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1. Uvod

a. Ramec politiky

Vzacnd onemocnéni postihuji v Evropské unii 27 aZz 36 milioni osob a jsou klicovou
prioritou zdravotni politiky, nebot’ pocet pacientll je omezeny a neexistuje dostatek patficnych
poznatkll a odbornych znalosti tykajicich se konkrétnich onemocnéni.

Pacienti se vzacnymi onemocnénimi ziji Casto celé roky v nejistoté a cekaji, az bude jejich
nemoc diagnostikovdna a az bude nalezena vhodna 1écba. Lékatsky odbornik schopny takové
vzacné onemocnéni diagnostikovat miize pisobit v jiném regionu, nebo dokonce v jiném
Clenském staté. Védecké znalosti o konkrétnim vzacném onemocnéni budou pravdépodobné
nedostatené a neuspotradané.

Z toho ditvodu mohou mit celounijni rozmér a spoluprace mezi ¢lenskymi staty velky vyznam,
napiiklad z hlediska sdruzovani poznatkli a odbornych zkuSenosti, podpory vyzkumu a
spoluprace a z hlediska registrace co nejlepsich 1é¢ivych ptipravki pro celou Evropskou unii.
Akce EU zamétend na vzacna onemocnéni pifindsi vysokou piidanou hodnotu.

V zajmu dosaZzeni tohoto cile pfijala Komise v roce 2008 sdéleni o vzacnych onemocnénich:
vyzvy pro Evropu', které stanovi celkovou strategii na podporu &lenskych statd pri
diagnostice, 1écbé a péci tykajici se obanti EU se vzacnymi onemocnénimi. Sdéleni se
soustiedi na tii hlavni oblasti: 1) zlepSit uznavani a viditelnost vzacnych onemocnéni; ii)
podpora politik v oblasti vzadcnych onemocnéni v ¢lenskych statech za ucelem soudrzné
celkové strategie a iii) rozvoj spoluprace, koordinace a regulace v oblasti vzacnych
onemocnéni na urovni EU.

Vedle sdéleni bylo o nékolik mésicti pozdéji piijato doporuceni Rady o akci v oblasti
vzacnych onemocnéni’, které vyzyva &lenské staty, aby zavedly vnitrostatni strategie.
Doporuceni se zamétuje na i) definovani, kodifikaci a soupis vzacnych onemocnéni, ii)
vyzkum, iii) evropské referencni sité, iv) shromazd’ovani odbornych znalosti na tirovni EU, v)
posileni ulohy svépomocnych organizaci pacientl a vi) udrzitelnost.

' KOM(2008) 679 v koneéném znéni ze dne 11. listopadu 2008.
2 Ut. vést. C 151, 3.7.2009, s. 7-10.



Tématem vzacnych onemocnéni se zabyva i &lanek 13 smérnice 2011/24/EU? o uplatiiovani
prav pacientd v preshrani¢ni zdravotni péci. Tento ¢lanek uvadi, ze Komise podporuje ¢lenské
staity, a to zejména tim, Ze zajiStuje, aby zdravotni¢ti pracovnici védéli o dostupnych
nastrojich, které jim pomohou diagnostikovat vzacnd onemocnéni, a aby se ziucastnéné strany
dozvédély o moznostech, které poskytuje nafizeni &. 883/2004*, pokud jde o predani pacientd
se vzacnymi onemocnénimi do jinych clenskych stati.

Vzéacna onemocnéni byla poprvé urcena prioritni oblasti pro akce v rdmci vefejného zdravi v
Evropské unii ve sdéleni Komise ze dne 24. listopadu 1993 o ramci pro ¢innost v oblasti
vetejného zdravi. Nasledné bylo podpoieno nékolik projekti a byla ziizena pracovni skupina
Pro vzacna onemocnéni.

Narizeni o 1é¢ivych pripravcich pro vzacna onemocnéni (natfizeni Evropského parlamentu a
Rady (ES) ¢.141/2000 ze dne 16.prosince 1999 o IéCivych pfipravcich pro vzacna
onemocnéni)® stanovilo kritéria pro stanoveni 16¢ivého piipravku pro vzacna onemocnéni v EU
a poskytlo soubor pobidek (napt. vyhradni pravo na trhu po dobu deseti let, pomoc pfti ptipravé
protokolu, centralizovany postup pro udélovani registrace) s cilem podpofit vyzkum, vyvoj a
uvadéni na trh 1é¢ivych piipravkl pro 1é€bu, prevenci nebo diagnostiku vzacnych onemocnéni.

Tato zprava piinasi piehled dosavadniho provadéni strategie v oblasti vzacnych onemocnéni a
rekapituluje dosazené vysledky a ziskané poznatky. Jejim cilem je vyvodit zavéry ve véci toho,
do jaké miry byla zavedena opatieni, kterd stanovilo sdéleni Komise a doporuceni Rady, a zda
je nutné provést dalsi opatfeni, kterymi by se zlepsil zivot pacientd postizenych vzacnymi
onemocnénimi i jejich blizkych.

b. Vychodiska zpravy a metodika

Ve sdéleni a v doporuceni Rady byla Komise zadana, aby podala zpravu o provadéni uvedené
strategie. S cilem shromazdit informace o situaci na vnitrostatni Grovni zaslala Komise
Clenskym statim elektronicky dotaznik. Pozadované informace poskytlo osmnéact zemi.
Hlavnim zdrojem udaji pro tuto zpravu o provadéni byly odpovédi Clenskych stata spolu
s informacemi, které shromazdila spole¢na akce vyboru EUCERD a které byly zvetejnény

. v , v ’ - I ’ v s el
jakoZto ,,Zprava o stavu ¢innosti v oblasti vzacnych onemocnéni v Evropé®’.

> Uk vést. L 88,4.4.2011, s. 45-65.
* http://eur-lex.europa.eu/legal-content/CS/TXT/PDF/2uri=CELEX:32004R 0883 & from=CS.
> http://aei.pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.ew/legal-content/CS/TXT/PDF/2uri=CELEX:32000R014 1 & from=CS.

7 http://www.eucerd.eu/?page_id=15.
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2. Plany a strategie v oblasti vzacnych onemocnéni

a. Cinnosti Evropské komise

S cilem podpofit ¢lenské staty v procesu ptipravy narodnich plant a strategii Evropska komise
spolufinancovala projekt EUROPLAN v ramci programu EU Zdravi.

Na projektu, ktery probihal od dubna 2008 do biezna 2011, se podileli zastupci vnitrostatnich
organt odpovédnych za oblast zdravi z 21 ¢lenskych stati a projekt také spojil 57 pfidruzenych
a spolupracujicich partnerti z 34 zemi. Jednim z jeho vystuptli byla ,,zprava o ukazatelich pro
monitorovani zpusobu provadéni a pro hodnoceni dopadu narodniho plénu nebo strategie
v oblasti vzacnych onemocnéni®, kterd se stala zakladem pro pfijeti ,,doporuceni vyboru
EUCERD ve véci zdkladnich ukazatell pro narodni plany/strategie v oblasti vzacnych
onemocnéni*®,

Nekteré ¢innosti projektu EUROPLAN, zejména ty, které se tykaji technické pomoci ¢lenskym
statim pii piipravé jejich narodniho planu nebo narodni strategie, zahrnuje také zvlastni
pracovni bali¢ek spole¢né akce vyboru EUCERD.

Prostfednictvim tohoto pracovniho balicku Komise pokracuje v podpote piiprav narodnich
plant v zemich, kde takové plany dosud neexistuji.

Spole¢na akce vyboru EUCERD pokryva obdobi 42 mésici (bfezen 2012 — srpen 2015).
Podporuje Clenské staty pii piiprave strategii, mapuje poskytovani specializovanych socialnich
sluzeb a zaclefiovani problematiky vzacnych onemocnéni do zakladnich socidlnich politik a
rovnéZ podporuje zavadéni kodovani a klasifikace vzacnych onemocnéni. Spolecnd akce také
podporuje piipravu zpravodaje OrphaNews Europe’ a vyroéni zpravy o stavu &innosti v oblasti
vzacnych onemocnéni v Evropé.

b. Situace v ¢lenskych statech
Cile akce: V doporuceni Rady se ¢lenské staty zavazaly ptfijmout co nejdiive, nejpozdéeji do
konce roku 2013, plan nebo strategii, které se budou zabyvat problematikou vzacnych
onemocnénti.

V roce 2009 bylo zaméteni na vzacnd onemocnéni ve vétsing Clenskych stath pomérné noveé a
inovativni a narodni plany meélo jen velmi malo zemi. Jednalo se o Bulharsko, Francii,
Portugalsko a Span¢lsko.

¥ http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf.
? http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?Ltr=EuropaNews.
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Do prvniho c¢tvrtleti roku 2014 mélo Sestnact ¢lenskych stati narodni plany nebo strategie
tykajici se oblasti vzacnych onemocnéni. Sedm dalSich zemi dosahlo pfi pfipravé svych
pland/strategii zna¢ného pokroku.

Clenské staty s pFijatym narodnim planem nebo strategii pro vzacna onemocnéni: Belgie,
Bulharsko, Ceska republika, Francie, Kypr, Litva, Mad’arsko, Némecko, Nizozemsko, Portugalsko,
Rumunsko, Recko, Slovensko, Slovinsko, Spojené kralovstvi, gpanélsko.

Clenské stity v pokro¢ilé fazi pFiprav nirodniho plinu nebo strategie pro vzicna onemocnéni:
Dansko, Finsko, Chorvatsko, Irsko, Italie, Polsko, Rakousko.

Mezi zemémi existuji zna¢né rozdily, pokud jde o uroven provadéni jejich planti. Z¢asti je to
zpisobeno skutecnosti, ze nekolik zemi, naptiklad Spojené kralovstvi, Némecko, Nizozemsko
a Belgie, pfijalo své plany/strategie teprve nedavno. Pouze jedna zemé¢, Francie, jiz dokoncila
provadeéni prvniho planu a piijala druhy narodni plan.

Vétsina Clenskych stati nema na provadéni néarodnich pland zadny vyhrazeny rozpocet.
Financovani je obvykle zajisténo v ramci celkovych vydaji na oblast zdravi. Na provadéni
zvlastnich projektii zemé stanovi prilezitostné rozpocty. Nekteré zemé uvedly, ze v dusledku
hospodarské krize jsou rozpocty pod dalSim tlakem.

Pfestoze obsahuji komplexni a meziresortni ptistup, byly vSechny plany pfijaty na Grovni
ministerstva zdravotnictvi. V Ceské republice plan navic schvalil i pfedseda vlady.

Oblast pusobnosti planti v oblasti vzacnych onemocnéni se v jednotlivych zemich lisi.
Naptiklad ackoli jsou vzacné druhy rakoviny dualezitou soucasti spektra vzacnych onemocnéni,
nekolik plani/strategii tuto skupinu onemocnéni nezahrnuje. Je tomu tak v Némecku, Francii,
Belgii, Dansku a Portugalsku. Dansko za vzacna onemocnéni nepovazuje infekéni nemoci.

Ctrnadct zemi uskuteCnilo informacni kampané ke zvySeni povédomi o vziacnych
onemocnénich. Némecko, Chorvatsko, Kypr a LotySsko své kampané nyni piipravuji.

Monitorovani a hodnoceni narodnich plant predstavuji dulezité aspekty této iniciativy a EU
spolufinancovala projekt EUROPLAN'" (a nasledn& spole¢nou akci vyboru EUCERD')
s cilem zajistit ramec na podporu Clenskych stati v jejich usili pfi pripravé a provadeéni
narodnich pland.

' http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html.
' http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20112201.
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Jiné zemsg, které své plany jiz maji (Francie, Chorvatsko, Litva, Portugalsko a Spanélsko),
opiraji svou strategii monitorovani o ukazatele z projektu EUROPLAN. Bulharsko a Slovensko
strategii monitorovani nemaji. Ve zbyvajicich zemich se strategie monitorovani pfipravuji.

3. Definice, kodifikace a soupis vzacnych onemocnéni

a. Cinnosti Evropské komise

Cile akce: Stanoveni jasné definice vzacného onemocnéni je zakladnim piedpokladem
uc¢innych krokt v této oblasti. V ¢lanku 3 doporuceni Rady se Clenské staty zavazaly pouzivat
pro ucely politiky na trovni Spolecenstvi jednotnou definici vzacného onemocnéni jako
onemocnéni, které nepostihuje vice nez 5 z 10 000 osob. Rovnéz je dilezité rychle zlepsit
kodifikaci vzacnych onemocnéni v systémech zdravotni péée. Clenské staty se zavazaly
zajistit, aby byla vzadcnd onemocnéni ve zdravotnich informacnich systémech opatfena
odpovidajicim kodem a byla zpétn¢ sledovatelnd, a aktivné pfispivat k rozvoji snadno
pristupného a dynamického soupisu vzacnych onemocnéni v EU zalozeného na siti Orphanet'?,

Priklady situace v riznych ¢lenskych statech, pokud jde o definici vzaicnych onemocnéni:

e Svédsko: onemocnéni nebo poruchy, které postihuji méné nez 100 z milionu osob a vedou ke znaénému stupni
zdravotniho postizent,

o  Finsko: pouziva definici, ktera uvadi nejvyse 1 postizenou osobu z 2 000 a zavazné/invalidizujici onemocnéni,

e  Dansko: nestanovilo Zadnou oficilni definici vzécného onemocnéni. Danské organy v oblasti zdravotnictvi obvykle
definuji vzacna onemocnéni jako onemocnéni nepostihujici vice nez 500—1 000 pacientti v danské populaci,

e  Estonsko: neschvalilo zadnou oficialni definici vzacného onemocnéni. Zucastnéné strany vsak akceptuji definici EU
z nafizeni o 1é¢ivych ptipravcich pro vzacna onemocnéni,

e Belgie: definuje vzacna onemocnéni jako zivot ohrozujici nebo chronicky invalidizujici, ktera vykazuji tak nizkou
prevalenci, ze jejich feSeni vyzaduje zvlastni kombinované Gsili. Nizkou prevalenci se orientaéné rozumi postiZzeni
méné nez 5 z 10 000 osob v Evropské unii.

b. Cinnosti ¢lenskych stati
Clenské staty, které piijaly plany nebo strategie, dodrzuji definici EU pro politiku na arovni
Spoledenstvi. Clenské staty, které plany nezavedly, obvykle nemaji Zadnou oficialni definici
vzacného onemocnéni.

V soucasné dob¢ vSechny cClenské staty pouzivaji Mezinarodni klasifikaci nemoci, systémy
ICD-9 nebo ICD-10, v nichz vétSina vzacnych onemocnéni chybi. V neddvné dob¢ se nékteré
z Clenskych stati rozhodly do svych statistickych systémt v oblasti zdravotnictvi zavést kody

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



ORPHA (systém kodifikace vzacnych onemocnéni, ktery vypracovala databaze Orphanet), a to
soubézn¢ s nomenklaturou ICD nebo jako pilotni projekt. Spolecna akce vyboru EUCERD
piispiva k navrhu Svétové zdravotnické organizace na klasifikaci ICD-11 s cilem zajistit, aby
mezindrodni nomenklatury obsahovaly vzacnd onemocnéni.

S cilem shromazdit a zpfistupnit informace o vzacnych onemocnénich podporuje Komise
prostiednictvim programu EU Zdravi spole¢nou akei Orphanet®, ktera zapojuje viechny
¢lenské staty, a to bud’ jako ptidruZené, nebo jako spolupracujici partnery. Orphanet je relacni
databaze dostupnd v sedmi jazycich, jejimz cilem je propojit informace o vice nez 6 000
onemocnénich a kterd povoluje vicenasobné dotazy. Kazda zemé ma vlastni vstupni stranku ve
svém narodnim jazyce.

4. Vyzkum vzacnych onemocnéni

a. Cinnosti Evropské komise

Cile akce: Podle bodu 5.12 sdéleni a podle ¢lanku 3 doporuceni Rady se maji ¢lenské staty a
Komise snazit zlepsit koordinaci programi Spolecenstvi a narodnich a regionalnich programi
pro vyzkum vzacnych onemocnéni. Evropskd unie financovala témét 120 projektu
spole¢ného vyzkumu relevantnich pro oblast vzacnych onemocnéni prostfednictvim svého
sedmého ramcového programu pro inovace a technologicky rozvoj (7. RP)". Tyto projekty
s celkovym rozpoctem ve vysi vice neZ 620 milionit EUR zasahuji n€kolik oblasti tykajicich
se onemocnéni, napiiklad neurologii, imunologii, lécbu rakoviny, pneumologii a
dermatologii'. Prostfednictvim svych &innosti v oblasti vyzkumné politiky je Evropska komise
hybnou silou i pfi zahajovani iniciativ, jejichZ cilem je Iépe koordinovat vyzkum na evropské a
mezinarodni urovni.

Piiklady narodnich programi vyzkumu vzacnych onemocnéni

V Némecku byla v zaii 2010 zvefejnéna nova vyzva k predkladani navrhi ve véci mozného rozsiteni deseti siti, které
zahéjily ¢innost v roce 2008, a zfizeni novych siti. Poté, co pfezkumné komise slozena z mezinarodnich odbornikd v oboru
vzacnych onemocnéni vyhodnotila 39 navrhi, vybralo Spolkové ministerstvo $kolstvi a vyzkumu dvanact siti pro
financovani od roku 2012 v hodnot¢ vice nez 21 milionu EUR na dobu tfi let. Dalsi financovani vyzkumu vzacnych
onemocnéni probiha prostfednictvim jinych iniciativ financovani, jako je Narodni sit’ pro vyzkum genomu (NGFN), Inovaéni
druhy 1écby, Regenerativni 1ékafstvi, Molekularni diagnostika, Klinické zkousky a dalsi, na které pfipada pfiblizné 20
miliont EUR ro¢né.

Ve Francii fidi vyzvy v oblasti vyzkumnych projektti Francouzska narodni agentura pro vyzkum (zakladni vyzkum) nebo
ministerstvo zdravotnictvi (klinicky vyzkum) nebo oba tyto subjekty (translaéni vyzkum). Jsou k dispozici i vyzvy

k ptedkladani projektti v oboru spoleenskych véd. Finanéni prostiedky pro vyzkum zajist'uji i sdruZeni pacientii. Zakladni,
klinicky a transla¢ni vyzkum je trvale a plo§né podporovan, aniz by byla stanovena vnitrostatni priorita tykajici se
konkrétniho vzacného onemocnéni. Ve druhém narodnim planu na obdobi 2011-2014 byla vyzkumu ptidélena ¢astka 51

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

' Tento udaj se vztahuje k vyzkumu financovanému v ramci tématu zdravi programu 7. RP Spoluprace (2007—
2013).

' Nejnov&jsi publikace véetné financovani EU pro vyzkum vzacnych onemocnéni jsou k dispozici na adrese:
http://ec.europa.cu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges_en.pdf.
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miliont EUR.

V Chorvatsku neexistuje o finan¢nich prostiedcich vénovanych na vyzkum vzacnych onemocnéni dostatek udaji. Odhaduje
se, ze vzacnych onemocnéni se v Chorvatsku mohou tykat ptiblizné 4 % soucasnych vyzkumnych projekta.

Strategie EU pro financovani vzacnych onemocnéni se zamétila na pochopeni zékladnich
pri¢in téchto onemocnéni a na diagnostiku, prevenci a léCbu. Strategii dokladaji vyzvy
k predkladani navrhi v ramci 7. RP v oblasti zdravi zlet 2012 a 2013, které obsahovaly
nékolik témat tykajicich se vzacnych onemocnéni'®. Spoleény vyzkum financovany
Evropskou unii sdruzuje mezioborové tymy, které zastupuji vysoké skoly, vyzkumné
organizace, malé a stiedni podniky, priimysl a organizace pacientii z celé Evropy i z dalSich
zemi. Spoleény vyzkum na evropské a mezinarodni tirovni ma v oblasti, jako jsou vzacna
onemocnéni, pro kterou jsou typické malé pocty pacientll a nedostatek zdroji, zvlastni
dilezitost. Evropska unie v této oblasti také financovala vice nez 100 individualnich stipendit,

granti a §kolicich siti'’.

Cilem projektu E-RARE-2"®, ktery EU financuje v ramci schématu ERA-NET, je rozvinout a
posilit koordinaci narodnich a regionalnich programi vyzkumu. Jednou zjeho hlavnich
¢innosti je zahdjeni spoleCnych nadnarodnich vyzev. Tyto vyzvy zapojily agentury pro
financovani ze tfinacti &lenskych stata EU' jakoz i z Turecka, Izraele, Svycarska a Kanady.
Spolu se svym piedchiidcem financoval projekt E-RARE-2 vice nez 60 vyzkumnych projekti.

Ve spolupréci se svymi vnitrostatnimi a mezinarodnimi partnery stala Evropska komise v cele
zahdjeni Cinnosti Mezindrodniho Kkonsorcia pro vyzkum vzicnych onemocnéni
(International Rare Diseases Research Consortium, IRDiRC)* na pocatku roku 2011.
Hlavnim cilem konsorcia je do roku 2020 poskytnout 200 novych 1é¢ebnych metod pro
vzacna onemocnéni a prostiedky pro diagnostiku vétSiny téchto onemocnéni podnécovanim,
lepSi koordinaci a maximalizaci vystupli vyzkumu vzacnych onemocnéni na celosvétové
urovni. Ke konci roku 2013 mélo konsorcium IRDiRC vice nez 35 ¢lenskych organizaci ze
Ctyt kontinentl, které se zavazaly spolupracovat pfi plnéni cila této iniciativy.

' Tématy v oboru vzacnych onemocnéni ve vyzvach 7.RP v oblasti zdravi byly: Podpora mezindrodniho
vyzkumu vzacnych chorob; Klinické vyuziti ,,-omik* ke zlepSeni diagnostiky vzdcnych chorob; Databdaze,
biobanky a klinické ,, bioinformacni* centrum pro vzdacna onemocnéni, Preklinicky a klinicky vyvoj lécivych
pripravkii pro vzacnd onemocnéni; Observacni studie vzacnych onemocnéni; Osvédcené postupy a sdileni
znalosti v klinickém managementu vzacnych onemocneéni (2012) a Vyvoj zobrazovacich technologii pro lécebné
intervence v oblasti vzdacnych onemocnéni; Nové metodiky klinickych zkousek pro malé populacni skupiny
(2013).

7 Tyto &innosti byly financovany prostiednictvim programi 7. RP Lidé (akce Marie Curie) a Myslenky
(Evropska rada pro vyzkum). Vice informaci je k dispozici na adrese:
http://ec.europa.cu/research/mariecurieactions a na adrese: http://erc.europa.cu.

'® Vice informaci je k dispozici na internetovych strankach E-RARE-2: http:/www.e-rare.eu.

' Belgie, Francie, Itilie, Loty§sko, Madarsko, Némecko, Nizozemsko, Polsko, Portugalsko, Rakousko,
Rumunsko, Recko a Span¢lsko.

% Vice informaci je k dispozici na internetovych strankach IRDiRC: http:/www.irdirc.org.
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Pevny zavazek EU k vyzkumu vzacnych onemocnéni a k ¢innosti v konsorciu IRDiRC bude
pokracovat prostfednictvim financovani z programu Horizont 2020, ramcového programu EU
pro vyzkum a inovace na obdobi 2014-2020. V obdobi pfistich sedmi let bude EU nadale
financovat vyzkum vzacnych onemocnéni ku prospéchu pacientii v Evropé€ a na celém svéte.

Rejstiiky a databaze pacienti predstavuji dilezité nastroje, které slouzi vyzkumu v oblasti
vzacnych onemocnéni a zlepSuji péci o pacienty a planovani zdravotni péce. Pomahaji
shromazd’ovat udaje pro ziskédni dostatecné velikosti vzorku pro epidemiologicky a/nebo
klinicky vyzkum. Jsou nepostradatelné i pro posuzovani proveditelnosti klinickych zkousek,
pro snadngjsi planovani vhodnych zkousek a podporu zatazovani pacientl. Lze je vyuzit i pro
meéteni kvality, bezpecnosti, G¢innosti a efektivnosti 1écby. Prehled problematiky tykajici se
ziizovani, spravy a financovani akademickych rejstiikt zvefejnila sit’ Orphanet®’.

Vlednu 2014 existovalo 588 rejstfikii pro vzacna onemocnéni stimto rozlozenim: 62
evropskych, 35 celosvétovych, 423 vnitrostatnich, 65 regionalnich a tfi nevymezené. VétSina
rejstiikl je zfizovana pii vefejnych a akademickych institucich. Mensi ¢ast fidi farmaceutické
nebo biotechnologické spolec¢nosti, zatimco jiné spravuji organizace pacienti. Nedostatecna
interoperabilita mezi rejstiiky pro vzacnd onemocnéni zdvaznym zpusobem ohrozuje
potencidl téchto rejstiiki.

Spolecné vyzkumné stiedisko Evropské komise proto vyviji Evropskou platformu pro
registraci vzacnych onemocnéni. Hlavnim cilem této platformy je poskytnout vSem
zuCastnénym stranam centralni pfistupové misto pro informace o rejstiicich pacientii se
vzacnymi onemocnénimi, podporovat nové a stdvajici rejstiiky sohledem na jejich
interoperabilitu, zajistit nastroje IT k udrzovani sbéru udaji a hostit ¢innosti siti dohledu.

b. Cinnosti ¢lenskych stati

Nékteré zemé maji zvlastni programy financovani vyzkumu v oblasti vzacnych onemocnéni.
K zemim, které zfidily jak dosud probihajici, tak jiz dokoncené zvlastni programy/vyzvy pro
financovani vyzkumu konkrétnich vzacnych onemocnéni, patfi: Francie, Italie, Madarsko,
Némecko, Nizozemsko, Portugalsko, Rakousko, Spojené kralovstvi a Spanélsko.

Mnoho dalSich zemi podporuje projekty v oblasti vzadcnych onemocnéni prostiednictvim
generalizovanych programii financovani vyzkumu. Né&kolik zemi (naptiklad Francie, Italie,
Némecko, Nizozemsko a Spanélsko) také méa nebo mélo zvlastni iniciativy a pobidky pro
podporu vyzkumu a vyvoje na poli 1éCivych piipravkli pro vzacnd onemocnéni a jinych
inovativnich metod 1écby na vnitrostatni trovni.

*! http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf.
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5. Odborna centra a evropské referencni sité pro vzacna onemocnéni

a. Cinnosti Evropské komise

Smérnice 2011/24/EU o uplatiiovani prav pacienti v preshrani¢ni zdravotni pé&i (2011)*
stanovi pravidla pro prava pacientli na pfistup k bezpeéné a vysoce kvalitni preshrani¢ni
zdravotni péci v EU a pravidla nahrady néklad. Smérnice poskytuje pevny zaklad zvysené
spoluprace vnitrostatnich organi odpovédnych za oblast zdravi. N&ktera ustanoveni se
zabyvaji vzacnymi onemocnénimi. Clanek 12 stanovi posilenou spolupraci ¢lenskych stati
vcetné kritérii a podminek pro evropské referencni sité a pro poskytovatele zdravotni péce.

Cilem smérnice je urCit jiz ziizena odborna centra a podpoiit dobrovolnou ucast
poskytovatelli zdravotni péce v budoucich evropskych referencnich sitich. Dne 10. bfezna
2014 Komise piijala seznam kritérii a podminek, které musi evropské referencni sit¢ spliiovat,
a podminek a kritérii pozadovanych od poskytovateli zdravotni péce, ktetfi se chtéji stat
&lenem evropské referenéni sit&™>*.

Pred piijjetim smérnice 2011/24/EU Komise podpofila deset konkrétnich pilotnich
evropskych referen¢nich siti pro vzacnid onemocnéni prostiednictvim programu EU
Zdravi. ZkuSenosti ziskané z téchto projektlh pomohly pfi navrhu pravniho rdmce a budou
slouzit budoucim evropskym referencnim sitim.

Seznam pilotnich evropskych referen¢nich siti pro vzacna onemocnéni
e  Dyscerne: Evropska sit’ referen¢nich center pro dysmorfologii
e  ECORN CF: Evropska sit’ referen¢nich center pro cystickou fibrézu
e PAAIR: Sdruzeni pacientl a mezinarodni rejstiik Alphal
e  EPNET: Evropska sit’ pro porfyrii
e  EN-RBD: Evropska sit’ pro vzacné poruchy krvaceni, sit’ pro Hodgkintiv lymfom u déti
e NEUROPED: Evropska referenéni sit’ pro vzacna neurologicka onemocnéni u déti
e EURO HISTIO NET: Referenéni sit’ pro histiocytézu z Langerhansovych bunék a ptidruzené syndromy v EU
e  TAG: Spolecné proti genodermat6zam

e  CARE NMD: Siteni a provadéni norem pé&e pii Duchenneové svalové dystrofii v Evropé

*? http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:cs:PDF.
2 Ut vést. L 147, 17.5.2014, s. 71-78.
2 Ut. vést. L 147, 17.5.2014, s. 79-87.
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b. Cinnosti ¢lenskych stati
Clenské staty uplatiji pii zfizovani odbornych center v ramci svych systémii zdravotni péce
velmi odlisné pfistupy. Nékteré zem& maji formaln¢ jmenovana odborna centra pro vzacna
onemocnéni: Dénsko, Francie, Spanélsko a Spojené kralovstvi. Italie ma regiondlng
jmenovana odborna centra pro vzacna onemocnéni.

Kritéria pro jmenovani se 1i$i mezi jednotlivymi zemémi, nékdy i mezi jednotlivymi regiony
v ramci zemé, prestoze jsou tato kritéria ¢asto v souladu s doporuc¢enimi vyboru EUCERD ve
véci kritérii kvality pro odborna centra pro vzacna onemocnéni v &lenskych statech”.

Rada zemi ma odborna centra pro vzacna onemocnéni, kterd ptislusné orgény v rizné mife
uznavaji, ackoli nejsou oficidlné jmenovana: Belgie, Ceska republika, Chorvatsko, Irsko,
Kypr, Mad’arsko, Némecko, Nizozemsko, Rakousko, Recko, Slovinsko a Svédsko.

Rada zemi ma odborna centra pro vzacna onemocnéni, ktera jsou uznavana pouze na zakladé
své povesti a nékdy se jako odbornd centra deklaruji sama: Bulharsko, Estonsko, Finsko,
Litva, LotySsko, Polsko, Portugalsko, Rumunsko a Slovenska republika.

6. Shromazd’ovani odbornych znalosti o vzacnych onemocnénich na
evropské urovni

Cile akce: Podle oddiluV doporuceni Rady jsou c¢lenské staty vyzyvany, aby
shromazd’ovaly vnitrostatni odborné znalosti tykajici se vzacnych onemocnéni a
podporovaly jejich propojeni.

Vétsina Clenskych stati podporuje propojeni odbornych znalosti s evropskymi protéjsky
s cilem napomoci sdileni osvéd¢enych postupti tykajicich se diagnostickych metod a 1ékatské
péce, jakoz i1 vzdélavani a socidlni péce v oblasti vzacnych onemocnéni. Nekolik z nich
usporadalo vzdélavani a odbornou ptipravu pro zdravotnické pracovniky s cilem informovat
je o existujicich dostupnych zdrojich.

Na podporu tohoto procesu Komise v nedavné dobé spolufinancovala projekt Rare Best
Practices®®. Jedna se o &tytlety projekt (leden 2013 az prosinec 2016) spolufinancovany ze
sedmého ramcového programu pro inovace a technologicky rozvoj (7. RP). K hlavnim cilim
projektu patii: vypracovat normy a transparentni spolehlivé postupy vyvoje a hodnoceni
pokynt pro klinickou praxi v oblasti vzacnych onemocnéni a nastolit konsenzus ve véci
inovativni metodiky.

* http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224.
*® http://www.rarebestpractices.eu/.
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7. Posileni ulohy svépomocnych organizaci pacienti

a. Cinnosti Evropské komise

Cile akce: Podle ¢lanku 6 doporuceni Rady jsou ¢lenské staty vyzyvany, aby konzultovaly
svépomocné organizace pacientli ohledné¢ politik v oblasti vzadcnych onemocnéni a
podporovaly ¢innosti téchto organizaci.

Ucast svépomocnych organizaci pacientll na viech aspektech vyvoje politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni je velmi dualezitd pro urceni potieb pacientl. Komise na evropské
urovni tento ptistup podporuje tim, Ze zastfeSujici organizace pacientll zapojuje do rtiznych
akci, jako jsou skupiny a vybory odbornik.

Komise rovnéz poskytla organizacim pacientll provozni granty prostiednictvim programu EU
Zdravi.

b. Cinnosti ¢lenskych stati

V Evropé vznikd stale vice ndrodnich sdruzeni organizaci pacientll trpicich vzacnymi
onemocnénimi. Podle sité¢ Orphanet ke konci roku 2013 existovalo 2 512 zvlaStnich
organizaci pacienti pro vzacna onemocnéni zahrnujicich 2 161 néarodnich, 213
regionalnich, 72 evropskych a 61 mezinarodnich organizaci.

Vsechny clenské staty, které odpovédely na dotaznik, se podileji na aktivnim dialogu
s organizacemi pacientl trpicich vzacnymi onemocnénimi, zejména formou konzultaci
s pacienty a jejich zastupci ve véci politik na poli vzacnych onemocnéni.

8. Radna sprava a evropska koordinace

Cile akce: Sdéleni v bod¢ 7 uvadi, ze Komisi by mél byt ndpomocen poradni vybor pro
vzacna onemocnéni.

Tento vybor byl zfizen rozhodnutim Komise ze dne 30. listopadu 2009, kterym se zfizuje
Vybor Evropské unie sestavajici z odbornikii na vzacna onemocnéni (2009/872/ES)*’. Cinnost
vyboru vedla k ptijeti péti soubori doporuceni a jednoho stanoviska a rovnéz ke zvefejnovani
zpravodaje vychazejiciho jednou za dva mésice a vyrocni zpravy o stavu ¢innosti v oblasti
vzacnych onemocnéni v Evropé, ktera popisuje ¢innosti na trovni ¢lenskych stati, EU a na
celosvétoveé urovni.

Vybor byl v nedavné dob& nahrazen skupinou odbornikiéi Komise pro vzicna onemocnéni’®
v souladu s ustanovenimi sdé€leni nazvaného Ramec pro skupiny odborniki Komise:
horizontalni pravidla a vefejny rejstiik®.

Skupina odbornikt je sloZena ze zastupcii Clenskych stati, jakoz i ze zastupcl svépomocnych
organizaci pacienti, evropskych sdruzeni vyrobct vyrobkd ¢i poskytovateli sluzeb,

*7 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2009:315:0018:0021:CS:PDF.
*% http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 _cs.pdf.
* http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDF/C_2010_EN.pdf.
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evropskych profesnich sdruzeni ¢i védeckych spolecnosti a jednotlivych odbornikii. Hlavnim
ukolem skupiny odbornikl je poskytovat Komisi poradenstvi pii provadéni ¢innosti Unie
v oblasti vzacnych onemocnéni, vcetné piipravy pravnich nastroji, dokumentli politiky,
pokynti a doporuceni.

rwe w

9. Akce pro zlepSeni pristupu k vysoce kvalitni zdravotni péci v pripadé
vzacnych onemocnéni

a. Narizeni o 1é¢ivych pripravcich pro vzacna onemocnéni

V reakci na obavy v oblasti vefejného zdravi a s imyslem podnitit vyzkum a vyvoj lé¢ivych
piipravkll pro vzadcna onemocnéni piijala EU natfizeni o 1éCivych piipravcich pro vzacna
onemocnéni, jehoz cilem je poskytnout pobidky pro vyvoj lé¢ivych piipravki pro vzécna
onemocnéni. Natizeni Evropského parlamentu a Rady (ES) ¢&. 141/2000%° uréuje
centralizovany postup stanoveni 1é¢ivych ptipravkll pro vzacna onemocnéni a zavadi pobidky
na podporu vyzkumu, uvadéni na trh a vyvoje lé€ivych piipravkl pro vzacna onemocnéni.

K lednu 2014 Evropskd komise zaregistrovala vice nez 90 1é¢ivych pripravkii pro vzacna
onemocnéni. Stejn¢ tak je dulezité, ze Evropska komise stanovila vice nez 1 000 vyrobki
jako 1écivé ptipravky pro vzacna onemocnéni’". Sponzofi vyvoje léCivych ptipravkd pro
vzacna onemocnéni vyuzivaji pobidek, jako je naptiklad pomoc pfti piipravé protokolu. Tato
pomoc by méla usnadnit vyvoj a registraci inovacnich lécivych piipravkid ku prospéchu
pacienttl.

V poslednich letech se pocet stanoveni léCivych piipravkla zvysil, zatimco pocet registraci
zustal stabilni (sedm registraci v roce 2013 oproti deseti registracim v roce 2012).

b. Usnadnéni pristupu kléfivym pripravkim pro vzacna
onemocnéni

I ptes uvedené pobidky nejsou registrované 1é€ivé piipravky pro vzacnd onemocnéni dostupné
ve vSech ¢lenskych statech EU a neexistuje rovny piistup pro pacienty ve vSech clenskych
statech EU. Krom¢ toho byla zaznamenana zna¢na prodleni z hlediska dostupnosti. Z tohoto
divodu clenské staty a Komise iniciovaly projekt koordinace investic v oblasti hodnoceni
novych 16&ivych piipravki a vymény informaci a poznatkii*Z.

Pfestoze jsou rozhodnuti o stanoveni cen a uhradach vylu¢né v narodni pravomoci, stoji
Clenské staty pred dilezitymi a spoleCnymi vyzvami, jak zajistit cenové dostupny a udrzitelny
pristup k cennym 1é¢ivym ptipravklim pro pacienty, jejichz potieby v oblasti zdravotni péce
zjevné nejsou naplnény. Splnéni téchto vyzev miiZze predstavovat jesté vétsi problém, pokud
se jedna o omezeny pocet pacientl a mozné metody 1éCby pro naplnéni potfeb v oblasti
zdravotni péce jsou vzacné a nakladné, jak tomu casto je v ptfipad¢ vzacnych onemocnéni a
1é¢ivych pripravkl pro tato onemocnéni.

% http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2000:018:0001:0005:cs:PDF.
3! http://ec.europa.eu/health/human-use/orphan-medicines/index_en.htm.

*http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2.
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Pracovni skupina ,,Mechanismus koordinovaného pristupu k lé¢ivym pripravkiim pro vzacna
onemocnéni“ v ramci postupu pro odpovédnost podnikii v oblasti 1é¢ivych pripravki

Hlavnim cilem této pracovni skupiny> bylo zkoumat, jak zajistit ,,realny piistup® k 1é&ivym
pfipravkiim pro vzacna onemocnéni pro pacienty, ktefi takovymi onemocnénimi trpi.
Hlavnim doporu¢enim skupiny bylo vyvinout koordinovany mechanismus mezi dobrovolné
se ucastnicimi ¢lenskymi staty a sponzory pro ocenéni hodnoty 1é¢ivého ptipravku pro vzacna
onemocnéni, ktery by se mohl opirat o transparentni hodnotovy ramec, s cilem podpofit
vyménu informaci, které maji umoznit informované rozhodovani na trovni ¢lenskych sttt ve
véci stanoveni cen a tUhrad. To by mélo vést kraciondln€jSim cenam pro platce,
predvidatelng&jsim podminkam na trhu pro primysl a rovn&j§imu piistupu pro pacienty*.

¢. Populaéni screening vzacnych onemocnéni

Cile akce: V bod¢ 5 sdéleni se Komise zavazala provést hodnoceni souasnych strategii
populacniho screeningu vzacnych onemocnéni (véetné novorozeneckého screeningu).
Komise zadala vypracovani zpravy o postupech novorozeneckého screeningu vzacnych
poruch provadénych ve vsech clenskych stitech EU, vcetné¢ poctu center, odhadu poctu
novorozencl prochazejicich screeningem a poctu poruch zatazenych do novorozeneckého
screeningu, jakoz i diivodii pro vybér téchto poruch®. Vétsina &lenskych statd, kterych se
zprava tykala, ma urcCity subjekt povéfeny dohledem nad novorozeneckym screeningem.
Pocet onemocnéni sledovanych screeningem se v jednotlivych ¢lenskych statech znacné
li$i, od jednoho ve Finsku po 29 v Rakousku.

Na zakladé uvedené zpravy piijal Vybor Evropské unie sestdvajici z odbornikli na vzacna
onemocnéni  stanovisko  k potencidlnim oblastem evropské spoluprace na poli
novorozeneckého screeningu’®.

10. Globalni rozmér politiky v oblasti vzacnych onemocnéni

Cile akce: Cilem sdéleni je podpora spoluprace ve véci vzacnych onemocnéni na
mezinarodni drovni se vSemi zainteresovanymi zemeémi, a to v uzké spolupraci se Svétovou
zdravotnickou organizaci.

Evropska unie a jeji ¢lenské staty jsou povazovany za vidci subjekty na poli vyvoje akci
tykajicich se vzacnych onemocnéni. Akce uskutecnéné EU a ¢lenskymi staty ovlivnily vyvoj
v této oblasti v zemich mimo Evropu a politicky a technicky vyvoj v Evropské unii mél
rovnéz vyznamny dopad na politiku jinych zemi tykajici se vzacnych onemocnéni.

Zem¢ mimo Evropu provedly nékolik konkrétnich akci, nékdy v dasledku viditelnosti na
internetu, jak tomu bylo v pfipad¢ sit¢ Orphanet, kterd zvetejiluje on-line informace v sedmi

3http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2.

¥ Poté, co skupina v roce 2013 ukongila svou &innost, vedlo n&kolik jejich ¢lent diskuse o iniciativé Vyboru pro
hodnoceni 1é¢ivych ptipravkd (Medicines Evaluation Committee, MEDEV, neformalni skupina odbornikii
z instituci pro zédkonné zdravotni pojisténi v Evropé) s cilem uvést zaveéry skupiny do praxe a ziidit pilotni
projekty.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.html.
*® http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/07/EUCERD_NBS_Opinion_Adopted.pdf.
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jazycich a ziskala vyznam jakozto skutecné celosvétovy zdroj informaci. Jiné iniciativy
podporuji celosvétové mezindrodni organizace v jejich praci tykajici se vzacnych
onemocnéni, naptiklad ucast spole¢né akce vyboru EUCERD na aktualizaci klasifikace ICD-
10. Mezinarodni konsorcium pro vyzkum vzacnych onemocnéni®’ je vynikajicim ptikladem
mezindrodni spoluprace, kterou iniciovala Evropska komise.

Politika Evropské komise v oblasti vzacnych onemocnéni rovnéz vyznamné tézi z Gspéchi
politiky v jinych zemich.

11. Zavéry a navrhy do budoucnosti

Podle doporuceni Rady by zprava o provadéni méla zvazit, do jaké miry jsou navrhovana
opatieni U¢inna a zda je nutné provést dalsi opatfeni, kterymi by se zlepSil Zivot pacientil
postizenych vzacnymi onemocnénimi i jejich blizkych.

Od ptijeti sdéleni Komise v roce 2008 a doporuceni Rady v roce 2009 usla Evropska unie
dlouhou cestu pfi podpofe spoluprace scilem =zlepsit zivoty lidi trpicich vzacnymi
onemocnénimi.

Celkové bylo cilti sdéleni a cili doporu¢eni Rady dosaZeno. Oba dokumenty pomohly
posilit spolupraci mezi Evropskou unii, ¢lenskymi stity a vSemi relevantnimi zi¢astnénymi
stranami.

Komise podpofila vyménu zkuSenosti s cilem pomoci Clenskym statim pii ptipravé jejich
narodnich plant ¢i strategii pro vzacna onemocnéni.

Tim pomohla zna¢nému poctu ¢lenskych statti zavést specializované plany, které se zabyvaji
problematikou vzicnych onemocnéni: plany pro vzidcna onemocnéni ma nyni Sestnact
¢lenskych stati (oproti pouze Ctyfem v roce 2008) a vyznamny pocet zemi je blizko pfijeti
planu. Podpora clenskych statti v tomto usili zastava kliCovou prioritou prace Komise v této
oblasti.

I pfes tento povzbudivy pokrok stile zbyva ucinit mnoho k tomu, aby lidé trpici vzdcnym
onemocnénim mohli v celé EU ziskat spradvnou diagnézu a co nejlepsi 1écbu. Stale existuji
Clenské staty, které dosud ndrodni plan €i strategii nemaji. V té€ch cClenskych statech, které
narodni plan nebo strategii maji, zacalo jejich provadéni vétSinou nedavno a je tieba je
monitorovat.

Z toho divodu ma akce v oblasti vzacnych onemocnéni predni misto v novém programu
Zdravi a v novém programu vyzkumu a inovaci EU Horizont 2020. Pro pokracovani podpory
¢lenskych statd se predpokladaji tyto akce:

e Zachovat koordina¢ni udlohu EU ve vyvoji politiky EU v oblasti vzacnych
onemocnéni a podporovat ¢lenské staty v jejich ¢innostech na vnitrostatni Grovni.

37 Vice informaci je k dispozici na internetovych strankach IRDiRC: http:/www.irdirc.org.
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e Pokracovat v podpofe vyvoje vysoce kvalitnich narodnich plani/strategii v oblasti
vzacnych onemocnéni v Evropské unii.

e Poskytovat soustavnou podporu Mezinarodnimu konsorciu pro vyzkum vzacnych
onemocnéni a iniciativam zfizenym pod jeho zastitou.

e Nadale zajistovat Fadnou kodifikaci vzacnych onemocnéni.

e Pokracovat ve snaze sniZovat nerovnosti mezi pacienty se vzicnymi onemocnénimi
a pacienty s bézn¢jSimi poruchami a podporovat iniciativy prosazujici rovny piistup
k diagnostice a 1éc¢be.

e Naddle podporovat posilovani postaveni pacientll z hlediska vSech aspektii vyvoje
politiky v oblasti vzacnych onemocnéni.

e Pokracovat v ¢innostech zvySujicich povédomi vetejnosti o vzacnych onemocnénich a
o aktivit¢ EU na tomto poli.

e Vyuzivat smérnici 2011/24/EU o uplatiiovani prav pacientll v pieshrani¢ni zdravotni
péci ke sblizovani evropskych referen¢nich siti v oblasti vzacnych onemocnéni.
Podporovat vyvoj néstroji usnadiiujicich spolupraci a interoperabilitu evropskych
referencnich siti pro vzacna onemocnéni.

e Podnécovat vyvoj a vyuzivani FeSeni elektronického zdravotnictvi v oblasti
vzacnych onemocnéni.

e Zavést Evropskou platformu pro registraci vzacnych onemocnéni a pokracovat
v jeji podpofte.

e Nadile hrat celosvétovou tulohu v iniciativé v oblasti vzicnych onemocnéni a
spolupracovat s dilezitymi mezindrodnimi zu€astnénymi stranami.

Zohlediovéany budou i ndzory, které¢ vyjadrily Clenské staty a zGcastnéné strany ve skuping
odborniki Komise pro vzacné onemocnéni.
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