanak
folytonossagat.

+ Olyan egészségligyi és szocidlis rendszerek kialakitasanak tamogatasa, amelyek a ritka
betegségekben érintettek holisztikus igényeit a politika, a programok és a szolgaltatasnydjtas szintjén is
figyelembe veszik: az esetmenedzsment szakma (ritka beteg életit koordinator) elismerése, a
szocidlis munkasokhoz és a megfelel6 szocidlis tamogatashoz valdé hozzaférés biztositasa, az
"elfogadashoz vald jog" garantalasa pénzugyi, szocidlis és szakmai 6sszefuggésekben.

+ A ritka betegséggel él6k altal tapasztalt fogyatékossagok elismerésének és megfeleld
kompenzacidjanak biztositasa.


https://www.un.org/en/universal-declaration-human-rights/
https://www.un.org/en/universal-declaration-human-rights/
https://www.un.org/development/desa/disabilities/convention-on-the-rights-of-persons-with-disabilities.html
https://www.un.org/development/desa/disabilities/convention-on-the-rights-of-persons-with-disabilities.html
https://ec.europa.eu/info/aid-development-cooperation-fundamental-rights/your-rights-eu/eu-charter-fundamental-rights_en
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex%3A32019L1158
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex%3A32019L1158
https://innovcare.eu/social-services/rareresourcenet/
https://innovcare.eu/social-services/rareresourcenet/
https://innovcare.eu/social-services/rareresourcenet/

HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

Minden ritka betegségben érintett szamara
biztositani kell, hogy teljes és egyenld mértékben a
térsadalom része lehessen, a munkaban, az
oktatdsban és a szabadiddében, megkulonbodztetés
nélkdl, alapvetd emberi jogaiknak megfeleléen, de a
tarsadalom egészének el6nyeit is figyelembe véve.

A ritka betegséggel él6k szocialis és személykdzpontU
szUkségleteinek kielégitését célzd szakpolitikaknak,
programoknak és szolgaltatasoknak szinergiat kell
teremtenitk a globdlis, eurdpai, nemzeti, regionalis
és/vagy helyi fogyatékossagi programokkal vagy
stratégiakkal, hogy szolidaritast épitsenek a kodzos
terUleteken, mikozben tovabbra is azon jellemzd&kre
Osszpontositanak, amelyek a ritka betegségeket
kulon figyelmet érdemelnek.

A ritka betegségben érintettek, tamogatéiknak és
csaladtagjaiknak kozvetlenul és kozvetve is hozza kell
jarulniuk az ilyen szakpolitikdk, programok és
szolgaltatasok kialakitdsdhoz, hogy biztositsak,

hogy azok személykdzpontu ellatast jelentsenek, és a
valés szlkségletek alapjan épllienek fel. A ritka
betegségek esetén kuléndsen az 3apold nékre
(édesanyak, gyamok, stb.) gyakorolt aranytalan
hatasat megfelel® szakpolitikakkal kell enyhiteni tobb
terlleten, beleértve a szocidlis jollétet, a
foglalkoztatast, a diagnosztikdt és a reproduktiv
valasztasi lehet8ségeket.

INTEGRALT, SZEMELYKOZPONTU ES

HOSSZU TAVU GONDOZAS

Olyan politikakat és gyakorlatokat kell kialakitani és
végrehajtani, amelyek biztositjak, hogy a ritka
betegségben érintettek szocidlis és holisztikus
szUkségleteinek azonositasara és kielégitésére helyi,
regiondlis, nemzeti és eurdpai szinten egyarant

hangsulyt fektessenek: a ritka és Osszetett
betegségek esetében integraltabb elldtast kell
biztositani (mind az orvosi szakterlletek kozotti
integraci, mind az orvosi és szocidlis szféra

Osszekapcsolasa tekintetében).

"Amiota a [Szakértbi Kozpont] kdveti az egészségugyi allapotomat, jelentdsen javult
az életmindségem, valamint a betegségemhez és az életemhez valé mentalis
hozzaallasom. [...] Ez lehet&vé teszi szamomra, hogy teljes életet éljek, mintha nem is
lennék érintett semmilyen tekintetben. A szakemberek és munkatarsaik tamogatasa
nélkul ez nem lett volna lehetséges."

egy Ritka beteg

EUROPAI SZINTEN:

+ A ritka betegségekben érintettek személykdzpontd -
az egészséglgyi és szocialis terlleteket Osszekotd -
ellatdsara vonatkozd  kozds meghatarozast  és
mutatékat eurdpai szinten kell meghatarozni egy
jov8beli Tanacsi Ajanlas vagy hasonld ajanlas révén,
tekintettel a ritka betegségekkel kapcsolatos
sajatossagokra  és a tudasbeli hidnyossagokra,
amelyek eurdpai megkdzelitést tesznek szikségessé.

+ Pénzlgyi és strukturadlis tamogatast kell nydjtani a

vonatkozo eurépai szintd platformok
fenntarthatésaganak biztositasara, beleértve az
Eurdopai  Referenciahdldzatokat (ERN), a Ritka

Betegségek Eurdpai Eréforraskdzpontjainak Haldzatat
és az Orphanet-et. Ezek a platformok 6sszegydjtik és
megosztjak azokat az alapvetd ismereteket és bevalt
gyakorlatokat, amelyek tamogatjak az orszagokat
abban, hogy hatékonyan kezeljék a ritka betegséggel
él8k egészségligyi és szocialis szikségleteit.

Ezért olyan kornyezetet kell teremteni, amely lehet&vé
teszi ezeknek a kezdeményezéseknek integralasat a
nemzeti egészséglgyi és joléti rendszerekbe.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tamogatnia kellene egy
olyan célzott kezdeményezést vagy szervet, amely
Osszegy(jti és felllvizsgalja a ritka betegségek integralt
és holisztikus megkdzelitésének biztositasara szolgald
konkrét bevalt gyakorlatokat, valamint strukturalt és
szisztematikus ~ mddon  értékeli a  kdlonbozé
megkozelitések és beavatkozasok hatasat.

+ Az Eurdpai Referenciahalézatoknak és a tagallamok
igazgatd tanacsanak olyan stratégiai kuldetést kell
vallalniuk, amely az integraltabb ellatast tamogatja,
beleértve a Kkulonbdzé orvosi szakteruletek, de a

sz

Osszhangban az EUCERD Ritka Betegségek



https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf

Eurdpai Referenciahdlézataira vonatkozd ajanlasaival és
a Ritka Betegségekkel Foglalkozd Bizottsagi Szakértdi
Csoport _Ajanldsaval a Ritka Betegségek Szocidlis
Szolgaltatdsokba és Politikakba Valé Integracidjanak
Tamogatasara.

+ A ritka betegségek eurdpai Eréforraskdzpontjaival
partnerségben létre kell hozni (2025-ig) az integralt és
személykdzpontd gondozdssal foglalkozd,  ERN-kozi
munkacsoportot, amely a ritka betegségekkel él16
emberek integralt és személykdzpontd gondozasara
vonatkozd egyuttmUkodések és kozds iranymutatasok
kidolgozasat segiti: e cél elérése érdekében célzott
finanszirozast kell biztositani az érdekeltek széles kor(
talalkozdira és tevékenységeire.

+ Az ERN-eknek - a betegszervezetekkel egyuttmikodve -
olyan forrasokat és adatokat kell gyCjtenitk és
létrehozniuk, amelyek tdmogathatjak a ritka betegeket
abban, hogy helyi kornyezetlkben tdbb és jobban
adaptalt, integralt és személyre szabottabb elldtasban
részestljenek: az ilyen forrasokat heterogén ellatasi és
szocialis kornyezetben kell alkalmazni, azaltal, hogy a
komplex betegségben érintettek (gyakran kevéssé
ismert) szUkségleteinek tisztazasara és magyarazatara,
valamint a betegeket segitd adaptaciokra/
megkdzelitésekre Osszpontositanak; szlkség esetén
digitalis eszkozok felhasznalasaval, ahol szikséges és
hasznos.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak - a Ritka Betegségek Eurdpai
Eréforraskozpontjainak Haldzataval egyldttmUkddve - fel
kell hivnia a figyelmet a ritka betegségekkel foglalkozd
er6forraskdzpontok és mas, komplex betegségekkel és
fogyatékossagokkal  foglalkozd  kodzpontok — kozotti
hatarokon atnydld egyuttm(kodés szikségességére,
elsegitve a bevalt gyakorlatok azonositasat és
megosztasat, valamint a tudascserét.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak novelnie kell a ritka
betegségek valddi (klinikai, tarsadalmi, személyes és
pénzlgyi) hatasainak értékelésére szolgald finanszirozasi
lehetéségeket a ritka betegségek egyuttmikodésen
alapuld kutatasahoz, ahogyan arra a Ritka Betegségekkel
Foglalkozd Bizottsagi Szakértdi Csoport Ajanlasaiban
foglalt 10. ajanlas is utal, amely a Ritka Betegségek
Szocialis  Szolgaltatasokba és  Szakpolitikakba Vald
Integralasat Tamogatja.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tamogatnia kell a koncepcidt
bizonyitéd tanulmanyokat annak bemutatasara, hogy a
megel6z8, integralt elldtds nem csak jobb életminéséget
eredményezhet, és a ritka betegségben érintetteknek
biztositja az 6ket megilletd egészséglgyi és szocialis
ellatasi szinvonalhoz vald jogot,

hanem gazdasagi megtakaritasokat is; a bizonyitékokat
széles korben meg kell osztani.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tamogatnia kell a ritka
betegségekhez kapcsolddd funkciok és fogyatékossagok
szintjének felmérésére és nyilvanossagra hozatalara
iranyuld  kutatdsokat  egy  mindenki  szamara
hozzaférhetd, nyilvanos adatbazis segitségével. (példaul
az Orphanet Disability Project (Orphanet fogyatékossagi
projekt) vagy hasonld bdvitése révén).

+ Az orszagoknak szikség szerint be kell ruhazniuk az
unids szintd szabvanyok, infrastruktdrak és eszkdzok

telies  kord  végrehajtasdhoz, beleértve a  ritka
betegségekben érintettek szocialis és  holisztikus
szUkségleteivel kapcsolatos  meglévé  konszenzusos

ajanlasokat és forrasokat, nevezetesen a kdvetkezéket:

* A Ritka Betegségekkel Foglalkozd Bizottsagi Szakértéi
Csoport Ajanlasai a Ritka Betegségek Szocidlis
Szolgaltatasokba és Szakpolitikakba Vald
Beépitésének Tdmogatasara

* Az INNOVCare projekt ajanlasai

e Az EURORDIS "A holisztikus, _személykbézpontu
gondozas megvaldsitasa,_hogy senki se maradjon le"
cimd allasfoglalasaban  megfogalmazott ajanlasok
(amelyek korabbi eurdpai projektekre épliltek,
beleértve az EUCERD kozos fellépést és a RD-
ACTION-1).

+ Tekintettel arra, hogy a ritka betegségekre vonatkozé
nemzeti terveknek/stratégidknak az egészséglgyi és
szocidlis rendszereken bellli tevékenységeket kell
strukturalniuk, az e tervek/stratégiak végrehajtasara,
értékelésére és/vagy megujitasara hivatott szerveknek a
multidiszciplinaris szemlélet tamogatasa érdekében be
kell vonniuk az egészségligyi, a szocialis, joléti, munkalgyi
vagy azzal egyenérték(d minisztériumok és az oktatasi
minisztériumok képvisel8it.

+ A ritka betegségekre  vonatkozé  nemzeti
terveknek/stratégiaknak kulon forrasokat kell
biztositaniuk az egészséglgyi és szocidlis ellatas

Osszekapcsolasara és a holisztikus jollét lehet8vé tételére
(beleértve az oktatdsi - beleértve az atmeneti - és
foglalkoztatasi  lehet8ségeket is), valamint egyéb
Osztonzdket kell biztositaniuk az agazatkdzi Osszehangolt
ellatds  Osztonzésére (kUlonds  tekintettel az e-
egészséglgy, a rakellenes tervek és az adatstratégiak
altal kinalt lehet&ségekre).

+ Az orszagoknak tobb forrast kellene elkulonitenitk a
nem gyogyszeres terapiak koltségeinek fedezésére vagy
megtéritésére, beleértve a megel6z8, rehabilitacios és
palliativ  elldtdst (amennyiben a szakirodalomban
szerepl§ legjobb gyakorlatra vonatkozé iranymutatasok
ezt aldtamasztjak).


https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://innovcare.eu/recommendations/
https://www.eurordis.org/carepaper
https://www.eurordis.org/carepaper
https://www.eurordis.org/carepaper

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell, hogy a nemzeti
tertleten m(ikodd szakértdi kdzpontok (beleértve az ERN
elldtéhelyeket is) koncepcidja a lehet6 legjobban
megfelelien a ritka betegségek szakértéi kdzpontjai
mindségi  kritériumairdl szold EUCERD  ajanlasoknak,
beleértve a multidiszciplinaritds biztositdsara és a
paramedikalis, szocialis és oktatasi szerepl&kkel vald
egyuttmUkodésre vonatkozd kovetelményeket is.

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell, hogy a ritka
betegségekkel foglalkozd valamennyi szakérti kdzpont
(beleértve az ERN egészséglgyi szakembereit is) a
nemzeti terlleten betegellatasi koordinatori vagy
esetmenedzseri  (ritka beteg életut koordinator)
feladatokat is elldsson - ezeket a feladatokat hivatalos
karrier Utvonalnak kell kisérnie a képesités,

a (folyamatos) képzés és a fizetés tekintetében, és
tdmogatniuk kell a betegeket abban, hogy a
lakohelyikhoz kozelebb férjenek hozza a szikséges
egészséglgyi és szocidlis ellatashoz: az INNOVCARE
program képzési tapasztalatai itt tanulsagosak lehetnek.

+ Az orszagoknak biztositaniuk kell a ritka betegségekkel
foglalkozd szakért8i kozpontok és a fogyatékossaggal él6
ritka betegekkel foglalkozd Eréforraskdzpontok kozotti
megbizhatd haldzatépitést: ilyen haldzatépitésre hazai
kdzpontok hidnyaban hatarokon atnyuld alapon kertlhet
sor, amely esetben a nemzeti hatésagoknak eld kell
segiteniik a bevalt gyakorlatok megosztasat és az
ismeretek cseréjét.

"Az emberek azt hiszik, hogy kitalalom a tineteket, ami hozzajarul a rossz
mentalis egészségemhez, és kevésbé tudok megbirkézni vele"

egy Ritka beteg

+ Minden uniés és nemzeti szintl jogszabalynak
garantalnia kell, hogy az egészségi allapot vagy a
fogyatékossag alapjan  torténd  megkulonboztetés
semmilyen formaban ne fordulhasson el8. Az_Egyenld
Banasmaodrdl Szol6 Horizontélis Iranyelvet gyorsan el kell
fogadni, és az Eurépai Alapjogi Charta 21. cikkében foglalt
valamennyi alapon és minden terlleten torténd
megkulonboztetés ellen fel kell 1épni.

+ A Szocidlis Jogok Eurdpai Pillérébdl szarmazo
valamennyi  jogalkotasi javaslatnak és  ajanlasnak
figyelembe kell vennie a ritka betegséggel él6ket, az Gket
gondozdkat  és  mds,  Osszetett  betegségben
/fogyatékossagban érintettek sajatos igényeit.

+ A 'Szocidlis Eredménytablanak” olyan egyértelm(
mutatokat kell bevezetnie, amelyek tlkrozik a valdsagot a
helyszinen, valamint olyan nyomon kovetési eszkdzoket,
amelyek  tdmogatjdk a  hatékony  szakpolitikai
valtozasokat.

+ A ritka betegségekben és komplex allapotokban
érintett emberek szamara biztositani kell a magas
szinvonall oktatashoz vald hozzaférést. Szikség esetén
az adaptalt oktatasnak hozzaférhetének kell lennie, és
olyan médon kell megvaldsulnia, amely minden személyt
tamogat abban, hogy maximalisan kiaknazhassa a benne
rejl§ lehet8ségeket.

+ A ritka betegséggel él6 emberek foglalkoztatasanak
vagy onfoglalkoztatasanak javitasa érdekében személyre
szabott segitségre van szUkség, példaul karrier-
tanacsadasra a teljes értékd szakmai lehet8ségek
feltdrasa érdekében.

+ Minden unids és nemzeti szintl jogszabdlynak
garantalnia kell, hogy a foglalkoztatds minden formajat
illetéen - beleértve a toborzast, a felvételt, a
foglalkoztatast, a szakmai el6menetelt, valamint a
biztonsagos és egészséges munkakorulményeket - ne

fordulhasson el az egészségi dllapoton  vagy
fogyatékossagon alapuld megkulonboztetés. A
foglalkoztatasi  esélyegyenléségi  iranyelvet  teljes

mértékben végre kell hajtani az unids alapokon keresztul
nydjtott célzott tamogatassal, megfelel6 jogszabalyi
keretekkel és a hatranyos helyzetl csoportok munkaerg-
piaci integracidjat tamogatd gyakorlatok cseréjével az
aktiv munkaerd-piaci politikak részeként.


https://eur-lex.europa.eu/legal-content/en/TXT/?uri=CELEX%3A52008PC0426
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/en/TXT/?uri=CELEX%3A52008PC0426
https://ec.europa.eu/info/aid-development-cooperation-fundamental-rights/your-rights-eu/eu-charter-fundamental-rights_en
https://ec.europa.eu/info/aid-development-cooperation-fundamental-rights/your-rights-eu/eu-charter-fundamental-rights_en
https://composite-indicators.jrc.ec.europa.eu/social-scoreboard/

+ Biztositani kell a szocidlis védelmi intézkedésekhez, a
nyugdijjogosultsaghoz és az apolasi tamogatashoz vald
hozzaférést a ritka betegségben  érintetteknek,
apoldiknak és mas, Osszetett betegségben él6k szamara
is, abban az esetben amikor allapotuk miatt nem tudnak
dolgozni, vagy a betegség miatt részmunkaidében kell

munkat talalniuk.

+ Intézkedések szUkségesek annak biztositasara, hogy a
ritka betegséggel él8 és fogyatékkal él6 embereket, akik
tanulni  és/vagy civil szervezetek  Onkénteseiként
tevékenykedni kivannak, semmiképpen ne fosszak meg
jogaiktdl, beleértve a fogyatékossagi és nyugdijszerd
ellatasokat.

+ Az eurdpai orszagoknak a Munka és a Maganélet
Egyensulyarol Szold  Iranyelv  végrehajtdsa és mas
eszkdzok révén biztositaniuk kell, hogy a komplex
allapotu/fogyatékossaggal él6k és gondozdik jogosultak
legyenek olyan speciadlis mechanizmusokra, amelyek
tamogatjak a munkaerdpiacra vald bejutasukat és a
munkaer8piacon valé megtartasukat:
* Rugalmas  munkaszervezés,
munkaid8 és tavmunka;
e Egészséglgyi/rokkantsagi allapotuk vagy gondozasi
kotelezettségeik miatt indokolt tavollét;
e Eszszer( alkalmazkodas a munkahelyen.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak meg kell adnia a
tagallamoknak a szlkséges tamogatast ahhoz, hogy a
munka és a maganélet kozotti egyensulyrél szold (EU)
2019/1158 iranyelv teljes kord végrehajtasat biztositsak a
ritka betegséggel él6k minden olyan szul6je és gondozdja
szamara, akinek sziksége van ezekre a rendelkezésekre.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak a 2000/78/EK iranyelv 5.
cikkével 0Osszhangban iranymutatast kellene adnia a
tagallamok szamara arrdl, hogy miként biztosithatd a
ritka betegséggel él6 emberek szamara a munkahelyen
vald észszer( alkalmazkodas. Az irdnymutatasoknak arra
kell 0sztonbznilk a tagdllamokat, hogy a ritka
betegséggel él6k szamara megfelel6 szabadsagot és
rugalmas munkaszervezést biztositsanak, a munka és a
maganélet  egyensulyarél  szold  (EU)  2019/1158
iranyelvben a szildknek és az apoldknak kinalt
rendelkezésekkel &sszhangban.

példaul  rugalmas

+ A jovBbeli EU Gyermek Garancianak teljes mértékben
figyelembe kell vennie a legkiszolgaltatottabb helyzetben
lévd gyermekek:

- példaul a ritka betegséggel é16, rakos vagy gyermekkori
rakos megbetegedést tuléld gyermekek - kihivasait, az
unids és nemzeti politikai  kereteket és pénzugyi
forrdsokat iranyftva, hogy megfelel§  forrasokat
biztositson a gyermekgondozasi és korai beavatkozasi
szolgaltatasokhoz;

+ Az unids tagallamoknak specialis mechanizmusokat kell
bevezetnitk a nemzeti szakpolitikai agazatok kozotti
koordinacié biztositasara, multidiszciplinaris
megkdzelités keretében, az egészséglgyi, szocialis,
munkalgyi, oktatasi és  kutatdsi minisztériumok
bevonasaval. Minisztériumok kozotti munkacsoportokat
és kozos koltségvetést kell Iétrehozni a minisztériumok
kozott;

+ A fogyatékossaggal él16 személyek jogairdl szélo jovébeli
eurdpai stratégianak iranymutatast kell nydjtania a
tagallamok szamara a fogyatékossagi  értékelési
eljarasokrdl  annak  biztositasa érdekében, hogy a
fogyatékossag valamennyi tipusaval - beleértve a ritka
vagy tobbszords karosodassal él6 személyeket is -
rendelkezé személyek ne maradjanak figyelmen kivul, és
megfelel§ szintd fogyatékossagi tamogatast, szocialis
védelmi rendszereket, kozosségi szolgaltatasokat és
6nallo életvitelre vonatkozd intézkedéseket kapjanak;

+ Az Eurdpai Bizottsagon beldl létre kell hozni egy, a
Fogyatékossaggal EI6  Személyek  Jogairdl — Sz6l6
Egyezményt  (CRPD) kezel6  egységet az EU
Jogérvényesulésért és Fogyasztovédelemért Felel8s
FSigazgatdsagan, az egyenl@ségért felel6s unids biztos
fellgyelete alatt. Ez az egység lenne felelés a
fogyatékossaggal él6 személyek jogairdl széld ENSZ-
egyezmény végrehajtasaért és az unids intézményekben
m(koédd  valamennyi  fogyatékosugyi  fokuszpont
munkajanak koordinalasaért;

+ Az EU tagallamainak garantalniuk kell, hogy minden
ritka betegséggel é16 és gondozdik jogosultak legyenek
szocialis  munkashoz, valamint megfelel6 szocialis
védelemhez és tdrsadalmi befogadasra vonatkozd, az
egyéni szUkségleteikhez és a megélhetési koltségekhez
igazodo rendelkezésekhez;

+ A "feledésbe meriléshez vald jogot" be kell vezetni a
nemzeti jogszabalyokba: a ritka betegségekre vagy rakos
megbetegedésekre vonatkozd orvosi informdciokat a
biztositasi szervezetek nem gy(ljthetnek vagy tarthatnak
meg a kezelés befejezését kovetd tiz évnél hosszabb
ideig (gyermekbetegek esetében Ot évig).

+ A betegszervezetek a betegek, csaladtagjaik és
gondozoik szamara a betegek Utja soran specialis
tdmogatast, tajékoztatast és tanacsadast is nydjtanak.
Szocidlis  tevékenységlket az eurdpai és nemzeti
hatdsagoknak tamogatniuk kell.



INTEGRALT ES SZEMELYKOZPONTU GONDOZAS

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az alabbi adatok tobb, 2016 és 2021 kozott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel él6k elmondtak véleménylket egy sor kérdésrdl, példaul a kutatasban vald
részvételrdl, a kezelésekhez vald hozzaférésrdl, a szocidlis ellatasi igényekrdél, a COVID-19 életUkre gyakorolt hatasardl
és a 2030-ra vonatkozd reményeikrdl. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

INTEGRALT ES SZEMELYKOZPONTU GONDOZAS

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



A SIKER NYOMON KOVETESE

A vonatkozd eurdpai és nemzetkdzi jogszabalyok végrehajtasanak értékelése fokozott
elszamoltathatdsag mellett.

Az Eurdpai Bizottsag Strukturalis Reformokat Tamogatd Szolgalatanak (SRSS) és mas
kozos alapok felhaszndlasanak nyomon kdvetése a vonatkozd jogszabalyok és
szakpolitikak végrehajtasanak tamogatasa érdekében.

A szakpolitikdk, programok és szolgaltatasok elmozdulasanak nyomon kdvetése a tisztan
klinikai betegség értékeléstdl a személykdzponty, holisztikus tapasztalat értékelése felé.

A szakpolitikdk, programok és szolgaltatasok hatasanak agazatkozi (egészséglgyi-
gazdasagi-tarsadalmi) elemzése betegkdzpontd tanulmanyok segitségével.

Az integralt és személykdzpontl gondozas rendszeres nyomon kovetése a ritka
betegséggel él6k és gondozdik tapasztalatai és elvarasai alapjan, egyltt a pszicholdgiai és
szocialpolitika, a programtervezés és a szolgaltatasnyujtas teruletén dolgozdkéval.

"A ellatasoknak multidiszciplinarisnak kell lennilk, és lehetdvé kell tenniuk, hogy
a kalénbo6z6 szakemberek ugyanazon a napon és ugyanazon a helyen lathassak

a beteget. A kommunikacié és a megfeleld kezelés meghatarozasanak
megkonnyitése mellett elkerilhet6 lenne az is, hogy a betegnek kulénb6z6

idépontokra és helyekre kelljen mennie, ami miatt tavol marad a munkajatol és

sokat kell utaznia."

egy Ritka beteg



A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

A SZEGENYSEG CSOKKENTESE

A ritka betegségben érintettek és csaladjaik gazdasagi kiszolgaltatottsaganak
kezelésével hozzajarulunk az eurdpai polgarok korében tapasztalhatd
szegénység felszamolasahoz.

AZ EGESZSEG ES A JOLIET JAVITASA

A ritka betegséggel él6k holisztikus igényeinek kielégitése nemcsak kdzvetlenul
hozzajarul az eurdpai polgarok nagy szazalékanak jobb egészségéhez és
jollétéhez, hanem javitia a gondozdk és a csaladok pszicholdgiai és szocidlis
jollététis.

AZ OKTATAS MINOSEGENEK JAVITASA

Mivel a ritka betegségek 50-70%-a gyermekeket érint, sok ritka betegségben
érintettnek nehézséget okoz az iskolaba jaras, az orvosi rendelések gyakorisaga,
a létesitmények elérhetetlensége és a nem megfelel® oktatasi médszerek miatt.
A ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek terjesztésével a tanarok,
pedagdgusok és a kovetkezd generacid korében el8segitjuk az elfogadas
kultdrajat és egy olyan vilagot teremthettnk, ahol minden gyermeknek esélye van
a tanulasra.

A NEMEK KOZOTTI EGYENLOSEG ELERESE

A ritka betegséggel é16 vagy azt apold ndk aranytalanul nagy szamban érintettek.
Betegként tuneteiket kevésbé veszik komolyan, mint a férfiakét. A ndk
gyakrabban vallaljdk a csaladjukban éI§ ritka beteg elsédleges gondozdjanak
szerepét, és igy nagyobb megszakitasokkal kell szamolniuk a szakmai életikben,
nagyobb stresszel, valamint fizikai és érzelmi megterheléssel kell szamolniuk.

TISZTESSEGES MUNKA ES GAZDASAGI NOVEKEDES

A ritka betegséggel él6k tarsadalomba és gazdasagba vald integralasaval Eurdpa
lakossaganak jelent8s része szamadra javulhat a tisztességes munka és a
gazdasagi ndvekedés.



AZ EGYENLOTLENSEGEK CSOKKENTESE

A ritka betegséggel él6k jelenleg egy marginalizalt és lathatatlan népesség,
akiknek kevés informacid all rendelkezésre a betegségukrél, és nagyon kevés
kezelési lehet8ségik van. Tarsadalmi helyzetlk vagy szarmazasuk miatt gyakran
egyenl8tlenséget szenvednek el az egészségligyi szolgdltatasokhoz és a
kezeléshez valé hozzaférés, valamint a fizetendd arak tekintetében. Azzal, hogy
biztositjuk, hogy a ritka betegséggel éI6k kezelése és figyelembevétele Eurdpa-
szerte egyenld legyen, hozzajarulunk az egyenl8tlenségek csdkkentéséhez.
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https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex%3A32019L1158
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/en/TXT/?uri=CELEX%3A52008PC0426
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=celex%3A32000L0078
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RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE

A ritka betegségekkel foglalkoz¢ kozosség felismeri, hogy
szUkségszerlien gyakran a ritka betegséggel él6k a
legmotivaltabb érdekeltek a betegséglikkel kapcsolatos
elbrelépésben, amikor nemcsak a betegséggel él6k
szama alacsony, hanem a tudds, a szakértelem és a
rendelkezésre all6 finanszirozas is hianyzik ahhoz, hogy
tobbet tegyenek. A ritka betegségek kozbssége azt is
felismeri, hogy a ritka betegségekkel kapcsolatos
problémak és megoldasok kidolgozasa a szakemberek és
az altaluk szolgalt kozosségek kozotti partnerségben
jobban megfelel a betegek tényleges szlkségleteinek, és
végsd soron mindenki szamara jobb eredményekhez
vezet. A ritka betegséggel él6k részesei a szUkségleteik

kielégitését célzd kollektiv és felel6és megoldasoknak, és
az 6 szerepvallaldsuk mindannyiunk szamara értéket
teremt. A ritka betegségben érintettek tudasa és
tapasztalata értékes eszkoz a jovobeli intézkedések és
szakpolitikdk  kialakitasdban, valamint a  hasonld
kihivasokkal kizdék tdmogatasaban. A ritka betegségek
kozossége olyan jovét képzel el, amelyben a ritka
betegséggel él6k és képviselbik a megfeleld szint(
cselekvésben vagy szakpolitikai déntéshozatalban vald
részvétel révén tamogathatjak az elérelépést, és ehhez
egyenrangl  partnerként megfelel§ informacidkkal,
megfelel§ képzéssel és kapacitasépitéssel tamogatjak
Bket.



PARTNERSEG A BETEGEKKEL

Minden ritka betegségben élbnek és
érdekképviselbiknek - akik a ritka betegségekkel
kapcsolatos szakpolitikak és intézkedések javitasat
kivanjak elérni - egy olyan ékoszisztémaban kell
megtalalniuk a szerepuket, amely elésegiti és
jutalmazza az értelmes betegpartnerséget, amelyet a
k6z0s alkotads etikdja példdz, amely magdban foglalja
a ritka betegségben él6ket és képviselbiket, de
tulmutat a puszta részvétellikon, elkotelezettséglikon
s képessé tétellikon.



PARTNERSEG
A BETEGEKKEL

Olyan dltaldnos kultdra, amely a szakpolitikdkban és a finanszirozasban tukrozédik, és amely 6sztonzi a
ritka betegséggel él6k érdemi részvételét, elkotelezettségét, bevonasat és vezetd szerepét a diagnosztikai
eszkdzok, kezelések és innovativ megoldasok kutatasaban, ellatdsaban és fejlesztésében, hogy javuljon a
ritka betegséggel él6k egészséglgyi és tarsadalmi helyzete, egészséglgyi elldtasa, autondmiaja,
életmin8sége és jOlléte Eurdpaban. A betegek partnerségét mind a kdz-, mind a maganszektorban
Osztonozni kell, és a ritka betegségben érintettek és képvisel8ik gyakran partneri 6sszekotd kapocsként
szolgalhatnak a kettd kozott.

KUlonosen a kovetkezd, a ritka betegséggel él6k és képviselSik részvételét elGsegité vagy kikényszeritd
intézkedéseket kell tamogatni eurdpai, nemzeti, regionalis és helyi szinten:

+ A betegek partnersége a kutatasban, beleértve a betegek altal jelentett eredmények (PROM) és a
betegek altal jelentett tapasztalatok (PREM) gylijtését a betegséggel kapcsolatos ismeretek és a magas
szinvonall kezelések fejlesztésének felgyorsitasat tamogatd bizonyitékok javitasa érdekében.

+ Kommunikacio - minden egészséglgyi és szocialis ellatasi vagy kutatasi kezdeményezésnek felelésnek
kell lennie és megfelel6en tamogatnia kell a résztvevék tajékoztatasat és naprakészen tartasat. Az
egészséglgyi és szocidlis elldtasban dolgozd szakembereknek a betegeket egyenrangl partnerként kell
bevonniuk az elldtasukra vonatkozd dontésekbe.

+ Betegekkel vald partnerség és érdemi részvétel a tobb érdekelt fél részvételével zajld
kezdeményezésekben, projektekben és parbeszédekben.

+ A nemzeti és eurOpai erny8szervezetek és betegségspecifikus betegcsoportok tamogatdsa a
kapacitasépités érdekében képzéssel és a ritka betegséggel él6k és képviselbik képessé tételével arra,
hogy tamogassak a meglévd kezdeményezéseket vagy adott esetben sajat kezdeményezéseket
inditsanak.

+ A legritkdbb betegségekkel foglalkozd Uj eurdpai vagy globdlis betegkdzdsségek, csoportok vagy
szervezetek tdmogatasa.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

EGY OLYAN OKOSZISZTEMA, AMELY
ELOSEGITI AZ ERDEMI
BETEGPARTNERSEGEKET

A ritka betegségek diagnosztikdjaban, megel&zésében,
kezelésében, kutatdsaban, gondozasaban és holisztikus
tdmogatasaban érintett valamennyi érdekelt félnek hozza
kell jarulnia egy olyan Okoszisztéma létrehozasahoz,
amely  el8segiti  és  jutalmazza az  értelmes
betegpartnerséget, amelyet a kozos alkotas etikaja
példaz, és amely tdlmutat a puszta részvételen,
elkotelezettségen, s6t a képessé tételen.

+ A politikai dontéshozoknak, orvosoknak, kutatoknak és
minden mas érdekelt csoportnak egyenld értéket kell
tulajdonitaniuk a ritka betegek és gondozdk munkajanak
és hozzijaruldsanak, elismerve az dltaluk nydjtott
egyedulalld szolgaltatasokat és ismereteket.

+ A tartalmasabb és méltanyosabb betegpartnerségnek
kell az aranyszaballyd valnia minden egészségliggyel
kapcsolatos tevékenységben, nemcsak a kutatasban,
hanem az ellatds nyujtasatdl a politikai dontéshozatalig
minden relevans teruleten:

e Konkrét mutatdkat kell kidolgozni eurdpai - és adott
esetben globadlis - szinten a betegpartnerségek
sikerének mérésére az adott tevékenységekben; a
kutatas esetében ezeknek a PARADIGM IMI 2 projekt
eredményeire kell épulnitk.

e Az érdekelt feleknek tudomasul kell vennitk, hogy a
ritka beteg partnerségek esetében nincs szigory,
mindenre alkalmazhaté modell, és fel kell készilnidk
a megkozelitések szlkség szerinti kiigazitasara.

e Az értelmes betegpartnerségekre vonatkozd szilard
és konkrét példakat az egyes terileteken vilagszerte
terjeszteni kell.

+ Az illetékes nemzeti hatdsagoknak biztositaniuk kell a
betegek érdemi partnerségét a nemzeti tervek és
stratégiak, valamint a ritka betegségekre vonatkozé

egyéb szakpolitikdk, illetve a gyermekkori rakos
megbetegedésekre és a feln6ttkori ritka rakos
megbetegedésekre vonatkozo intézkedések

kidolgozasaban, végrehajtasaban, nyomon kdvetésében
és értékelésében, aktualizélasaban, valamint az ezekben
meghatarozott valamennyi tevékenységben.

+ A politikai dontéshozdknak, orvosoknak, kutatoknak,
betegeknek és minden mas érdekelt félnek fel kell
ismernie, hogy szilard és méltanyos betegpartnerség
nem létezhet, ha a szolgdltatasokat, az id6t és a
szakértelmet dijazas nélkdl nydjtjak; kovetkezésképpen
biztositaniuk kell a pénzigyi tamogatas és kompenzacio
igazsagos és atlathatd rendszerét (ami egyuttal szélesiti
a képviseletet a fuggetlen pénzlugyi eszkozok jelenlegi
de facto kdvetelményének megsziintetésével).

+ A politikai dontéshozoknak, orvosoknak, kutatoknak
és minden mas érdekelt félnek kulonos figyelmet kell
forditania a hozzaférhetéségre, amikor a ritka
betegségekkel kapcsolatos betegpartnerségeket épitik
ki, figyelembe véve nemcsak az olyan akadalyokat, mint
a nyelvi akadalyok, hanem a tanuldsi nehézségekkel,
hallds-  és/vagy  lataskarosodassal  stb.  kuzddk
hozzaférhet8ségi kdvetelményeit is.

+ A ritka betegséggel él6k (és gondozoéik) képességét,
hogy alapvetd érdekérvényesitd szerepet toltsenek be
és betegpartnerségeket épitsenek ki, akadalyozzak azok
az aranytalan kihivasok, amelyekkel az élet minden
teruletén szembesulnek, a pszichoszocialis
nehézségektdl kezdve a pénzlgyi, oktatasi és
foglalkoztatasi akadalyokig, ezért a ritka betegek és
gondozoik szamara megfeleld holisztikus tamogatas
nyUjtasanak - amely magaban foglalja a szocidlis ellatast
és a megfeleld szocialpolitikai intézkedéseket - prioritast
kell jelentenie az illetékes nemzeti hatdsagok szamara,
amelyek olyan 06koszisztémat kivannak tamogatni,
amelyben a betegpartnerségek virdgozhatnak.

"Szeretném, ha a betegszervezetek professzionalizalédnanak, és indul6
tamogatottsaggal mikodhetnének annak érdekében, hogy alkalmazottakkal
dolgozhassanak a jobb munkavégzés érdekében”

egy Ritka beteg


https://imi-paradigm.eu/petoolbox/
https://imi-paradigm.eu/petoolbox/

Az eurdpai és nemzeti hatdsagoknak stratégiai,
koherens és tartds tamogatast kell nydjtaniuk a ritka
betegségek teriletén a betegekkel vald partnerségeket
tdmogatd, erbteljes képzési  tevékenységek  és
programok tokéletesitéséhez és kiterjesztéséhez.

+ tovabb kell fejleszteni és bdviteni kell a ritka
betegségek tertletén a hatékony betegpartnerség
kialakitasanak megértését célzd eurdpai szintd képzést,
amely egyrészt a betegek/csaladok/gondozdék, masrészt
a kutatok és az egészséglgyi szakemberek szamara
testre szabott elemeket tartalmaz, és lehet8séget ad az
érdekelt felek kdzos képzésére.

+ a ritka betegségben érintett
betegek/csaladok/gondozdk "alapvetd készségeinek"
eurdpai szintl képzését tovabb kell fejleszteni és
béviteni kell, hangsulyt fektetve a bizalom épitésre és a
stratégiai, diplomaciai és dontéshozatali kompetenciak
fejlesztésére a vezetdi pozicidkra torekvok szamara.

+ A betegszervezeteknek kulénds hangsulyt kell
fektetnilk a fiatal betegjogi aktivistak kovetkezd

C sz

+ A nemzeti hatésagoknak fontoléra kell vennidk, hogy
tdmogassak és felhasznaljak az olyan
csoportok/kezdeményezések 3altal biztositott képzési
kurzusokat és anyagokat, mint a Ritka Betegségek
Eurdpai K6z6s Programja, az EURORDIS Open Academy,
és az EUPATI - amelyek az eurdpai szinten elfogadott, a
ritka betegek partnerségének legjobb gyakorlatait
tdmogatjak - azaltal, hogy tamogatjak végrehajtasukat
és megkonnyitik a nemzeti szint(, nemzeti nyelven
torténd hozzaférésiket.

+ Bar a ritka betegségek és a magasan specializalt
ellatas terUletén elengedhetetlen, hogy specialis
képzést nyljtsanak arrdl, hogyan lehet érdemi
betegpartnerségeket kialakitani és fenntartani, az
illetékes  nemzeti  hatdsagoknak  mindazonaltal
hangsulyozniuk kell a betegpartnerségek értékét az
altalanosabb képzési és oktatasi programokban az
elldtassal, kutatassal és a szakpolitikaval kapcsolatos
szakmak szamara.

Teljes mértékben ki kell aknazni az ERN-ek azon lehet8ségét,
hogy szilard betegpartnerségeket alakitsanak ki, mind
belséleg, mind kozvetve, a bevalt gyakorlatok és erdforrasok
terjesztése révén:

+ Az Eurdpai Referenciahalézatoknak (ERN-ek) vildgos és
atlathato szabalyokat kell kidolgozniuk a betegek bevonasara,
megfelel6en tamogatva a betegszervezetek és képvisel6ik
részvételét az ERN kulonboz6 tevékenységeiben, és méltanyos
kompenzaciot kell nydjtaniuk a betegek képvisel8inek.

+ Az ERN-eken belll lehet8séget kell teremteni a betegek (és
nem csak az ERN egészséglgyi kdzpontokba jaré betegek)
szamara, hogy er8s adatpartnerségeket alakitsanak ki,
meghatarozzak az iranyitast, és adatokat
szolgaltassanak/kivonjanak a megfeleld nyilvantartasokbdl,
ellatasi nyilvantartasokbdl és mas relevans adatforrasokbol.

+ Az ERN-eket tamogatni kell abban, hogy a betegekkel és a
szakmai szervezetekkel egyuttmUkddve felUlvizsgaljak és
bdvitsék betegségspecifikus tagsagi kritériumaikat, hangsulyt
fektetve a szikséges multidiszciplinaris szakértelemre: ily
maodon az unids orszagok (sét talan a globalis RB-kdzosség is)
megbizhatd kritériumokat alkalmazhatnanak, amelyek alapjan
meghatarozhatd a szakértelem az adott betegségtertleteken

+ Az ERN-eknek a betegszervezetekkel egytttmdkodve olyan
forrasokat kell 0Osszegy(ijtenitk és létrehozniuk, amelyek
tdmogathatjak a ritka betegeket abban, hogy helyi
kornyezetikben integraltabb és személyre szabottabb
ellatasban részestljenek: az ilyen forrasoknak a heterogén
elldtasi és szocidlis kornyezetre is ki kell terjedniuk, azaltal,
hogy a komplex betegségben érintett betegek (gyakran

kevéssé ismert) szUkségleteinek tisztazasara és
magyarazatara, valamint az olyan
adaptacidkra/megkdzelitésekre  dsszpontositanak, amelyek

segithetnek.

+ Az ERN-eknek 6sztondzniuk kell az ePAG-ok és a szélesebb
kozosségeket  képvisel6, az  ERN-hez  kapcsolddd
szerepkdrokben  tevékenykedd betegek  magatartasi
kédexének és feladatmeghatarozasanak kidolgozadsat és
betartasat.

+ Az ERN-eknek el§ kell segitenitk a megosztott dontéshozatal
kulturajanak elémozditasat a beteg- orvos kapcsolatban,
Osztdndzve az ERN egészséglgyi szolgaltatdit és a "tarsult”
kdzpontok szakembereit, hogy a rendelkezésre allo kezelések
és  megkozelitések tekintetében minden lehet8séget
megvitassanak, és ezaltal a betegeket képessé tegyék arra,
hogy az ellatd csapattal egylttmdkodve, tajékozottabb
dontéseket hozzanak.


https://www.ejprarediseases.org/
https://www.ejprarediseases.org/
https://openacademy.eurordis.org/
https://eupati.eu/
https://eupati.eu/

A ritka betegségek kutatasaban a betegek kozotti szilard
és méltanyos partnerségek kialakitasara szolgald
eszkozoket, forrasokat és bevalt gyakorlatokat kell
kidolgozni és alkalmazni.

+ A kutatoknak és a kutatasfinanszirozéknak figyelembe
kell vennitk és végre kell hajtaniuk az EJP_RD révid
Utmutatojanak elveit a ritka betegségek kutatasaval
kapcsolatos projektekhez kapcsolédo
betegpartnerségrél.

+ A PARADIGM projekt altal létrehozott betegbevondsi
eszkoztarat a kutatoknak és a kutatasfinanszirozéknak
alkalmazniuk kell, tdbbek kdzott a betegek képességének
felmérésére, az Osszeférhetetlenségek elkertlésére, a
betegek tamogatasara a versengd érdekek kezelésében,
a betegszolgdltatasok tisztességes piaci értékének
értékelésére.

+ A betegjogi képvisel8k és a gydgyszeripari vallalatok
kOzOott] észszer( megallapodasokra  vonatkozo
iranymutato elveket szélesebb kdrben kellene alkalmazni.
Ennek a tobb érdekelt felet érint§ kezdeményezésnek a
célja, hogy a két fél kozotti jogi megallapodasokat
egyszerlbbé és elfogadhatobba tegye, mikozben
mindkét fél szamara megfeleld védelmet és szabalyokat
biztosit. A betegpartnerségeknek a teljes kutatasi és
fejlesztési folyamatra ki kell terjednilk, beleértve a
preklinikai ~ szakaszt is: a  kutatéknak és a
kutatasfinanszirozoknak tamogatniuk kell a betegeket és
a betegek képviseldit a kutatasi menetrend alakitasaban,
a  kutatdsi  prioritdsok  és a  tudashianyok
meghatarozasaban, valamint a padlydzati felhivasok
szbvegéhez vald hozzajaruldsban, tovabbda a mar
folyamatban 1évd kutatasban vald partnerségben; a Ritka
Betegségek Eurdpai Kozds Programjanak  Koézos
Transznacionalis Palyazati Felhivasai j6 példat mutatnak a
ritka betegségek kutatdasaban a betegpartnerség
kiépitésének helyes gyakorlatara, és jo kiindulasi
modellnek tekinthetdk a fejlesztéshez

+ A Dbetegeknek és a3 kutatoknak  kétiranyu
kommunikaciot és egyuttmikodést kell biztositaniuk a
ritka betegségek kutatasaban a betegpartnerség javitasa
érdekében: a kutatoknak be kell vonniuk a betegeket
olyan tevékenységekbe, mint a konferenciadk, kiadvanyok
és szemindriumok szervezése (hogy segitsék a tobbi
kutaténak a betegpartnerség hozzaadott értékérél vald
oktatasat és tajékoztatasat), a betegszervezeteknek pedig

be kell vonniuk a kutatdkat csaladi napok, konferenciak,
hirlevelek és mas megfeleld tevékenységek szervezésébe.

+ A kutatasban részt venni kivand betegek kapacitasanak
és  Onbizalmanak  novelésére  iranyuld  képzési
tevékenységek kiegészitéseként a kutatok szamara a
kutatasi szervek és kezdeményezések altal finanszirozott
specialis képzést kell biztositani, amely bemutatja,
hogyan lehet a ritka betegeket bevonni a kutatasi
tevékenységek teljes ciklusdaba, és hogyan lehet
kolcsdndsen elényds partnerségeket kialakitani.

+ 2030-ra, a ritka Dbetegségek terlletén a
betegpartnerségek hozzaadott értékének fokozatos
bizonyitasat kdvet8en a betegszervezeteket rutinszer(en
és szisztematikusan teljes jogl partnerként kel
figyelembe venni és bevonni minden alap-, preklinikai,
klinikai, transzlaciés vagy szocialis kutatasba.

+ A kutatdsi  tevékenységekben  és  kutatasi
eseményekben valé betegpartnerségekre vonatkozd
célokat kell meghatarozni, elfogadott mérdszamok
alapjan (a PARADIGM IMI 2 projekt eredményeire épitve).

+ A betegpartnerséget a ritka betegségek transzlacios
kutatasanak alapvetd sarokkovének kell tekinteni: a ritka
betegségek  gydgyszereinek  forgalomba  hozatali
engedélyezési eljarasanak részeként bizonyitékot kell
szolgaltatni a szilard betegpartnerségrol.

+ Az olyan kezdeményezések eredményeit és forrasait,
mint az EFPIA és az EURORDIS Ko&zosségi Tanacsado
Testulet (CAB) programja, amelyek célja a vallalat és a
beteg kozotti interakcidkat iranyitd politikai elvek és
magatartasi kddexek kidolgozasa, fenn kell tartani.

+ Az iparnak, a kutatéknak és a betegszervezeteknek fel
kell tarniuk egy (vagy tobb) atlathaté munkamodellt,
amely a ritka betegek érdekvédelmi szervezeteinek
alapszintd pénzlgyi tamogatast nyljt az alapvetd céljaik
eléréséhez, mikozben fuggetlenek maradnak és megérzik
hitelességlket.


https://www.ejprarediseases.org/wp-content/uploads/2020/08/SHORT-GUIDE-ON-PATIENT-PARTNERSHIPS-IN-RARE-DISEASE-RESEARCH-PROJECTS.pdf
https://imi-paradigm.eu/
https://imi-paradigm.eu/
https://imi-paradigm.eu/
https://wecanadvocate.eu/wp-content/uploads/2019/03/Guiding-Principles_final-document6.2_clean.pdf
https://wecanadvocate.eu/wp-content/uploads/2019/03/Guiding-Principles_final-document6.2_clean.pdf

PARTNERSEG A BETEGEKKEL

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az alabbi adatok tobb, 2016 és 2021 kozott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel él6k elmondtak véleménylket egy sor kérdésrdl, példaul a kutatasban vald
részvételrdl, a kezelésekhez valé hozzaférésrdl, a szocidlis ellatasi igényekrdl, a COVID-19 életikre gyakorolt hatasarol
és a 2030-ra vonatkozd reményeikrdl. Tudjon meg tobbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

PARTNERSEG A BETEGEKKEL

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



A SIKER NYOMON KOVETESE

SzUkséges a betegek részvételének nyomon kovetése az egészséglgyi, kutatasi és
gyogyszerfejlesztési kezdeményezésekben eurdpai és nemzeti szinten, valamint az
allami- és maganszektorban.

A betegpartnerségnek az egészséglgyi, kutatasi és fejlesztési eredményekre gyakorolt
hatasanak tovabbi felllvizsgalata, valamint a hatékony partnerségek megvaldsitasanak
fennmarado akadalyainak és el8segitéinek ismertetése.

A jogalkotasi, szabalyozasi és szakpolitikai testiletek dontéshozd bizottsagaiban
szavazati joggal rendelkezd betegek vagy betegképvisel6k szazalékos aranyanak
nyomon kovetése.

A betegek altal jelentett eredmények és tapasztalatok beépitésének nyomon kovetése a
szabvanyositott nemzeti/regionalis szabalyozasi eljarasokba.



PARTNERSEG A BETEGEKKEL

A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

A PARTNERSEGEK BOVITESE

Mivel a ritka betegségek Osszetett allapotok, minden agazat részérdl
partnerséget igényelnek, és az érintettek és képviselSik gyakran a legjobb
helyzetben vannak ahhoz, hogy az 6sszes érdekelt felet egy kdzos cél koré
gylijtsék, amely végsd soron el8relépéshez vezet. A betegekkel vald valddi
partnerség megvaldsitasaval a politikaalkotas, a klinikai gyakorlat vagy a kutatas
és fejlesztés terén a dontéshozok, a maganszektor és a civil tarsadalom kozotti
partnerségek is megvaldsulnak, amelyek szikségesek e fenntarthato fejlédési cél
eléréséhez.



{:&} PARTNERSEG A BETEGEKKEL

e REFERENCIAK

“ PARADIGM IMI 2 project
https://imi-paradigm.eu/petoolbox/

Patient Engagement Toolbox created by the PARADIGM project
https://imi-paradigm.eu/

European Joint Programmeon Rare Diseases - (EJP RD)
https://www.ejprarediseases.org/

EJP RD Short guide on patient partnerships in rare diseases research projects
https://www.ejprarediseases.org/wp-content/uploads/2020/08/SHORT-GUIDE-ON-PATIENT-
PARTNERSHIPS-IN-RARE-DISEASE-RESEARCH-PROJECTS.pdf

“ EURORDIS Open Academy
https://openacademy.eurordis.org/

European Patients’ Academy on Therapeutic Innovation (EUPATI)
https://eupati.eu/

“ Guiding Principles on Reasonable Agreements between Patient Advocates and Pharmaceutical
Companies
https://wecanadvocate.eu/wp-content/uploads/2019/03/Guiding-Principles final-
document6.2 clean.pdf



https://imi-paradigm.eu/petoolbox/
https://imi-paradigm.eu/
https://www.ejprarediseases.org/
https://www.ejprarediseases.org/wp-content/uploads/2020/08/SHORT-GUIDE-ON-PATIENT-PARTNERSHIPS-IN-RARE-DISEASE-RESEARCH-PROJECTS.pdf
https://openacademy.eurordis.org/
https://eupati.eu/
https://wecanadvocate.eu/wp-content/uploads/2019/03/Guiding-Principles_final-document6.2_clean.pdf

INNOVATIV ES
IGENYVEZERELT KUTATAS
ES FEJLESZTES



RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE
A ritka betegségek kdzossége dramai valtozast irdanyoz
el a kutatasi és fejlesztési Okoszisztémaban annak
érdekében, hogy gyorsabb és szélesebb kor( elbrelépés
torténjen a ritka betegséggel él6 emberek szamara. A
kozOsség arra torekszik, hogy 2030-ra a tudas és az
er6forrasok bdségesebbek legyenek, és a jelenleg
kielégitetlen szlkségleteket hatékony befektetésekkel és

a stratégiak osszehangolasaval jobban lehessen kezelni a
ritka betegségek kutatasaban.

Az atfogd politikaalkoté konzorciumok az 6koszisztéma
megvaltoztatasara iranyuld innovativ. megoldasokat
tdmogatjak az igényeken alapulé kutatas
elémozditasaval, amely kimutathato javulast eredményez.
A kutatads hatdsardl a valésagban is konnyen elérhet8ek
lesznek a bizonyitékok - amit egy kiforrott eurdpai adat-
Okoszisztéma segit - és amelyek bemutatjak, hogy a ritka
betegségek kutatasanak eredményei milyen konkrét
elényokkel jartak.



INNOVATIV ES IGENYVEZERELT KUTATAS ES FEJLESZTES

A ritka betegségben szenvedb emberek szamara
elényés lesz az egészségligyi és jolléti innovaciok
gyorsabb fejlesztése és biztonsdgosabb alkalmazdsa a
gyogyito vagy tuneti kezelések, a javitott
az elldtas megszervezése és iranyitasa
és holisztikus tamogatds terén.



INNOVATIV ES
IGENYVEZERELT KUTATAS ES
FEJLESZTES

A ritka betegségekkel kapcsolatos alap-, klinikai, tarsadalmi és transzlaciés kutatast tovabbra is
prioritasként kell kezelni a versenyz6 és verseny el8tti kutatdsra szant forrasok novelésével, az
elhanyagoltabb terileteken (vagy a nagy szlkségletekkel rendelkezd terlleteken) nagyobb 0szténzdk
|étrehozasaval, valamint a felfedezés és az ismeretszerzés felgyorsitasahoz szikséges infrastruktdrak
tdmogatasaval. A népegészséglgy, a tarsadalomtudomanyok, az egészséglgyi ellatds szervezése, az
egészség-gazdasagtan és az egészségpolitika kutatasat is tamogatni kell annak biztositasa érdekében,
hogy a kutatasi eredményeket a ritka betegséggel é16 emberek javara alkalmazzak.

Konkrétan:

+ az eurdpai és nemzeti érdekelt feleknek stratégiai beruhazdsok és az adatok és egyéb kutatasi
eszkdzOk megosztasanak 6sztdnzése révén optimalizalniuk kell a korlatozott eréforrasok felhasznalasat,
kilonosen a ritka betegségekkel foglalkozd, hamarosan létrejovd Horizont Eurépa Partnerség a Ritka
Betegségekért programon keresztdl.

+ Az eurdpai és nemzeti érdekelt feleknek nagyobb 6sztonzéket kell biztositaniuk a kutatds minden
szakaszaban, hogy optimalizaljak a versenyképességet és a kivaldsagot az alap-, klinikai, transzlaciés és
tarsadalmi kutatashan.

+ Az eurdpai, nemzeti és nemzetkdzi érdekelt feleknek be kell fektetniik a versenyt megel6z8
infrastruktlrakba, hogy elémozditsak a szikségletorientdlt kutatast, el6segitve az eurdpai
referenciahaldzatok kutatasi kapacitasat, és hidakat épitve a ritka betegségekkel foglalkozd klinikai
kutatasi halézatokhoz.

+ A hosszu tavd multinaciondlis, kdz- és maganszféra kozotti kutatasi partnerségeket er8siteni kell.

+ Az IRDIRC és mas nemzetkdzi konzorciumok révén tamogatni és fenntartani kell a nemzetkdzi kutatasi
egyUttmUakodést.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

A RITKA BETEGSEGEK KUTATASANAK
NAGYOBB PRIORITASSA TETELE ES
STRATEGIAI TAMOGATASA

EUROPAI ES GLOBALIS SZINTEN

+ A ritka betegségek kutatdsara iranyuld eurdpai
agazatkdzi partnerségeket fenn kell tartani, kilénosen a
Horizont Eurdpa keretprogram keretében, a Ritka
Betegségek Eurdpai Kbzds Programjanak folyamatossaga
érdekében.

+ A burokracia csokkentése és a ritka betegségek
finanszirozasi programjainak  tovabbi  stratégiai
0sszehangolasa, a  pdrhuzamossagok  elkerUlése
érdekében a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas
tekintetében észszer(bb egyuttmikodést kell biztositani
az Eurdpai Bizottsag Fbigazgatdsagai (kUldnosen a RTD, a
CNNECT és a SANTE) kozott.

+ A ritka betegségek kutatasdban alkalmazott stratégiai
megkozelitéseket modellnek és/vagy hasznalati példanak
kell tekinteni az egészséglgy és a kutatas szélesebb
terdletein.

+ Forrasokat kell kijeldIni a nagyon ritka és figyelmen kivUl
hagyott, terapias lehet8ségekkel nem rendelkezé
allapotok kutatasanak és fejlesztésének tamogatasara: fel
kell tarni a betegségek e csoportjara vonatkozé U
0sztonz8k eldnyeit (idedlis esetben globalis hatokorrel).

+ A finanszirozé szerveknek vilagszerte ki kell alakitaniuk
a ritkabb betegségek globdlis szint( kutatasi lehetéségeit,
célzott forrasokkal.

+ Tobb befektetést, prioritast és 0sztonzt kell biztositani
az alap- és klinikai kutatas szamara azokon a terUleteken,
ahol ezek hidnyoznak - a kutatasfinanszirozdknak
foglalkozniuk kell a ritka betegségek alapkutatasaban és
felfedez8 tudomanyaban mutatkozd jelent8s
hianyossagokkal, és ezzel parhuzamosan tobb hidat kell
épitenitk az innovativ és igéretes kutatasok atlltetése
érdekében az alapkutatasbdl a klinikumba és vissza.

+ Meg kell vizsgdlni egy eurdpai szerv kijeldlésének
elényeit a figyelmen kival hagyott ritka
betegségcsoportok kielégitetlen szUkségleteinek
azonositasa és megvilagitasa érdekében, az 8Osszes
betegségre vonatkozd kutatasi és  terapiafejlesztési
hidnyossagok kezelésének részeként.

+ Az eurdpai és globalis kutatasi programoknak és a
finanszirozd szerveknek biztositaniuk kell a jelenlegi
tevékenységek jobb elszamoltathatdsagat és
koordinaci¢jat a  pazarlds minimalizdlasa és a
parhuzamos erdéfeszitések elkertlése érdekében.

+ FEurdpai szinten ki kell dolgozni és pénzigyileg
tdmogatni kell egy szilard szabdlyozasi tudomanyos
menetrendet (az EMA meglévé menetrendjére épitve),
kUlonos tekintettel a ritka betegségek, az Uj technoldgiak
és a fejlett terdpidk sajatossagaira.

+ A ritka betegségekkel természetes szinergiakat mutatd
kozosségekre vonatkozd kutatasokat egyuttmikodésben
kell végezni: kilondsen a gyermekgydgyaszat terlletén
biztositani kell az informacidcserét és az egylttmkodést
a Ritka Betegségek Eurdpai Kozds Programja és a
Conect4Children, valamint minden érintett jovébeli
szervezet kdzott.

+ A ritka betegségekkel kapcsolatos transznacionalis
kutatasi egydttmdkodéseket tamogatd
kezdeményezéseknek és tamogatasoknak tovabbra is
er@sitenitk kell az Ujabb unids tagallamok (EU 13)
Osztonzdit.

+ Novelni kell a verseny el6tti tertleten mikodd koz- és
maganszféra kozotti partnerségekbe torténd
beruhazasokat, a finanszirozasi forrasok és az agazatok
kozotti nagyobb koordinacid és egylttmdkodés mellett,
kUlonos tekintettel a technoldgia-intenziv és egyéb fejlett
megkozelitésekre.

+ A ritka betegségekre iranyuld terapiak
felhaszndlasat  transznaciondlis  szinten,
prioritasként kell tamogatni.

EZEN TULMENOEN A KOVETKEZO
AJANLASOKAT JAVASOLJUK A RITKA
BETEGSEGEK KUTATASANAK NEMZETI
SZINTEN TORTENO NAGYOBB STRATEGIAI
TAMOGATASA ES PRIORITASKENT VALO
KEZELESE ERDEKEBEN:

+ Az orszagoknak minden szUkséges lépést meg kell
tennitk a Nemzetkézi Ritka Betegségek Kutatasi
Konzorciumanak (IRDIRC)_céljainak elérése és az IRDIRC

munkacsoportok altal kiadott ajanlasok végrehajtasa
érdekében.

Ujboli
stratégiai



https://irdirc.org/about-us/vision-goals/

+ A nemzeti hatdésagoknak biztositaniuk kell, hogy a ritka

betegségekre vonatkozd nemzeti tervek és stratégiak,

valamint a ritka rakbetegségekre vonatkozéd nemzeti
rakellenes tervek - amelyeket értékelni és meguijitani kell,
ha id6hoz kotottek - tartalmazzak a kutatast el6segitd

konkrét célokat és terveket, és foglalkozniuk kell a

kovetkez8kkel:

o A jovObeli terveknek és stratégiaknak ki kell emelnitk
az ESFRI (European Strategic Forum of Research
Infrastructures)  infrastruktdrdin  és a  Ritka
Betegségek Kutatasanak Eurdpai Kozds Programja
help deskjén keresztll a kutatok szamara az
orszagban elérhetd szolgaltatasokat, és Utmutatast
kell adniuk az ezekhez a szolgdltatasokhoz vald
hozzaférés maodjarol.

e |dedlis esetben a tervben/stratégidban célzott
finanszirozast és/vagy adokedvezményekre
vonatkozo tervet kell el8irni a ritka betegségek/ritka
rakos megbetegedések kutatdsanak el8segitése
érdekében, akar orszagon belll, akar transznacionalis
alapon (vagy mindkett8), és ennek aranyosnak kell
lennie az orszag méretével és helyzetével.

e Nemzeti tukorbizottsagokat kell létrehozni a ritka

betegségek  kutatdsara  (amelyek  a ritka
rakbetegségekre is kiterjednek), hogy kétiranyu
parbeszédet biztositsanak a Ritka Betegségek

Kutatasanak Eurdpai Kozos Programjaval és az

eurdpai partnerségekkel.

"Kezdetben azért vettem részt [a kutatdsban], mert nem volt szamomra semmilyen
kezelési lehetbség, és tobbszér majdnem meghaltam. Gyermekként kezdtem, és a sziileim
ugy tekintettek a klinikai vizsgdlatokra, mint egy lehet6ségre, hogy életben tartsanak.
M(ikédott, még mindig élek!"

egy Ritka beteg

A VERSENYKEPESSEG MAXIMALIZALASA
ERDEKEBEN A RITKA BETEGSEGEK
TERULETEN A KIVALO TUDOMANYOS
MUNKA FELGYORSITASA

Olyan kutatdsok konkrét tamogatdsara van
sziikség, amelyek felgyorsitjak a ritka betegségek
mechanizmusainak felfedezését, és igy kozvetlen
elényokkel jarnak a ritka betegségben szenved6k
szamara.

+ A kutatasfinanszirozoknak tamogatniuk kell a kutatokat
abban, hogy hozzaférjenek a meglévé nemzeti, eurdpai
és globdlis szintl eréforrasokhoz, infrastruktirakhoz és
haldzatokhoz, hogy a jov8beli kutatasok figyelembe
vegyék az elismert legjobb gyakorlatokat, és elkeruljék a
kerék Ujboli feltaldlasat: ezek kozé tartozik a ritka
betegségekkel  kapcsolatos — szolgéltatasokhoz  vald
hozzaférés  megkonnyitése, amelyek a  Kutatasi
Infrastruktdrak Eurdpai Stratégiai Féruman (ESFRI) és a
Ritka Betegségek Kutatdsara Iranyuld Eurdpai Kozos
Program  help-deskjén  (EJP-RD)  keresztll  allnak
rendelkezésre.

+ A kutatds finanszirozdknak ragaszkodniuk kell az
adatok nagyobb fokU reprodukalhatésagahoz a ritka
betegségek kutatasanak minden szakaszaban, és
kovetnitk kell a vezetd publikacidkat azaltal, hogy a
palyazatok értékelésekor egyre inkabb értékelik az
adatkezelési, interoperabilitdsi, reprodukalhatdosagi és
megosztasi/kapcsolasi stratégiak helyességét.

+ A Kkozfinanszirozott kutatasokbdl szarmazd adatok
(legaldbb a metaadatok) megosztasara vonatkozd
kovetelményt kell el8irni, amint azok befejezddtek, a
jovBbeli kutatasok tajékoztatdsa és észszer(sitése
érdekében: a betegszervezeteket és az ipart 6sztondzni
kell arra, hogy hasonldan jarjanak el, tiszteletben tartva a
szellemi tulajdonjogokat

+ A kutatokat 06sztonozni kell a "sikertelen" alap- vagy
klinikai kutatasok adatainak kozzétételére; a vallalatoknak
a jovBbeli kutatasok tajékoztatasara kozzé kell tennidk a
"sikertelen" klinikai kutatasok adatait.

+ A kutatasfinanszirozéknak, a szabalyozdknak és a
hivatalos/ tudomanyos szervezeteknek Uj paradigmat kell
elfogadniuk és tamogatniuk a ritka betegségek
kutatasanak Osztbnzése és jutalmazasa tekintetében:
0sztondzni kell a nyilt és egydttm(kddésen alapuld
megkdzelitést,



amely a kutatasi eredmények olyan modon torténd
kozzétételét tamogatja, amely lehetévé teszi a kutatod
szamara a felfedezés jogat, ugyanakkor a lehet8
leghamarabb hozzaférést biztosit a kutatasi adatokhoz
(eltdvolodva a kizardlag a versenyképes publikaciokon
alapuld megbecsulési mutatoktol).

+ Nagyobb beruhazdsokra van szikség, hogy a
genomikai vizsgalatok jobb diagnosztikava, ellatasi és
kezelési ismeretekké valjanak.

+ A FAIR-adatkezelésnek rendelkezésre kell allnia az
egyes kutatasi projektek vagy klinikai vizsgalatok
tamogatasahoz, hogy a relevans adatokat mar a
kezdetektd! fogva elBkészitsék a jov8beni masodlagos
felnasznalas céljabol - ennek koltségeit az eredeti
finanszirozasi javaslatnak tartalmaznia kell, hogy minden
eredmény megfeleljen a FAIR-szabalyoknak.

+ A terdpias fejlesztési ciklusban érintett valamennyi
allami és magan érdekelt félnek figyelembe kell vennie az
IRDIRC Orphan Drug _Development Guidebook-ot, és az
abban szerepl6 anyagokat és  ajanlasokat  kell
felhasznalnia, az akadémiai, a beteg-vezérelt és az ipari
gyogyszerfejlesztés soran.

+ SzUkséges a fejleszt6k tamogatasa, a mas szervezetek
altal kereskedelmi okokbdl felhagyott, ritka betegségek
gyogyszerei fejlesztésének folytatasahoz.

+ A szabdlyozasi kdrnyezetbe kell bedgyazni a megosztott
platformok  és  innovatlv  vizsgdlati  moddszerek
hasznalatanak bevalt megkdzelitéseit, amelyek egyszerre
tobb ritka betegséget is képesek megcélozni és tobbféle
dllapotra terapiakat fejleszteni.

+ A mesterséges intelligencia alkalmazhatdsagat a ritka
betegségek kutatdsanak szamtalan tipusanak javitasara
célzott projekteken keresztul kell megallapitani.

+ Az innovacié minden teruletén a beruhazasokat a valds
bizonyitékokat felhaszndld, nagyszabasl megfigyeléses
kutatasoknak kell vezérelniik, hogy a kutatas
eredmények (beleértve a terapidkat is) valds hatasait a
betegek szamara bizonyitani lehessen.

+ A kezdeményezéseknek ki kell egészitenitk a szakértdi
er6forrasok létrehozasat a ritka betegségek kutatasanak
javitdsa érdekében azaltal, hogy hozzaférhetdbb,
kozvetlenebb, az érdekelt felekre szabott képzési
lehet&ségeket biztositanak; kilonosen a
kutatasfinanszirozéknak és a kutatasi testuleteknek be
kell fektetniik a fiatal tuddsok képzésébe és
mentoralasaba, hogy megkdnnyitsék a ritka betegségek
kutatasi folyamatanak és a K+F folyamatoknak a
megismerését.

+ A tagallamoknak biztositaniuk kell, hogy minden klinikai

vizsgalat etikai kérelmét az el8irt hataridén beldl
értékeljék, hogy felgyorsitsak a vizsgalatok megkezdését,
ami elengedhetetlen a sulyosan legyengitd és/vagy
életveszélyes, és korlatozott vagy nem létezd terapias
lehet8ségekkel rendelkezd orvosi allapotok kutatasahoz.

+ Az illetékes hatdsdgoknak harmonizalniuk kell a
preklinikai adatokra és a hatarokon atnydld klinikai
vizsgalatok dokumentacidés csomagjaira  vonatkozd
kovetelményeket.

Az ERN-eket a tagallamoknak/az EGT-orszagoknak
és egy eurdpai szintd kézpontositott
kutatastamogatasi struktaranak tamogatnia kell,
hogy kiaknazhassdk a benniik rejlé lehetdségeket,
mivel a koordindlt kutatasi O6koszisztéma
kulcsfontossagu elemei, amelyek magas
szinvonald, egyuttmikédésen alapulé klinikai
kutatast végeznek, és megfelelnek a szabalyozé6 és
az egészségligyi technolégiaértékelé (HTA) szervek
altal elvart szabvanyoknak

+ Az eurdpai referenciahdldézatoknak az eurdpai
programokon keresztll elkulonitett - és megfelel§ -
finanszirozast kell kapniuk a klinikai kutatasok és
kisérletek elvégzésére (szikség szerint a halézatokon
belUli vagy kivali kézpontok bevonasaval), valamint az
elhanyagolt témak kutatasara, beleértve a rehabilitacios,
holisztikus és szocidlis kutatast is.

+ Az eurdpai referenciahalozatokat kifejezetten és
megfelel8en finanszirozni kell a természetes betegség
lefolyasra vonatkozd (és lehetdéség szerint  kisérd
biomarker) vizsgalatok kidolgozasara és elvégzésére,
legalabb 5 vizsgalatot 2 évente, hogy a tudasalapot és a
klinikai  kutatadshoz szikséges kapacitast kiépitsék a
figyelmen kival hagyott betegségekben/kutatashianyos
teruleteken.

+ A H2020 program altal a klinikai kutatasi halézatok
létrehozasanak tamogatasara finanszirozott koordinaciés
és tamogatasi fellépést (amely 4 teriletre terjed ki
klinikai kutatds (beleértve a PCOM-okat); adatkezelés;
bevonas és terjesztés; valamint adminisztrativ tamogatas)
tovabbi  finanszirozassal kell kiegésziteni az
alapszolgdltatasok kiépitése érdekében, hogy 2025-re
teljes mértékben mikdddképessé valjanak.

+ Tamogatni kell az Eurdpai Referenciahaldzatok és a
globdlis szervezetek, példaul az NIH Klinikai Kutatasi
haldzatai kozotti egylttmdkodést.


https://irdirc.org/orphan-drug-development-guidebook-materials/
https://irdirc.org/orphan-drug-development-guidebook-materials/

+ Az eurdpai referenciahalézatoknak a kutatasi
prioritasok megvitatasa soran egyutt kell mUkodniuk az
érintett tudomanyos és tudds tarsasagokkal, hogy
szinergiakat alakitsanak ki a ritka betegségekkel
kapcsolatos tevékenységek koré.

+ Fel kell tarni az Eurdpai Referenciahalézatok azon
lehetéségét, hogy pozitivan befolydsoljgk a ritka
betegségek gydgyaszati segédeszkdzeinek fejlesztését és
hasznalatat.

+ Az Eurdpai Referenciahdldzatoknak finanszirozast kell
kapniuk, hogy kutatasorientalt személyzetet
alkalmazhassanak klinikai  szakért6ik kiegészitésére,
kilonodsen azon orszagok egészséglgyi szakemberei
szamdra, ahol a legnagyobb szikség van a kutatasi
kapacitasépitésre.

+ Egyértelm( szabalyokra van szikség, amelyek lehetévé
teszik az Eurdpai Referenciahal6zatok szamara az iparral
vald egylttmUkodést egy sor elére egyeztetett, tisztazott
és kisérleti projektek keretében tesztelt tevékenységben,
a kutatas felgyorsitasa és a koz- és maganszféra kdzotti

kolcsondsen  elfogadhatd  partnerségek  kialakitasa
érdekében, kozos SOP-ok alkalmazasaval: egy kozponti
vallalkozasfejlesztési/technoldgiatranszfer hivatal
eldmozdithatna, koordinadlhatna és felugyelhetné az
eurdpai referenciahaldzatok és az ipari partnerek kozotti
kolcsdnhatasokat és megallapodasokat

A ritka betegséggel éI6 és azt gondozd embereknek a
klinikai kutatas, a gyogyszerfejlesztés és -értékelés
kozéppontjaba  helyezése  soran  egyre  inkabb
felismerhetd, hogy ez a betegség teljes megértéséhez és
az értelmes végpontok meghatarozasahoz
elengedhetetlentl  fontos. Az ilyen er&feszitések
hatékonysaganak noveléséhez elengedhetetlen az
érintettek tudasa, hozzdjaruldsa, képessé tétele és
részvétele. Az érdekvédelmi szervezetekkel és a
ritka betegségben szenvedd vagy azt gondozé
emberekkel valé partnerségre vonatkozé konkrét
ajanlasokat e dokumentum Betegpartnerségroél
sz616 szakasza fejti ki.

"Nem vettem részt a kutatasban, mert tul tavolinak talaltam az egészet."

egy Ritka beteg

A ritka betegségek tarsadalmi célu kutatasanak el6térbe
helyezéséhez és elémozditasahoz hatarokon atnyuld és
nemzeti fokuszokra egyarant szikség van:

+ Az Eurdpai Bizottsagnak novelnie kell a finanszirozasi
lehet8ségeket a ritka betegségek valodi  (klinikai,
tarsadalmi, személyes és  pénzlgyi) hatdsainak
értékelésére az egylttmUkodésen alapuld kutatdsok
réven.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tamogatnia kell a koncepciét
bizonyitd tanulmanyokat annak bemutatasara, hogy a
megel6z4, integralt ellatds nemcsak jobb életmindséget,
hanem gazdasagi megtakaritasokat is eredményezhet.

+ Az Eurdpai Bizottsagnak tamogatnia kell a ritka
betegségekhez kapcsolddd funkciok és fogyatékossagok
szintjének felmérésére és nyilvanossagra hozatalara
iranyuld  kutatdsokat  egy  mindenki  szamara
hozzaférhetd, nyilvanos adatbazis segitségével (példaul
az Orphanet Disability Project (Orphanet Fogyatékossag
Projekt, vagy hasonld bévitése révén).

Tovabbi ajanlasok a ritka betegségekben szenveddk
integralt és személykdzpontl elldtdsanak javitasara az
Integralt és személykdzpontu ellatas cim

fejezetben talalhatok.

Konkrét intézkedésekre és stratégiai iranyokra van
szUkség a ritka betegségekben szenveddk szamdara
kifejlesztend® terdpiak és eszkozok  szabalyozasi
Utvonalanak optimalizdlasa érdekében. A terapiak
fejlesztésének, amely a ritka betegségek kutatasanak
sarokkove, egy Osszetarto, tobb érdekelt felet tomoritd
Okoszisztéman belll kell torténnie. A ritka betegségek
eurdpai kozosségének ebbe az iranyba vald terelését
célzd ajanlasokat a rendelkezésre allo, hozzaférhetd és
megfizethetd kezelésekrdl sz616 fejezet tartalmazza.



INNOVATIV ES IGENYVEZERELT KUTATAS ES FEJLESZTES

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az alabbi adatok tobb, 2016 és 2021 kdzott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel é16 emberek elmondtak véleményuket egy sor kérdésrél, példaul a kutatasban

hatasardl és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

INNOVATIV ES IGENYVEZERELT KUTATAS ES FEJLESZTES

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



A SIKER NYOMON KOVETESE

A ritka betegségek teruletén folytatott kutatasi tevékenységek folyamatos szambavétele
és nyomon kovetése az Orphaneten keresztdl.

Biztositani kell, hogy a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok kifejezetten
beéplljenek az Eurdpai Bizottsag Kozds Kutatokdzpontja altal végzett unids politikak és
az eurdpai kutatassal kapcsolatos tevékenységek nyomon kévetésébe.,

Tovabbi eurdpai és globdlis bizottsagok (példaul az ENSZ Ritka Betegségekkel
Foglalkozd Nem Kormanyzati Szervezetek Bizottsaga és a Ritka Betegségek Nemzetkozi
Kutatasi Konzorciuma) tédmogatdsa a ritka betegségek kutatdasanak nyomon
kovetésében, a kielégitetlen igények azonositasaban, a kutatasi stratégiak és prioritasok
dsszehangolasaban és az Utemtervek kidolgozasaban.

A ritka betegségek gydgymddiaira iranyuld kutatas-fejlesztés allami finanszirozasanak,
valamint annak a forgalomba hozatali engedélyezésre és a betegek szamara vald
hozzaférhet8ségre gyakorolt hatasanak nyomon kovetési rendszerei a jovobeli kutatasi
menetrend jobb meghatdrozasa érdekében. Az IRDIRC lett az a férum, ahol ez a
stratégiai kutatasi menetrend meghatarozhato.



A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

AZ EGESZSEG ES A JOLLET JAVITASA

A ritka betegségekben szenvedd emberek szamara a legmagasabb szinvonald
elldtds és kezelés kutatasanak és fejlesztésének fokozasa hozzajarul e
veszélyeztetett népességcsoport egészségének és jollétének javitdsahoz. A
kutatasba vald stratégiai befektetés ma a jov8 generacidit is segitheti, mivel sok
ritka betegség oroklédik. A ritka betegségek kutatdsa olyan stratégiak és
megoldasok felfedezéséhez is vezethet a gyakoribb betegségek esetében,
amelyek bioldgiai, szociolégiai, népegészséglgyi vagy mas tudomanyagi
szempontbdl szoros kapcsolatban alinak egymassal.

RUGALMAS KUTATASI INFRASTRUKTURAK KIEPITESE ES
AZ INNOVACIO ELOMOZDITASA

Aritka betegségek kutatasaban az adatok, ismeretek, eszkozok és tevékenységek
haldzatainak, platformjainak és tarhazainak (pl. biobankok, nyilvantartasok,
klinikai kutatasi infrastruktdrak, bioinformatikai halézatok stb.) tamogatasaval az
informaciok és technologiak mindenki szamara elérhetévé valnak, és a ritka
betegségekkel foglalkozd kozdsség valamennyi érdekeltjének igényeit szolgaljak,
valamint rugalmas infrastruktirakat  épitenek és el8segitik az innovaciot az
egészséglgy és a kutatas szélesebb terlletein.

A PARTNERSEGEK BOVITESE

Egyetlen orszag, intézmény vagy agazat sem képes egyedul kezelni a ritka
betegségek kihivasait. A ritka betegségekkel foglalkozd kutatokdzosség azaltal,
hogy egylttmUkaodik, koordindlja a kutatasokat és megosztja azok eredményeit
az agazatok (allami, magan- és civil tarsadalom), intézmények és orszagok kozott,
egy tobbszereplés megkozelités keretében, ndvelheti a tudomany, a technoldgia
és az innovacio szerepét a 2030-ig tartd fenntarthato fejlédési célok elérésében.



INNOVATIV ES IGENYVEZERELT KUTATAS ES FEJLESZTES

REFERENCIAK

+ European Joint Programme for Rare Diseases
https://www.ejprarediseases.org/

+ International Rare Disease Research Consortium (IRDIRC) Goals
https://irdirc.org/about-us/vision-goals/

+ IRDIRC Orphan Drug Development Guidebook
https://irdirc.org/orphan-drug-development-guidebook-materials/



https://www.ejprarediseases.org/
https://irdirc.org/about-us/vision-goals/
https://irdirc.org/orphan-drug-development-guidebook-materials/

AZ ADATOK
OPTIMALIZALASA A
BETEGEK ES A TARSADALOM
JAVARA



RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE
Az Uj technoldgiai korszakban az adatok erejét
maximalisan kihaszndljak a ritka betegséggel él6
emberek egészségének és jolétének javitasa érdekében.
A ritka betegségek kozossége altal az adatgyljtés és -
megosztds  maximalizaldsara  javasolt  megoldasok
példaként szolgdlnak majd az egészséglgy és a kutatas
szamos mas terUlete szadmdara Eurdpa-szerte. Az
egészséglgyi rendszereket a beteg szlUkségleteinek
pontosabb megértése iranyitja, amely a hatarokon,
szakterUleteken, valamint a kodz- és maganszektorban
z6kken8mentesen megosztott, szabvanyositott és atfogd

elektronikus egészséglgyi adatokon alapul. Hatékony
Osztonzdket vezettek be az adatkultdra
paradigmavaltasanak elémozditasara, ami azt jelenti
hogy a szamtalan forrasbdl (pl. nyilvantartasokbdl,
biobankokbdl és genomikai adatbazisokbdl) szarmazd
adatokat 6sszekapcsoljak és atjarhatova teszik. A betegek
preferenciait tiszteletben tartjak, és az adatgy(jtéssel és -
felhasznalassal kapcsolatos oktatasba és képzésbe
torténé megfeleld beruhazasok megvalositjigk ezt a
jovBképet.



AZ ADATOK OPTIMALIZALASA A BETEGEK ES A TARS

A ritka betegségekkel kapcsolatos valamennyi adatot
megfeleloen kodoljak az Orphanet nomenklatura
alapjan, beleértve azt is, hogy minden olyan ritka
betegségben szenvedd személy, aki talalkozott egy

szakértoi kozponttal tudja, hogy az elektronikus
egeszsegugyi nyilvantartasaban szerepel ez a kod.

A ritka betegségek szempontjabdl relevans valamennyi
adat (beleértve az életminbséget, az egészség-
gazdasdgtant, a népegészségligyet, a
természettudomanyt és a genomikat) a nemzeti
rendszereken beliil 6ssze van kétve, és Megtalalhato,
Hozzdférhetd, Interoperdbilis és Ujrafelhaszndlhaté
(FAIR-konform).

A ritka betegségben szenvedbk tobbségének adatai
integralodnak egy eurdpai (és ahol lehetséges,
globalis) egészségligyi és kutatasi adatokkal foglalkozo
féderativ 6koszisztémaba.



RARE 2030 AZ ADATOK OPTIMALIZALASA
AJANLAS A BETEGEK ES A TARSADALOM
JAVARA

A ritka betegséggel él6 emberek elétt allé kihivasok kezelése szempontjabdl relevans valamennyi eurépai
adatforrast dsszekapcsolni egy olyan folytonos rendszerben, amely magaban foglalja az epidemioldgiai,
egészséglgyi, kutatasi, életmindségi és kezelési adatokat, és lehetéség szerint globalis szinten is 6ssze kell
kapcsolni 6ket. Az elldtasi és kutatasi adatok megosztasat az infrastruktUrak és orszagok kozott
optimalizalni kell, a kozdsen elfogadott kddoladsi rendszerekre (Orphanet-némenklatira), harmonizalt
szabvanyokra és interoperabilitasi kdvetelményekre tamaszkodva. Nemzeti szinten koherens
adatokoszisztémakat kell  kialakitani, amelyek a Megtalalhatd, Hozzaférhetd, Interoperabilis és
Ujrafelnaszndlhaté (FAIR) adatokon keresztill zékkenémentesen kapcsolédnak egy integrélt eurdpai
Okoszisztémahoz, amely az Eurdpai Egészségligyi Adattérben helyezkedik el, és amelynek k6zéppontjaban
a megbizhatd Eurdpai Referenciahaldzatok (ERN), a ritka betegségek nyilvantartasanak eurdpai platformja
és mas kulcsfontossagu infrastruktirak allnak. A jogi és etikai iranymutatasoknak és szabalyozasoknak
Osztonoznidk kell azokat a gyakorlatokat, amelyek a legjobban kezelik ezeket a kihivasokat, mikdzben
tiszteletben tartjak a nemzetkdzi, nemzeti és regionalis jogszabalyokat és egyezményeket - kulondsen a
ritka betegségekben szenvedd emberek és csaladtagjaik preferenciait és maganéletét.

Kimondottan a szemantikai, technikai, jogi, pénzugyi és politikai kereteket kell erésiteni, eurépai és nemzeti
szinten, valamint a meglévd adatok felhasznaldsara és Ujrafelhasznalasara, illetve az Uj adatok gyUjtésére
(beleértve a valds kornyezetben keletkezett adatokat (RWD) is) vonatkozd ismereteket, készségeket és
politikai akaratot:

+ szUkséges a diagnosztikai képességek fejlesztése, a hatékony kezelések és egészséglgyi és szocialis
ellatasi megoldasok kutatasa és fejlesztése

+ a ritka betegségek népegészségligyi hatasainak nyomon kovetése

+ annak biztositasa, hogy a ritka betegségekkel kapcsolatos beruhazasok a Kkielégitetlen orvosi
szUkségletekre reagdljanak (a ritka betegséggel él6 emberek szlkségletei alapjan, a betegek teljes
életltja soran, valamint az elladtasi megoldasok, kezelések és technoldgiak fejlesztésének életciklusat
figyelembe véve).

+ a tobb érdekelt fél részvételével folytatott parbeszéd és egyuttm(ikodés 0sztdnzése, az adatgydjtéssel
és - felhasznalassal kapcsolatos Ujonnan elérhetd megoldasok és értékek tesztelése és értékelése
érdekében (pl. a "big data" alkalmazhatdésaga, mesterséges intelligencia, a betegadatok kereskedelmi
hasznositasa és az adat adomanyozas).

+ az adatgyUljtéssel, -felhasznalassal és -megosztassal kapcsolatos oktatas integralasa, a megértés
kialakitasa és az adatmegosztas-barat kultira 6sztonzése érdekében minden szinten, valamint a
megfeleld készségek fejlesztése valamennyi érdekelt fél korében.

+ az adatgy(ijtés és -felhaszndlas megkonnyitése nemzetkozi szinten a nemzetkdzileg elismert legjobb
gyakorlatok és szabvanyok elfogadasanak elémozditasaval



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

Integralt és stratégiai eurdpai keretet kell kidolgozni és
elfogadni a ritka betegségek szempontjabdl relevans
adatok rogzitésére, felhasznaldsara és Ujrafelhasznalasara,
hogy a ritka betegségekre vonatkozé adatokban rejld
potencialt egészséglgyi és kutatasi célokra (amelyek a
ritka betegségek esetében gyakran 0Osszefonddnak) fel
lehessen szabaditani.

+ A ritka betegségek teruletének kdzponti elemévé kell
valnia az Eurdpai Egészséglgyi Adattérnek, valamint az
olyan kutatasorientalt kezdeményezéseknek, mint az EU
Nyilt Tudomanyos Felhgje, a EAIR-konform adatmegosztas
tdmogatasa és felgyorsitasa érdekében.

+ A nemzeti hatdsagoknak - eurdpai szintd tamogatassal -
integralt elektronikus egészséglgyi nyilvantarto
rendszereket kell bevezetnitk, amelyek képesek a ritka
betegségben szenvedd betegek adatait minden egyes
egészséglgyi ellatds soran rogziteni, felhasznalva az
Orphanet ndmenklatdrat (ORPHA-kddok), hogy biztositsak
a betegek |athatosagat a nemzeti egészséglgyi és szocialis
rendszereken belll, és ezaltal megbizhaté és pontos
longitudindlis ellatasi nyilvantartast hozzanak létre.

+ Meg kell hatdrozni a strukturdlatlan vagy eltér6
struktdraju (példaul kulonbozd szintaktikai és szemantikai
szabvanyokra épul8) adatok banyaszatanak optimalis
stratégiait, hogy a lehetd legjobban ki lehessen hasznalni a
rendelkezésre &ll6  szamtalan adatforrast a ritka
betegségekkel kapcsolatos egészséglgyi és kutatasi

informaciok elméleti megismerése érdekében.

+ A biogydgyszeripari ipar szerepét a ritka betegségekre
vonatkozé atfogd adatszolgaltatasi keretrendszerben az
Eurdpai Bizottsag, a tagallamok/az EGT hatdsagai, az ERN-
ek, a betegek, az EMA és minden mas érintett szerepld
részvételével mukodd Okoszisztéma  részeként  kell
meghatarozni, hogy etikus és hatékony, az adatokra
dsszpontositod kdz- és maganszféra kozotti partnerségeket
lehessen biztositani.

+ A ritka betegségek adatainak a GDPR-rel dsszhangban
tortén6 oOsszekapcsolasara szolgald, az adatvédelmet
meg6rz8 rekordkapcsolatokrdl vagy mas megoldasokrdl a
jogi, informatikai és mUszaki szakérték tdmogatasaval kell
megallapodni, majd az eurdpai és nemzeti hatésagoknak
tdmogatniuk kell az ilyen megoldasok hasznalatat.

+ MUkodbképes iranyitasi kereteket és iranymutatast kell
kidolgozni annak biztositasa érdekében, hogy az

adatok tovabbra is képesek legyenek a ritka betegségek
egészséglgyi és kutatasi céljainak tdmogatasara a GDPR
keretei kdzott.

+ Eurdpai - és idedlis esetben globdlis - szinten konszenzust
kell kialakitani a legmegfelel6bb szabvanyok és ontoldgiak
azonositasa és egyeztetése érdekében minden adattipusra
vonatkozdan, nem csak a diagndzisokra és fenotipusokra,
hanem a kezelésekre, az életmindségre stb. vonatkozdan is:
ezeket a szabvanyokat ezentdl a forrasnal keletkezd koz- és
maganadatokra kell alkalmazni, beleértve a klinikai
(egészséglgyi és szocidlis adgazat) és kutatasi szintd
(beleértve a nyilvantartasokat és adattarakat) adatokat is.

+ Az eurdpai és nemzeti hatésagoknak eld kell mozditaniuk
a FAIR (Findable, Accessible, Interoperable and Reusable)
adatelvek megvaldsitasat, kulonosen a ritka betegségekre
vonatkozo adatok esetében:

e Az adatmegosztast vagy legaldbbis a megoszthatdsagot
eldsegitd 06sztdonz8k biztositasa, a kozfinanszirozott
kutatasokbol szarmazd adatok - példaul a placebo-
adatok és a sikertelen kisérletek adatai megosztasanak
szabvanyos kovetelményével a jovObeli kutatasok
tdjékoztatasa és racionalizdldsa  érdekében: a
vallalatokat is hasonld magatartasra kell 6szténozni a
szellemi tulajdonjogok tiszteletben tartasa mellett.

e szUkséges a Ritka Betegségek GO-FAIR (Megtalalhato,
Hozzéférhets, Interoperabilis és Ujrafelhasznélhatd)
Végrehajtasi Haldzatanak vagy egy azzal egyenérték(
szervnek a pénzUgyi tamogatasa, hogy stratégiai
kozOsségi tandcsadast nyujtson a ritka betegségek
szempontjabdl  relevans  barmilyen  tipusd  adat
FAIRifikacidjaval kapcsolatban.

e Befektetés kell olyan szakértd adatgazda szakemberek
képzésébe, akik képesek tandcsot adni a nemzeti
tertleten mdkodd érdekelt feleknek a FAIR-konform
adatkezeléssel kapcsolatban, és témogatni az egyes
kutatasi projekteket vagy Klinikai vizsgalatokat a
relevans adatok kezdettdl fogva torténd
el8készitésében a jovdbeni masodlagos felhasznalds
céljabdl, felhasznalva a ritka betegségek eurdpai kdzos
programjanak tapasztalatait.

+ Minden betegség és szakosodott kozdsséget - az ERN-
ekre O8sszpontositva vagy az ERN-ekkel egyuttm(kodve
0sztdndzni és tamogatni kell az egészséglgyi és kutatasi
célt, az egyes adattipusokra vonatkozd megfelel®
nemzetkozi némenklatdrakon alapuld, értelmes
adatkészletek és adatszétarak kidolgozasaban, és ezeket
nyilvanosan hozzaférhetévé kell tenni az eszkdzok
Ujrafelhasznaldasanak és az adatok globalis szintd
atjarhatdsaganak tamogatasa érdekében.


https://www.go-fair.org/

+ A betegek, az egészséglgyi szakemberek, a kutatok és
a  szabdlyozd  hatésagok  bevondsaval  konkrét
projekteket/finanszirozast kell kezdeményezni a ritka
betegségek és a szakellatasi kdzosségek betegkdzpontd
eredmény méréseinek stratégiai meghatdrozasa és
egyeztetése érdekében, az ERN-ek hierarchiajanak alapul
vételével.

+ Fenntarthatd finanszirozast kell biztositani az
Orphanet-némenklatira folyamatos fejlesztéséhez és
gondozasahoz, valamint a terminoldgia kapcsolédd
keresztharmonizaci¢jahoz, 6sszhangban az EUCERD
Ritka  Betegségek  Kddolasanak  Javitasardl — az
Egészséglgyi  Informacids  Rendszerekben — cim(
Ajanlasaval.

"Hajlando vagyok megosztani az adataimat, ha ez a ritka betegségek k6z6sségének
hasznadra valik"

egy Ritka beteg

A ritka betegségek nyilvantartadsainak és adattarainak
létrehozasa és  Osszekapcsolhatésaga  érdekében,
minden szinten stratégiai megkdzelités biztositasa
szUkséges regionalis, nemzeti, eurdpai és globalis szinten

megUjitott, tobb érdekelt fél részvételével zajlo
parbeszéd alapjan.
+ Az EUCERD Ritka Betegséggel FEl6 Betegek

Nyilvantartasarél Sz6ld Ajanlasai tovabbra is szilardak és
nagyon értékesek: a nemzeti hatdsagoknak tamogatniuk
kell ezeket, és minden ritka betegség nyilvantartd
rendszernek torekednie kell a végrehajtasukra.

+  Eurdpai  szinten  megfelel§  forumot  kell
létrehozni/kijeldini a ritka betegségek nyilvantartasba
vételének multidiszciplindris és stratégiai "fellgyeletének”
biztositasara, a tagabb értelemben vett ritka betegségek
nyilvantartasba vételének témajaban, amely nyitott kell,
hogy legyen minden érdekelt fél szamara (beleértve az
ERN képviseldit, a Ritka Betegségek Nyilvantartasba
vételének Eurdpai Platformjat, az Eurdpai Bizottsagot, a
nemzeti dontéshozdkat és/vagy a ritka betegségek
nemzeti nyilvantartasainak tulajdonosait, a betegeket, a
szabalyozd hatdsdgokat és a tarsasagokat): E Forum
feladata:

e (valamennyi) ritka betegséggel kapcsolatos meglévd
és/vagy jovébeli nemzeti és regionalis nyilvantartas
kialakitasanak vagy iranyitasanak optimalis modjairdl
sz0l6 megbeszélések elémozditasa. A méret, a
foldrajzi elhelyezkedés vagy mas relevans jellemzék
tekintetében hasonld kihivasokkal kuzdé orszagok
kozotti munkacsoportok rugalmas tdmogatasa.

e Ehhez partolni kell a ritka betegségek regiszterei
kilonbozd tipusainak, és az egyes regiszterek
lehetséges funkcidinak és hozzaadott értékének,

valamint az egyes célokhoz szUkséges adatgyUjtés
vagy hozzaférés tipusanak tisztazasat, hogy a ritka
betegségek eurdpai regisztracidjanak  stratégiai
szempontbdl megfelel&bb jovEje alakulhasson ki.

e tdmogatja a bevalt gyakorlatok megosztasat, hogy
megoldasokat javasoljon a ritka betegségekre
vonatkozd  jovBbeli  nemzeti  tervekhez = és
stratégiakhoz a ritka betegségek nyilvantartasba
vételének eldmozditdasa, vagy kezdeményezése
érdekében, adott esetben a tagabb eurdpai vagy
globalis 6sszeflggéseket figyelembe véve.

e mérlegelni kell olyan mechanizmusokat, amelyek
lehetévé teszik a betegek altal kdzvetlenUl jelentett
adatok nyilvantartasokba valé beépitését, és a beteg
sajat adataihoz valo hozzaférését.

e az eKortorténetek (EHR) és a nyilvantartasok/egyéb
adatgyljtések interoperabilissa tételére iranyuld
mechanizmusok  javaslattétele  és  értékelése
szUkséges, az egészségligyi adatok masodlagos célu
Ujrafelhasznalasanak elésegitése érdekében.

+ A Ritka Betegségek Nyilvantartasaval Foglalkozd
Eurdpai Platformnak irdnymutatast és segitséget kell
nydjtania  a  jelenlegi  vagy leendd  eurdpai
nyilvantartasoknak (akar ERN-ek hoztak létre Gket, akar
nem), amelyek regisztralnak a  Nyilvantartasok
Jegyzékében, tamogatva Oket abban, hogy a Ritka
Betegségek Eurdpai Kozds Programjaval egyuttmikodve
hozzajaruljanak a szélesebb kord nyilvantartasi adatok
Okoszisztémajahoz és megosszak azokat.

+ A Ritka Betegségek Nyilvantartasaval Foglalkozd
Eurdpai Platform és a Ritka Betegségek Eurdpai Kozos
Programjanak eredményeire épitve egy erre a célra
létrehozott testuletnek képesnek kell lennie arra, hogy
tanacsot adjon barmely (jelenlegi vagy leendd)
nyilvantartas tulajdonosanak/kezelbjének, hogy mit jelent
a GDPR a wvalosagban, a nyilvantartasok és az
adatgyljtés/megosztas szempontjabdl.


http://www.eucerd.eu/?page_id=13

+ Az EMA-nak mar a korai szakaszban tobb stratégiai
tudomanyos tanacsot kellene adnia az azonos terUleten
terapiakat fejlesztd vallalatoknak, lehet8ség szerint a
meglévd betegség-nyilvantartasok felé iranyitva ket (az
ERDRI (European Rare Disease Registry Infrastructure)
Nyilvantartasi Jegyzékével vald egyuttm(kodés révén), és
partatlan  tamogatast kellene nydjtania  a  ritka
betegségekkel kapcsolatos, valamennyi érintett szerepl®
igényeinek megfeleld koz- és maganszféra kozotti
partnerségekhez.

+ A ritka betegségek nyilvantartasainak Uj és meguijitott
eurdpai finanszirozasardl szold dontéseket a stratégiai
Osszehangolds  fokozasa és a  parhuzamossagok
csokkentése érdekében a fentieknek megfelel6en a ritka
betegségek nyilvantartasaval foglalkozé, kulon erre a
célra létrehozott unids szintd foérumtdl szarmazo, a
féigazgatdsagok (DG-k), az EMA és az ERDRI kozotti
hozzajarulast és tanacsot kovetben kell meghozni.

Az Eurdpai Referenciahdl6zatokban rejlé egyeduldllo
lehetéségeket a ritka betegségekre és a magasan
specializalt egészséglgyi ellatasra vonatkozd eurdpai
egészséglgyi és kutatdsi adatok 0Okoszisztémajanak
megszilarditasa és racionalizalasa érdekében
kézzelfoghat¢ intézkedésekkel kell megvaldsitani:

+ Az ERN jovObeli egészséglgyi adatstratégiajat a tagabb
eurépai egészséglgyi adat-  és informatikai
Okoszisztémahoz kell illeszteni, amelyet az 6sszes érintett
féigazgatdsag 6sszehangolt politikai fellépése vezérel, és
amely 6sszhangban van a tagallamok és az EGT-orszagok
tobbségének nemzeti egészséglgyi adatstratégiaival;
ebben az Osszeflggésben az ERN-eknek hozza kell
jarulniuk  az  adatok masodlagos  felhasznalasara
vonatkozd jovBbeli egészségligyi magatartasi  kodex
kialakitdséhoz (a GDPR keresés-baratta tételének
szUkségességét figyelembe véve)

c sz

ritka betegségben szenvedd betegre kell iranyulnia,

és nem csak az ERN ellatokat latogatd betegekre:
lehetéséget kell teremteni a betegek szamara, hogy erds
adatpartnerségeket alakitsanak ki, meghatarozzak az
iranyitast, és adatokat szolgaltassanak/kivonjanak a
megfeleld nyilvantartasokbdl, ellatasi nyilvantartasokbdl
és mas relevans adatforrasokbdl.

+ Az ERN-eket anyagilag tamogatni kell abban, hogy (a
Ritka Betegségek Eurdpai Kozos Programjaval egyltt)
2023-ig atfogd adatstratégiat és végrehajtasi tervet
hozzanak |étre, amely a szikséges tevékenységeket 6
cselekvési iranyvonalon  keresztul iranyozza  el6:
architektura - felhbalapu szamitastechnikai
szolgaltatasok és IT-tamogatas a nyilvantartasok és egyéb
adatbazisok  szamdra;  adatgydjtési protokollok;
adatkuratori szolgaltatasok; adatkezelési eszkdzok (az
adatok keresésére, hozzaférésére és megosztasara
szolgald szolgdltatasok és eszkozok, sajat  adatok
kezelésére szolgdld eszkdzok); adatelemzési eszkdzok és
szolgaltatasok; valamint egy adatkezelési keret.

+ A korhazi EHR (elektronikus egészségligyi nyilvantarto)
rendszerek adatainak interoperabilisnak kell lennitk az
ERN-ek klinikai betegiranyitasi rendszerével (CPMS) és az
ERN-ek Uj epidemioldgiai nyilvantartasaival, lenetévé téve
a minimalis adatbevitelt és a maximdlis automatizalast
(mindségbiztositas mellett) - minden ilyen rendszernek
Osszhangban kell lennie az eurdpai egészséglgyi
adattérrel.

+ A betegségspecifikus nyilvantartasoknak (amennyiben
az ERN-ek szigoru kritériumok alapjan pozitivan értékelik
Oket, VAGY az ERN-ek a jov6ben Ujonnan hozzak létre)
interoperabilisnak  kell  lennitk az )  ERN-
nyilvantartasokkal és barmely megbizhaté nemzeti RD-
nyilvantartassal: ezeket mind (fenntarthaté modon) 6ssze
kell kapcsolni az ERDRI-vel és a Ritka Betegségek Eurdpai
Kozds Programjanak virtudlis platformjaval, hogy egy
teljesen mUkodd nyilvantartasi dkoszisztémat hozzanak
létre

+ Minden olyan jovébeli eréfeszitésnek a kdzéppontjaban
az ERN-eknek kell allniuk, amelyek az adatgyljtésre és -
felhaszndlasra vonatkozd ontolégidk és  szabvanyok
finomitédsara és kozods adatmodellé vald fejlesztésére
iranyul, beleértve a valds vilagbeli adatokbdl vald
kinyerést és banyaszatot megkonnyité modszereket is.



AZ ADATOK OPTIMALIZALASA A BETEGEK ES A TARS

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az alabbi adatok tobb, 2016 és 2021 kdzott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel é16 emberek elmondtak véleményuket egy sor kérdésrél, példaul a kutatasban

hatasardl és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

AZ ADATOK OPTIMALIZALASA A BETEGEK ES A TARS

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?

"Mi csak 6 csalad vagyunk [az én orszagomban], akiket ez érint. Ha nem ajanljuk
fel az adatbazisunkat, szerintem lehetetlen, hogy valaki segitsen nekink, hogy
sokat tudjon rélunk”

egy Ritka beteg



A SIKER NYOMON KOVETESE

Eurdpai platform, a Ritka Betegségek Regisztraciojaban
Eurdpai Referenciahaldzatok

Orphanet adatbazis és jelentések (biobankok, infrastrukturak,
nyilvantartasok, kutatasi projektek stb.)

A ritka betegségek forrasainak jelenlegi allapota

Az EU egészséglgyi adattere

A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

A PARTNERSEGEK BOVITESE

A ritka betegségek Osszetett betegségekként multidiszciplinaris —ellatast
igényelnek, és igy tobb adatforrast is, hogy jobban megértstk és kezeljuk 8ket
klinikai, pszichoszocidlis és gazdasagi szempontbdl. A ritka betegségekben
szenveddk szamara a legjobb megértéshez és megoldasok kidolgozasahoz
szUkséges kritikus adatmennyiség eléréséhez az adatokat orszagonkent,
intézményenként és agazatonként kulonbdzE forrasokbdl kell integralni.



AZ ADATOK OPTIMALIZALASA A BETEGEK ES A TARSADALOM JAVARA

e REFERENCIAK

+ FAIR Initiative
https://www.go-fair.org/

+ EUCERD Recommendations on Ways to Improve Codification for Rare Diseases in Health Information
Systems
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare diseases/docs/recommendation coding_cegrd en.pdf

+ EUCERD Recommendations on Rare Disease Patient Registration
http://www.eucerd.eu/?page id=13

+ Rare Barometer Survey - Share and protect our health data: Rare disease patients’ preferences on data
sharing and protection.

http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/dataprotectionsharing/EN RB Data%20Survey%20
Infographics Complete.pdf

+ Rare Barometer Survey - Rare disease patients' participation in research.
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2018 02 12 rdd-research-survey-analysis.pdf



https://www.go-fair.org/
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendation_coding_cegrd_en.pdf
http://www.eucerd.eu/?page_id=13
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/dataprotectionsharing/EN_RB_Data%20Survey%20Infographics_Complete.pdf
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2018_02_12_rdd-research-survey-analysis.pdf

ELERHETO,
HOZZAFERHETO ES
MEGFIZETHETO
KEZELESEK



RITKA BETEGEK KOZOSSEGENEK

JOVOKEPE

A ritka betegségekkel foglalkozd kozosség a ritka
betegségek terapidinak olyan eurdpai kutatasi, fejlesztési
és szallitasi  Okoszisztémajat szeretné létrehozni,
amelyben a helyi, regionalis, nemzeti és nemzetkozi
szintd erdfeszitések tovabbra is 6sszehangoltan jarulnak
hozzd a sikerhez. Ezt az Okoszisztémat a koz- és a
maganszektornak egyutt kell kialakitania. Bar a k6zosség
arra torekszik, hogy a kozds kihivasok leklzdése
érdekében egységes maradjon, az ellatas, a kutatas és a
kezelés személyre szabott megkdzelitésére lehet szikség

olyan betegségek esetében, amelyeket torténelmileg
elhanyagoltak és/vagy amelyek esetében a gydgyitd
kezelések még nem valdsultak meg.

A ritka betegségek kozossége a betegségtdl fuggetlendl
azon fog dolgozni, hogy az Uj technoldgiak gyorsabban
terjedjenek el, és a dontéshozatali folyamatokat ugy
alakitjak at, hogy a kezelések elérhetévé, hozzaférhetdvé
és megfizethetévé valjanak minden ritka betegségben
szenvedd beteg szamara, fuggetlendl attdl, hogy hol
élnek.



ELERHETO, HOZZAFERHETO ES MEGFIZETHETO KEZELH

Tobb és jobb minbségl gyogyito, stabilizald, palliativ, asszisztalo
ellatas, rehabilitacios és megel6z6 technoldgiak és terdpidk
dlinak rendelkezésre, hozzdférhetbek ES megfizethetéek minden
ritka betegséggel él6k szamara Eurdpdban

Eurdpa vilagelsé a ritka betegségek terdpiainak fejlesztésében,
versenyképes szabdlyozasi 6koszisztémaval és erdteljesebb
gyogyszeripari és biotechnologiai gyartdsi jelenléttel, ami nagyobb
beruhadzasokat eredményez a kutatasba és a termékfejlesztésbe, és
ezzel egylitt javul a betegek hozzaférése és az egészségligyi feliigyelet.

2030-ra 1000 4j terdpianak kell rendelkezésre allnia,
az IRDIRC jovoképével 6sszhangban.

+ Az EU-ban 500 kulonbozé ritka betegség kezelésére és a ritka betegségben
szenveddk teljes népességének 50%-ara kell jovahagyni a kezelést.

+ Ezeknek az U] kezeléseknek és technoldgiaknak a kielégitetlen szUkségletekre kell
dsszpontositaniuk, két céllal:

o Gyogyitd, atalakitd vagy stabilizald és tlneti kezelések a 400 leggyakoribb ritka
betegség kozul 200 esetében, amelyek a ritka betegséggel €l népesség tobb mint
90%-at lefedik;

e Gyogyito vagy atalakitd kezelések legalabb 100 ritka betegségre abbdl a csoportbdl,
amelyekben 100 000-bd| kevesebb mint egyet érintenek a betegségek

A terdpiaknak 3-5-sz6r megfizethetébbnek kell lennitik mint a
jelenleg elérheté kezelések


https://irdirc.org/about-us/vision-goals/

ELERHETO,
HOZZAFERHETO ES
MEGFIZETHETO KEZELESEK

Egyszer(sitett szabdlyozasi, arképzési és visszatéritési politikdk kialakitdsa szUkséges. Ezeknek a
politikaknak 6sztondznitk kell a bizonyiték el6allitds folyamatossagat a termék vagy technoldgia teljes
életciklusa, valamint a betegek a diagndzistdl a kezeléshez vald hozzaférésének Utja soran. Olyan eurdpai
Okoszisztéma kell, amely képes befektetéseket vonzani a kielégitetlen szUkségletekkel rendelkezd
terUleteken, el8segiti az innovacidt, és megoldast kindl az egészséglgyi rendszer fenntarthatdsagaval
kapcsolatos kihivasokra.

A politikdknak kulonosen a kovetkez&ket kell érvényesitenitk:

+ a kielégftetlen igények, valamint a késébbi prioritasok és befektetések korai szakaszaban, tobb érdekelt
fél azonositasa

+ a jogosultsdg kUszobértéke: beleértve a legfeliebb 5/10 000 fénél nem nagyobb eléfordulasi
(prevalencia) gyakorisagot (a ritka rakos megbetegedések eléfordulasi gyakorisaga (incidencia) kevesebb,
mint 6/100 000 f&/év) elkertlve a gyakori betegségek ritka alcsoportokra vald mesterséges felosztasat.

+ fokozatos 6sztonz8rendszer, amely a legkordbbi parbeszédet jutalmazza, és elényben részesiti a
terapias lehet&ségekkel nem rendelkezé teruleteket (jelenleg figyelmen kivil hagyott betegségek).

+ az Eurdpai Gyodgyszerlgynokség (EMA) ritka betegségek gydgyszereivel foglalkozd bizottsaganak
megerd@sitett megbizatdsa, amely magaban foglalja a korai parbeszédet, a kijelolést, a folyamatos
tudomanyos tanacsadast a protokoll segitséget, és a tudomanyos mindsitéseket (kulondsen a
nyilvantartasokat és a betegkdzpontl eredmény méréseket (PCOM), a kockazat-haszon értékelést és a
forgalomba hozatal utani kovetelményeket).

+ egy mikodéképes és hatékony uniés Egészségligyi Technoldgia Ertékelési (HTA)
keretrendszer a hatékonysag és a relativ hatékonysag értékelésének tamogatasara (és idékdzben az
EMA/HTA kdz6s eurdpai szintl értékelésének és nemzeti szint( atvételének 6sztonzése).

+ a termék életciklusa és a beteg Utja soran az 6sszehasonlitd bizonyitékok el6allitasanak folytonossaga,
amelyet tobb céll betegség regiszterek és minden mas relevans adatforras tesz lehetévé.

+ egy eurdpai arképzési és targyaldsi tablazat, amely lehetévé teszi a tagallamok kdzotti eurdpai
egylttmuakodést.

+egy uniés alap, amely tarsfinanszirozza a bizonyitékok 6sszegy(jtését az EU tagallamaiban, és csokkenti
a bizonytalansagokat a jovahagyast kovetd elsd években a legritkabb (1/100 000-nél kevesebbet érintd)
betegségek fejlett terapiaira vonatkozdan.



HOGYAN LEHET EZT ELERNI?

A RITKA BETEGSEGEK GYOGYSZEREIRE
VONATKOZO JELENLEGI SZABALYOZASI
KERETEK FELULVIZSGALATA

Altalanossagban:

Paneurdpai - és idedlis esetben globalis - fellépésre van
szUkség a ritka betegségek gydgyszereinek elérhetéségét
és hozzaférhet8ségét érintd, jelenleg fenntarthatatlan és
igazsagtalan status quo javitasa érdekében.

+ A nemzeti és eurdpai szintd hatésagoknak a jelenlegi
kihivasok kezelésére meglévd forrasokat kell felhasznalni,
beleértve a CAVOMP Informaciddramlasrol  Szold
EUCERD Ajanlasokat és a Hozzaférési Patthelyzet
Feloldasardl Szolg Ajanlasokat.

+ Az |IRDIRC Altal Elismert Forrdsokat és ajanlasokat a
hozzaférhetéség és a rendelkezésre allas javitasara
nemzeti és regiondlis szinten kell felhasznalni, hogy
0s7tdéndzzék az orszagok kozotti és idedlis esetben a
paradigmavaltashoz szUkséges globalis fellépést.

+ Az EU tagadllamainak és valamennyi érintett unios
hatésagnak feldl kell vizsgdlnia a ritka betegségek
gyogyszereihez vald elérhet8séggel és
hozzaférhetéséggel kapcsolathan a Bizottsagi
Kozleményben és a Tanacsi Ajanlasban meghatarozott
intézkedéseket, amennyiben  azokkal még nem
foglalkoztak.

+ A ritka betegségek gydgyszereire vonatkozd jelenlegi
unioés szabalyozasi keretrendszer pozitiv aspektusait fenn
kell tartani, hogy tovabbra is 0sztondzzék a
beruhazasokat, ugyanakkor noveljék az o6koszisztéma
szildrdsagat és atlathatdsagat.

+ A szabdlyozdknak és az illetékes hatdsagoknak
biztositaniuk kell, hogy az adaptiv Utvonalak és a gyors
hozzaférési mechanizmusok tovabbra is eljuttassak a
gyogyszereket a raszoruld betegekhez, feltéve, hogy az
alapvetd biztonsagi és hatékonysagi szempontok
teljesulnek.

+ Folytatni kell az érdekeltek és az orszagok kozotti
Onkéntes és  korai parbeszédet a  koordindlt
hozzaférésrdl, olyan kezdeményezéseken keresztul, mint
a Ritka Betegségek Gyodgyszereihez valdé Koordindlt
Hozzaférés Mechanizmusa (MoCA).

+ A ritka betegségek gydgyszerei fejlesztéinek figyelembe
kell vennitk mind a termékek egyéni értékét a betegek
szamdra, mind pedig a szélesebb kor( tarsadalmi
értékét, mérlegelve a kezelés hianyanak terhét a
befektetésekkel szemben.

+ A ritka betegségek gydgyszereinek kifejlesztését,
bevezetését és nyomon kovetését a termék teljes
életciklusat és a betegek életdtjat atfogd dsszehasonlitd
bizonyiték-eldallitas folyamatossaganak keretében kell
végezni, amelyet az adatmegosztds és -0sszevonas
stratégiai és szabvanyokon alapuld megkdzelitése tesz
lehetévé, és amelynek kozéppontjdban a tobbcéld
betegség regiszterek és minden mas relevans adatforras
all: alapvetd fontossagu lesz az elfogadott szabvanyok
alkalmazésa a vonatkozd adatforrasok FAIR-ségének
novelése érdekében (beleértve az egészséglgyi
nyilvantartasok megfelel§ kodifikacidjat az egészséglgyi
innovacios 6koszisztéma tdmogatasa érdekében).

Az elérhetbség javitasa:

+ A nemzeti, eurdpai és globdlis hatdsagoknak
biztositaniuk kell, hogy a ritka betegségek jovEbeli
terapidinak fejlesztését ne akadalyozza az, hogy a
precizids orvoslas ndvekvd tendencidja keretében az ipar
egyre inkabb az egyébként gyakori allapotok kulén
alcsoportjaira és mutacidira 6sszpontosit.

+ A terapidk fejlesztdit - akar a magan-, akar az allami
vagy a civil tarsadalmi szektorbdl - arra kell 8szténozni,
hogy hasznaljak a ritka betegségek szakérti forrasait és
Utmutatdsait a ritka betegségek  gydgyszereinek
kifejlesztésének  és  bevezetésének  optimalizalasa
érdekében (pl. IRDIRC Orphan Drug_ Development
Guidebook (ODDG)).

+ Eurdpai szinten koherensebb stratégiardl kel
megallapodni a ritka betegségek gydgyszereinek Ujboli
felhasznalasaval foglalkozd érintett szerepl6k egyesitése
érdekében, a STAMP Szakértéi Csoport, az IRDIRC és
masok munkajara épitve.

+ A szabdlyozd hatdsagoknak biztositaniuk kell a ritka
betegségek kezelésére rendelkezésre all6 és fejlesztés
alatt allo gydgyszerek jelenlegi helyzetére vonatkozd
informaciok valds idejd kozzétételét, hogy felgyorsitsak a
terapiak  jovahagyasara vonatkozd — dontéshozatali
folyamatot.


http://www.rd-action.eu/eucerd/EUCERD_Recommendations/recommendationscavomp(1).pdf
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1446
https://www.eurordis.org/accesspaper
https://irdirc.org/research/irdirc-recognized-resources/
https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:L:2000:103:0005:0008:en:PDF
https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF
https://www.eurordis.org/content/moca
https://irdirc.org/orphan-drug-development-guidebook-materials/
https://ec.europa.eu/health/documents/pharmaceutical-committee/stamp_en#:~:text=The%20STAMP%20expert%20group%20is,and%20policies%20in%20this%20field
https://ec.europa.eu/health/documents/pharmaceutical-committee/stamp_en#%3A~%3Atext%3DThe%20STAMP%20expert%20group%20is%2Cand%20policies%20in%20this%20field

A hozzaférés javitasa:
+ A nemzeti HTA testlleteknek biztositaniuk kell a ritka

betegségek gydgyszereire vonatkozd dontéshozatali
folyamat és kritériumok atlathatdsagat.

+ A ritka Dbetegségek gydgyszereire vonatkozo,
forgalomba hozatal utani HTA hatarozatok és jelentések
nem orszagonkénti, hanem paneurdpai (és néha végsé
soron globalis) szinten kellene, hogy szllessenek.

+ A legritkabb (1/100 000-nél kevesebb embert érintd)
betegségekre iranyuld fejlett terapidk esetében a
bizonytalansagok cstkkentése érdekében létre kell hozni
egy unios alapot, amely tarsfinanszirozza a forgalomba
hozatali engedélyezés utani bizonyitékok generalasat az
EU tagallamaiban, a jovahagyast kovetd elsd években.

+ A HTA terén, az EU-ban vald egylttmdkodés
megkonnyitésére egy (mindenkire nézve kotelezd) unids
rendelet révén, de ennek hianydban onkéntes alapon, a
leheté leghamarabb létre kell hozni egy kilon testuletet,
amely annyi orszagot von be, ahanyan hajlanddak
egyUttmdkodni  polgaraik  érdekeinek elémozditasa
érdekében, valamint a ritka betegségek gydgyszereinek
HTA-javal kapcsolatos adatok és értékelések megosztasa
céljabal.

+ Eurdpai szintl intézkedéseket kell elfogadni a ritka
betegségek gydgyszereinek arképzésével kapcsolatos
Okoszisztéma  optimalizdlasa  érdekében, hogy a
gyogyszerek eljussanak azokhoz, akiknek szukséguk van
rajuk, és hogy nemzeti szinten csdkkenjen a burokracia
és a termékek bevezetésének késedelme, mikdzben a
vallalatok szamara biztosithatd a ritka betegségek
piacanak jovedelmez8sége:

e A vallalatokat 6sztondzni kell arra, hogy a fejlesztési
koltségek nyilvanossagra hozatalara vonatkozéan - az
alapvet6 Uzleti modellek veszélyeztetése nélkul -
nyitottabb és atlathatobb megkdzelitést
alkalmazzanak, hogy tadmogassak az arképzési
dontéseket, lehetdvé téve a befektetések észszer(
megtérulését, amely tamogatja a maganszektor
profitszerzését, de nem zarja el a betegeket a
terapiakhoz vald tényleges hozzaféréstél nemzeti
szinten.

e Az  arképzésben folyamatos és  értékalapu
megkdzelitést kell alkalmazni, amely valamennyi
érdekelt felet bevonja, és a fejlesztési folyamat lehetd
legkorabbi szakaszaban megkezdett parbeszéd és
bizonyiték-eldallitas folyamatossagan belll
helyezkedik el: egy szilard adat-ckoszisztémanak
tamogatnia kell a teljesitményalapu arképzés felé vald
elmozdulast, amelynek keretében a hosszd tavon
nem bizonyitott elényoket felmutatd termékek
kivonhatok a piacrol, de az er8sen teljesité termékek
esetében indokolt lehet a bevezetési ar (elismerve,
hogy az Ujracélzott terdpiak, amelyek mar jelentés

K+F koltségeket fedeztek, eltér6 megfontolast
igényelhetnek).
e A fentiekben a MoCA szaméara ajanlott

tevékenységekkel egyutt az EMA-nak és a fizetbknek a
korai  parbeszédet/megbeszéléseket arra kel
felhaszndlniuk, hogy - kezdetben - ajanlasokat
tegyenek a ritka betegségek gydgyszereinek bizonyos
tipusai esetében elfogadhaténak tekintheté alapar-
tartomanyra vonatkozdan.

e FEurdpai szinten ki kell dolgozni egy mikoddképes
rendszert az allami vevék és a vallalatok kozotti
kapcsolat gazdasagi szabalyozasara, egy Eurdpai
Arképzési és Targyaldsi Kerekasztalon keresztil: ez
kilonosen surgbs a fejlett terapiakhoz, példaul a

génterapiakhoz ~ valé  hozzidférés  biztositasa
érdekében.
Egy eurdpai szintl kisérleti projektnek tamogatnia

kellene a globdlisabb szint( vitakat, amelyek valéjaban
elengedhetetlenek  ahhoz, hogy a nagyon ritka
betegségek  gydgyszereihez és  terdpiaihoz  vald
hozzaférés javuljon minden raszoruld beteg szamara, és
senki se maradjon le: a COVID-19 valsag altal Iétrehozott
lendUletet ki kellene hasznalni, mint a polgarok nagyobb
javat szolgald, orszagkozi targyalasok és
egyUttmUkodések megvaldsithatdsaganak és  kollektiv
erejének példajat.

"Szeretném, ha a gydgyszerarak és a gyogyszerek elérhetbsége atlathatébba
valna. Az EU- nak kovetnie kellene a gyégyszergyartdk arpolitikajat és
gyakorlatat, tobbek kdzott etikai szempontbdl is."

egy Ritka beteg



A fejlett terdpias gyogyszerkészitmények igéretesek a
kilonbozd ritka betegségek kezelésére: a jovEben egyre
nagyobb  szamban  el6forduld  gén-,  sejt-  és
szOvetterapidk elérhet6ségének és hozzaférhet8ségének
tdmogatasa  érdekében  konkrét  unids  szintd
intézkedéseket kell hozni:

+ Orszagok kozotti egyuttmUkodéseket kell 1étrehozni,
hogy a ritka betegségek fejlett terapidaihoz vald
hozzaférést egyszerUsitsék, elkerllve, hogy a betegeknek
jelentds koltségeket kellien eldzetesen finanszirozniuk
(vagy pedig 0sztonozni kell a maganfinanszirozasi
gyljtéseket/dnfinanszirozast a piacra kerUl§ terapiakhoz).

+ A fentiekhez hasonldan javaslatokat kell kidolgozni a
fejlett terapidk visszatéritésére szolgald kozods eurdpai
alapra vonatkozdan, hogy tamogassak a kulénbozd
orszagokban elldtasban részesuld betegekkel
kapcsolatos gyakorlati  teend6ket.

(példaul  annak  biztositdsa, hogy a  kdérhazak
megbizhatéan és id6ben kapjak meg a kulonbozé
tagallamokban mUkodd ugynokségektdl a

pénzeszkdzoket).

+ A legritkabb (1/100 000-nél kevesebb embert érintd)
betegségekre iranyuld fejlett terdpidk esetében a
bizonytalansagok csckkentése érdekében létre kell hozni
egy unids alapot, amely tarsfinanszirozza a forgalomba
hozatali engedélyezést kovetd, az EU-tagallamokban a
jovahagyast kapott els§ években a forgalomba hozatali
bizonyitékok el8allitasat.

+ Meg kell vizsgalni - és adott esetben meg kell valdsitani,
hogy az Eurdpai Referenciahaldzatok (ERN-ek) pontosan
milyen szerepet jatszhatnak a fejlett terapiakhoz valo
hozzaférés megkdnnyitésében, kezdve a tobb szakért§
és a megalapozott dontéshozatal tamogatasatdl, azon
betegek kivalasztasaig, hogy kinek, melyik terapia
elényds, egészen a fejlett terapiak korldtozott szamu
eurdpai kdzpontban torténd tényleges biztositasaig és a
nyomon kovetési adatok gy(ijtéséig.

"Egy gydgymaod fantasztikus lenne, de ha ez nem sikerul, akkor észszerG aru
(vagy allamilag finanszirozott) gyogyszeres kezelésre
van szukség"

egy Ritka beteg

A ritka betegségek gydgyszereinek bevezetését és
forgalomba hozatalat kovetd értékelését tamogatd
adatforrasoknak interoperabilisabba és a bizonyiték-
eléallitds folyamatossagan keresztll 6sszekapcsoltabba
kell valniuk.

+ Tisztazni kell, hogy a valds vildgbeli adatok milyen
szamtalan mdédon szolgalhatjak a kutatas és fejlesztés,
valamint a forgalomba hozatal utani fellgyelet
tajékoztatasat, és Uj, koherens stratégiakat kell bevezetni.

+ A ritka betegségek gydgyszereinek forgalomba hozatal
utani fellgyeletét eurdpai szinten kell megszervezni,
mingségbiztositott kdzos adatregisztracios platformok/
betegségregiszterek révén.

+ A hatékonysagi és biztonsagi adatokat a "konyodriletes
felhasznalasi" programokban részt vevd betegektd! kell
gyljteni, és eurdpai (és lehet6ség szerint globdlis) szinten
dssze kell vonni, valamint a vallalatok rendelkezésére kell
bocsatani, hogy adott esetben beépithessék a
bizonyitékokat tartalmazé adatallomanyokba.

+ Tovabb kell er@siteni és megfeleléen tdmogatni kell az
ERN-ek szerepét és kapacitasat a valds kdrnyezetben
keletkezett adatok létrehozasaban, gyljtésében és
elemzésében a ritka betegségek gydgyszereinek
elérhet8ségének és  megfizethet6ségének javitasa
érdekében.

(A terapidk hozzaférhetéségét és megfizethet8ségét
javitd adatokkal kapcsolatos tovabbi ajanlasok a "Ritka
betegségek alap-, klinikai, térsadalmi és transzlacids
kutatasa" és az "Adatgyljtés és felhasznalas" cimd
fejezetekben taldlhatok.)



A ritka betegségek gydgyaszati
segédeszko6zeinek fejlesztését,
hozzaférhet6ségét és elérhetdségét
javité megoldasoknak a kovetkezékre
kell iranyulniuk: eurépai szinti
javaslatokat kell tenni és megvizsgalni,
és adott esetben végrehajtani.

+ Meg kell hatarozni a ritka betegségek kezelésére szant
eszkozok feltételes jovahagyasara vonatkozd eurdpai
eljaras el6nyeit, amelyet szilard, kdzds adatgydjtési és
adatszolgaltatasi rendszerre vonatkozd tervek kisérnek.

+ Mérlegelni kell a ritka betegségek kezelésére szant
orvostechnikai eszkdzok fejlesztését Osztonzd eurdpai
jogszabalyok el6nyeit, beleértve a ritka betegségek
kezelésére szant eszkdzok kdzpontositott
felUlvizsgalatanak relativ el6nyeit.

+ Az orvostechnikai eszkdzokrdl szold 2017/745/EK
rendelet (MDR) 3dltal teremtett el6nyok ellenére
foglalkozni kell a bejelentett szervezetek altal végzett
klinikai értékelések atlathatdsaganak tovabbra is fennalld
hidnyaval, és 0sztonozni kell a nagyobb mértékd
kolcsonods parbeszédet - legaldbbis a ritka betegségek
tekintetében. - egyrészt a gydgyszerek, masrészt az
eszkozok értékelésével megbizott nemzeti szervek
kozott.

+ A ritka betegséggel él6 emberek altal hasznalt ritka
betegségek gydgyszerei és orvostechnikai eszkozei
esetében a jovahagyas utani adatok kozotti jelenlegi
elszigeteltséggel foglalkozni kell, hogy a szabalyozd
hatdsagok, a bejelentett szervezetek és a HTA
szakemberek szamara hasznos, dsszehangolt
adatgydjtési terveket lehessen kidolgozni.

+ A ritka betegségekben szenved® emberek szamara
orvostechnikai  eszkdzok  kifejlesztésére  iranyuld
vallalkozdi eréfeszitéseknek kutatads-fejlesztési (K+F) és
szabalyozasi tamogatast kell kapniuk, kilondsen, ha a
betegek vezetik 8ket.

+ Kulonos hangsulyt kell fektetni az otthoni kdrnyezetbdl
szarmaz¢ adatok gylijtésére és tovabbitasara szolgald
eszkdzok fejlesztésére, amelyeket a tagabb telemedicina
stratégian belul kell elhelyezni.

+ Hangsulyozni kell az ERN-ek - és a betegek - altal a ritka
betegségek gydgyaszati eszkozeinek tervezésében és
létrehozasaban  rejl§  lehet8ségeket, valamint a
hatékonysagra vonatkozo, bevezetés utani adatgydjtésre
vald alkalmassagukat.


https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32017R0745

ELERHETO, HOZZAFERHETO ES MEGFIZETHETO KEZELE

MIT GONDOLNAK A RITKA
BETEGSEGGEL ELOK?

Az aldbbi adatok tobb, 2016 és 2021 kozott Eurdpaban végzett Ritka Barométer felmérésbdl szarmaznak. Ezekben a
felmérésekben a ritka betegséggel él6 emberek elmondtak véleményiket egy sor kérdésrél, példaul a kutatasban

hatasardl és a 2030-ra vonatkozd reményeikrél. Tudjon meg tébbet: eurordis.org/voices



https://www.eurordis.org/voices

ELERHETO, HOZZAFERHETO ES MEGFIZETHETO KEZELE

MIT AJANLANAK A RARE 2030 programban
résztvevo FIATAL POLGAROK?



A SIKER NYOMON KOVETESE

Az Eurdpai Gyodgyszerlgynokség altal kiadott Uj forgalomba hozatali engedélyek
szamanak nyomon kdvetése.

Az Uj terapiakra vonatkozd forgalomba hozatali engedélyezési adatok elemzése a
betegségtertlet lefedettségében mutatkozd egyenl8tlenségek megallapitasa érdekében.

Az Uj kezelések hozzaférhet8ségének és elérhetéségének nyomon kdvetése nemzeti és
eurépai szinten egyarant.

A ritka betegséggel él6 emberek és gondozdik tapasztalatainak és elvarasainak
rendszeres nyomon kovetése egy olyan szovetségi és atlathatd adat-Okoszisztéma
kialakitasat kovetden, amely folyamatos bizonyitékokat gydjt arrdél, hogy az Uj kezelések
hogyan gyogyitjak a kielégitetlen szlkségleteket.

A ritka betegségek kezelésére iranyuld Uj klinikai vizsgalatok szamanak nyomon kovetése
az EU Klinikai Vizsgalatok Adatbazisdban és a WHO Nemzetkozi Klinikai Vizsgalatok
Nyilvantartasi Platformjaban (ICTRP).

A FENNTARTHATO FEJLODESI
CELOK TAMOGATASA 2030-IG

AZ EGESZSEG ES A JOLLET JAVITASA

A hozzaférhetd és megfizethetd gydgymoddok kutatasanak és fejlesztésének
tdmogatasaval az eurdpai polgarok nagy szazaléka kozvetlenul megtapasztalja a
jobb egészségi allapotot és jollétet.
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+ Rare Barometer Survey: Rare disease patients’ experience of treatments (report not available yet).

Lot /1, H / :
TILLS.77VWWWVV.EUT UTUTS. UT E/VUILES



https://irdirc.org/about-us/vision-goals/
http://www.rd-action.eu/eucerd/EUCERD_Recommendations/recommendationscavomp(1).pdf
https://www.eurordis.org/accesspaper
https://irdirc.org/research/irdirc-recognized-resources/
https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:L:2000:103:0005:0008:en:PDF
https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF
https://www.eurordis.org/content/moca
https://ec.europa.eu/health/documents/pharmaceutical-committee/stamp_en#:~:text=The%20STAMP%20expert%20group%20is,and%20policies%20in%20this%20field
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/PDF/?uri=CELEX:32017R0745
https://www.eurordis.org/voices

AJAN LASOK A RARE 2030
ELORETEKINTO
TANULMANYBOL

A RITKA BETEGEK SZAMARA A
JOVO MA KEZDODIK

Forditotta, adaptalta a Ritka és Veleszuletett Rendellenességgel él6k Orszagos
Sz6évetsége (RIROSZ)
az Emberi Er6forrasok Minisztériuma és a Slachta Margit Nemzeti
Szocialpolitikai Intézet FOF2021-B-1244 szamu palyazatanak tamogatasaval



